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Lista skrotow

ACPA Analiza chromosoméw na chipie DNA

DNA Kwas dezoksyrybonukleinowy

AAH Zasitek dla osoby dorostej niepetnosprawnej

AEEH Zasitek edukacyjny na dziecko niepetnosprawne

AESH Towarzyszenie uczniom niepetnosprawnym
(wczesniej asystent zycia szkolnego AVS) Codzienny

AJPP zasitek na opieke rodzicielskg Opieka

ALDA dtugoterminowa

MAMA Pozwolenie na dopuszczenie do obrotu

AAC Alternatywne i rozszerzone (lub ulepszone) centrum komunikacyjne dla

CAMSP wczesnych dziatan medyczno-spotecznych

CIA Komunikacja miedzyprzedsionkowa

Clv Komunikacja miedzykomorowa

UBRANY Centrum kompetencyjne i informacyjne

CPM Centrum medyczno-psychologiczne Centrum

CMPP medyczno-psycho-edukacyjne Zaktad

EMI medyczno-pedagogiczny

RYBA Fluorescencyjny Na miejscuHybrydyzacja - Fluorescencyjna hybrydyzacja in

MDPH situ Dom wielorodzinny dla oséb niepetnosprawnych

MEOPA Réwnomolowa mieszanina tlenu i podtlenku azotu

MLPA Multipleksowa amplifikacja sondy zalezna od ligacji -
Multipleksowa amplifikacja sond zaleznych od ligacji

obr./min Medycyna Fizyczna i Rehabilitacja

ENT Otorynolaryngolog

komputer Obwdd gtowy

PCH Swiadczenie z tytutu niepetnosprawnosci

PCOTND  Wydziatowa Platforma Koordynacji i Orientacji dla Zaburzen
Neurorozwojowych

AEP Stuchowe potencjaty wywotane

PECS System komunikacji wymiany obrazéw — System
komunikacji wymiany obrazow

CSLP Bieguny Umiejetnosci i Ustug Outsourcingowych

PNDS Krajowy Protokét Diagnozy i Opieki

GERD Refluks zotgdkowo-przetykowy

SESAD Specjalna edukacja i opieka domowa Syndrom Cri

SCdC du Chat

TDI Zlokalizowana Jednostka ds. Zaburzenia

ULIS Rozwoju Intelektualnego ds. Edukag;ji

RSV Wigczajacej Syncytialny wirus oddechowy
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Podsumowanie dla lekarza prowadzacego

Monosomia 5p, wczesniej znana jako zesp6t Cri du Chat (CSdC), jest rzadkg chorobg
genetyczng spowodowang czesciowg delecjg segmentu krdtkiego ramienia
chromosomu 5 (delecja 5p). Ta genetyczna anomalia wystepuje w 80% przypadkéw
od nowa(przypadkowo i nie odziedziczyt po rodzicach).Czestos¢ wystepowania
choroby szacuje sie na okoto 1 na 15 000-50 000 urodzen i czeSciej dotyka kobiety
niz mezczyzn.

Charakterystyka zespotu i potwierdzenie diagnostyczne

Pacjenci mogg prezentowac sie z kombinacjg objawdéw o duzej zmiennosci fenotypu,
w tym:

- Typowy ptacz niemowlecia, monotonny, niski i wysoki;

- Cechy morfologiczne twarzy, zmieniajgce sie wraz z wiekiem,
charakteryzujace sie mikrocefalig, okragta twarzg, szerokg nasadg nosa,
hiperteloryzmem, nakatnikiem, szparami powiek skierowanymi w dét i na
zewnatrz, opadajgcymi kacikami ust, mikrognacjg, nisko osadzonymi
uszami;

- State globalne zaburzenie neurorozwojowe, najczesciej ciezkie,
przechodzgce w zaburzenie rozwoju intelektualnego o réznym stopniu (od
umiarkowanego do ciezkiego), a czasem do braku mowy;

- Epizody bezdechu z sinicg i trudnosciami w ssaniu w okresie
noworodkowym;

- Niska waga w stosunku do wieku cigzowego i/lub przed- i poporodowy brak
rozwoju (czesto);

- Mniej konsekwentnie komplikacje: Oh

Sercowy;

Ohneurologiczne;

Oh Nerki;

OhInne wady rozwojowe: guzki przedtragalne, syndaktylia,
spodziectwo, wnetrostwo.

Najczestszymi objawami klinicznymi sg obrazy (poli)wady rozwojowe (szczegolne
cechy morfologiczne twarzy, charakterystyczny krzyk, matogtowie, opdznienie
wzrostu) z progresjg w kierunku globalnego zaburzenia rozwoju neurologicznego
lub globalnego zaburzenia rozwoju neurologicznego zwigzanego z twarzg cechy
morfologiczne bez wad rozwojowych.

Diagnoza jest potwierdzona lub postawiona przez wykazanie czesciowej lub catkowitej
delecji krotkiego ramienia chromosomu 5, zawierajgcego co najmniej jeden region
krytyczny miedzy regionami 5p12.2 i 5p15.3.

Sciezka opieki i rola lekarza prowadzacego

Sciezka opieki nad osobg z monosomig 5p jest multidyscyplinarna i opiera sie na
wspotpracy kilku podmiotow:

- Lekarz prowadzacy(lekarz rodzinny lub pediatra),
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- Lekarze specjalisci:

Oh Genetyk, neurolog dzieciecy/neurolog

OhW zaleznosci od potrzeb pacjenta: kardiolog/kardiochirurg,
gastroenterolog, okulista, laryngolog, nefrolog, endokrynolog, MPR,
ortopeda, chirurg trzewny, psychiatra/psychiatra dzieciecy itp.

Oh Profesjonalisci paramedyczni zapewniajgcy opieke rehabilitacyjng
(fizjoterapeuta, psychomotoryk, logopeda, terapeuta zajeciowy,
ortoptysta, psycholog/neuropsycholog itp.).

OhZa koordynacje obserwacji i tej opieki odpowiada lekarz prowadzacy
(lekarz pierwszego kontaktu lub pediatra) w porozumieniu z lekarzem
osrodka referencyjnego lub kompetencyjnego. Anomalie rozwoju sektora.

- Wsparcie placéwki medyczno-spotecznejtypu CAMSP, SESSAD i/lub IME jest
zalecany do koordynacji i adaptacji rehabilitacji oraz w razie potrzeby do
poradnictwa rodzicielskiego. Moze by¢ konieczna powigzana psychiatryczna
lub psychiatryczna obserwacja dziecka (CMP lub CMPP).

Celem tego PNDS jest umozliwienie wszystkim profesjonalistom zaangazowanym w
te opieke i obserwacje pacjenta z monosomia 5p lepsze zrozumienie wszelkich
specyficznych potrzeb zwigzanych z patologia.

Tempo obserwacji :

W zaleznosci od uszkodzen prezentowanych przez pacjenta, czestotliwo$¢ wizyt kontrolnych w
kazdej specjalnosci moze sie réznic i bedzie zaleze¢ od uznania lekarza specjalisty.

Catosciowe postepowanie z pacjentem umozliwiajgce koordynacje opieki musi
obejmowac konsultacje w zwigzku zcentrum referencyjne lub kompetencyjne
oznaczone jako ,,Anomalie rozwojowe” (CLAD) najlepiej co sze$¢ miesiecy w
pierwszych 2-3 latach zycia, raz w roku w dziecinistwie i okresie dojrzewania oraz co
3-5 lat w wieku dorostym. Lista oSrodkéw referencyjnych i kompetencyjnych jest
dostepna na stronie internetowej sieci opieki zdrowotnej ds. choréb rzadkich AndDI-
rzadko (http://anddi-rares.org/annonce/centres-de-reference-et-de-
kompetencja.html).

Rola lekarza ogélnego :

Skierowac pacjenta i rodzine docentrum referencyjne lub kompetencyjne
~anomalii rozwojowych”.Lub"Niepetnosprawnos¢ intelektualna z
rzadkich przyczyn »postawic lub potwierdzi¢ diagnoze; Zapewni¢ zwyktg
kontrole lekarskg zgodnie z zaleceniami (monitorowanie przyrostu masy ciata
i obwodu czaszki (PKD), monitorowanie rozwoju psychomotorycznego,
stosowanie programu szczepien itp.); Badanie przesiewowe pod kgtem
powiktan zwigzanych z patologig (poszukiwanie skoliozy, hipogonadyzmu,
powtarzajacych sie infekcji, zaburzeh zachowania itp.); Zatozy¢€ pierwsze
elementy rehabilitacjiprzy rozpoznawaniu zaburzen neurorozwojowychbez
czekaniaopinia genetyczna lub
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neuropediatria i potwierdzenie diagnozy: fizjoterapia, psychomotoryka,
logopedia i/lub skierowanie pacjenta do lokalnej struktury medyczno-
spotecznej (oddziatowa platforma koordynacji i orientacji dla zaburzen
neurorozwojowych, CAMSP, CMP, CMPP itp.);

Koordynuj leczenie wspolnie z oSrodkiem referencyjnym lub
kompetencyjnym.

- Informacje i, przydatne kontakty”

Aby uzyskac dodatkowe informacje, skonsultu;j sie z:

- Witryna internetowa Orphanetu:http://www.orpha.net

- Strona sektora AndDI-Rares:http://anddi-rares.orqg/

- Strona sektora zdrowia DéfiScience:https://defiscience.fr/filiere/ Strona

- internetowa Fundacji Jérdme Lejeune: https://
www.fondationlejeune.org/opathies-rares/cri-du-chat/

Wspomnienia:

- Walentynki APAC:https://www.valentin-apac.org/
- Sie€ Lucioles: stowarzyszenie os6b z powaznym upos$ledzeniem umystowym;https://
www.reseaulucioles.org

Strona internetowa :

- Serwis informacyjny o rzadkich chorobach:https://forums.opathiesraresinfo.org/syndromecri-
chat-monosomie-f332.html

- Miedzynarodowe Stowarzyszenie na rzecz Komunikacji Alternatywnej i Wspomagajace;j
(ISAAQ):https://www.isaac-fr.org/

Zasoby na terytorium

- Oddziatowa platforma koordynacji i orientacji dla zaburzen
neurorozwojowych (PCO TND)

- Spotecznosci 360: 0 800 360 360 Systemy

- wspomagajgce koordynacje (DAC)

-platformy wiedzy na temat rzadkich choréb (PEMR) i zagraniczne platformy
koordynacji chordéb rzadkich

-Druzyny sztafetowe Handicap:https://www.gnchr.fr/reseau-acteurs-
nationauxregionaux-locaux/les-equipes-relais-handicaps-rares
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Tekst PNDS

1. Wstep

Monosomia 5p (lub zesp6t Cri du Chat (SCdQ)) jest jednym z pierwszych opisanych
zespotow chromosomalnych (Lejeune/ in.1963).

Czestos¢ wystepowania choroby szacuje sie na okoto 1 na 15 000-50 000 urodzenh
(Higurashi i Conen 1971; Niebuhr 1978), przy czym w literaturze stosunek liczby
mezczyzn do kobiet wynosi 0,7-0,8/1 (Mainardi/ in.2006), 1 chtopiec na 3 dziewczynki w
bazie danych francuskiego stowarzyszenia os6bNosiciele nieprawidtowosci
chromosomalnych ,Valentin APAC” (dane z 2021 r.). Patologie te zidentyfikowano w
réznych grupach populacji, o podobnych cechach niezaleznie od pochodzenia
etnicznego.

Monosomia 5p jest chromosomalng chorobg genetyczng zwigzang z delecja,
czesciowq lub catkowitg, krétkiego ramienia chromosomu 5 (ramie 5p). Wielkos¢
delecji jest niezwykle zmienna, od 5 Mb (delecja ograniczona do regionu krytycznego
5p13.3) do 40 Mb, gdy obejmuje cate ramie 5p (Overhauser/in.1994; Simmonsa/ in.
1995). Dwa krytyczne regiony zwigzane z charakterystykg zespotu to proksymalny
region 5p15.3, zwigzany z ,.cri du chat”, oraz region 5p15.2 zwigzany z
osobliwosciami morfologicznymi twarzy, matogtowiem i opdznieniem rozwojowym
(Kosciéti in.1995; Zhang/ in.2005). Wielkos¢ delecji jest na og6t skorelowana z
ciezkoscig fenotypu.

Ta genetyczna anomalia wystepuje w 80% przypadkoéwod nowa(przypadkowo i nie
odziedziczone po rodzicach). Stowarzyszenie Valentin APAC przyczynito sie do
korekty tego dokumentu i udostepnito szczegoty ze swojej bazy danych, ktéra
zawiera liste 350 os6b z monosomig 5p.

Monosomia 5p ma nastepujgce cechy fenotypowe, z ktérych niektére sg niespéjne:

- Cechy morfologiczne twarzystate(twarz okrggta w dziecinstwie,
hiperteloryzm, epikant, szpary powiekowe skierowane ku dotowi i na
zewnatrz, szeroka nasada nosa, nisko osadzone uszy; cechy te zmieniajg sie
wraz z wiekiem wraz z wydtuzeniem twarzy, wadami zgryzu,
horyzontalizacjg szpadéw powiekowych;

- Typowy ptacz niemowlecia, monotonny, staby i wysoki;

- matogtowie;

- State zaburzenie rozwoju intelektualnego o ré6znym stopniu (od
umiarkowanego do ciezkiego), z czasem nieobecnym jezykiem;

- OpdzZnienie motoryczne, state, charakteryzuje sie p6znym nabywaniem
chodzenia (36-50% nabywania po 3 latach);

- Niestate zaburzenia zachowania, takie jak zaburzenia uwagi z lub bez
nadpobudliwosci i/lub autoagresji;

- Czeste niepowodzenie w rozwoju przed i/lub po urodzeniu;

- Niestate nieprawidtowosci nerek (agenezja nerek, nerka podkowiasta);
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- Niestaty hipogonadyzm, najczesciej objawiajgcy sie u nastolatkéw i
dorostych.

2 Cele krajowego protokotu diagnostyczno-leczniczego

Celem niniejszego krajowego protokotu diagnostyki i opieki (PNDS) jest wyjasnienie
zainteresowanym specjalistom aktualnego optymalnego postepowania
diagnostycznego i terapeutycznego oraz Sciezki opieki nad osobg z monosomig 5p.
Jej celem jest optymalizacja i harmonizacja zarzgdzania i monitorowania tej rzadkiej
choroby na terenie catego kraju. Umozliwia takze identyfikacje specjalnosci
farmaceutycznych stosowanych we wskazaniu nieprzewidzianym w pozwoleniu na
dopuszczenie do obrotu (PZ) oraz specjalnosci, produktow lub ustug niezbednych do
opieki nad pacjentem, ale zwykle nieobjetych refundacjg lub refundacja.

Niniejsza PNDS moze stuzy¢ jako punkt odniesienia dla lekarza prowadzgcego
(lekarza wskazanego przez pacjenta w Caisse Primaire d'Assurance Maladie), w
porozumieniu z lekarzami specjalistami, w szczegolnosci przy ustalaniu protokotu
opieki wspdlnie z doradcg medycznym i pacjentem , w przypadku wniosku o
zwolnienie ze wspotptacenia za stan pozalistowy oraz o sporzgdzenie zaswiadczenia
lekarskiego do dotgczenia do akt MDPH (Dom Oséb Niepetnosprawnych).

Jednak PNDS nie moze uwzglednia¢ wszystkich konkretnych przypadkdw, wszystkich
choréb wspdtistniejgcych lub powiktan, wszystkich szczegdlnych cech terapeutycznych,
wszystkich protokotdéw opieki szpitalnej itp. Nie moze twierdzi¢, ze mozliwe zachowania
w zakresie zarzgdzania sg wyczerpujace, ani zastepowac indywidualnej
odpowiedzialnosci lekarza wobec pacjenta. Protokét opisuje referencyjne postepowanie
z osobnikiem z monosomig 5p. Nalezy go zaktualizowac¢ zgodnie z nowymi
zatwierdzonymi danymi.

Niniejsze PNDS sporzadzono zgodnie z ,Metodg sporzadzania krajowego protokotu
diagnostyki i opieki nad rzadkimi chorobami” opublikowang przez francuski Narodowy

Urzad ds. Zdrowia w 2012 r. (przewodnik metodyczny dostepny na stronie internetowej HAS:
www.has-sante.fr).

Bardziej szczeg6towy dokument, ktory postuzyt jako podstawa do opracowania PNDS,
obejmujacy w szczegdlnosci analize zidentyfikowanych danych bibliograficznych
(argument naukowy), dostepny jest na stronach internetowych HAS i FSMR AnDDI-Rares
(http://anddi-rares.orq ).
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3 Diagnoza i wstepna ocena

3.1 Cele

Rozwaz diagnoze monosomii 5p;
- Potwierdz diagnoze;
- Zapewnij wstepng ocene, zidentyfikuj choroby wspétistniejace i ocehn dotkliwos¢;

- Dostarczy¢ doktadne informacje na temat patologii i udzieli¢ porady
genetycznej;

- Okresl postepowanie terapeutyczne: medyczne, paramedyczne, edukacyjne i
spoteczne;

- Poinformuj rodzine o potrzebie multidyscyplinarnej opieki i regularnej
obserwacji oraz zorganizuj takg kontrole.

3.2 Specjalisci zaangazowani w diagnostyke i obserwacje

Wstepng ocene najczesciej koordynuje genetyk kliniczny lub pediatra z Osrodka
Referencyjnego lub Kompetencyjnego ds. Choréb Rzadkich w AndDDI-RzadkieLub
WyzwanieNaukawe wspotpracy z pediatrg lub lekarzem prowadzgcym. W
zaleznosci od powiktan towarzyszacych mogg by¢ zaangazowani inni specjalisci:
neuropediatra/neurolog, kardiolog, gastroenterolog, chirurg wisceralny, urolog,
okulista, laryngolog, endokrynolog, psychiatra/psychiatra dzieciecy, ortopeda, lekarz
rehabilitacji funkcjonalnej, dentysta/ortodonta itp.

Wiekszos¢ oséb z monosomig 5p poczgtkowo ma globalne neurorozwojowe
zaburzenie nabywania, ktére przechodzi w zaburzenie rozwoju intelektualnego. W
zwigzku z tym, aby zoptymalizowac proces uczenia sie, trzeba bedzie wezwad do
rehabilitacji réznych paramedycznych specjalistow: fizjoterapeute, psychomotoryke,
logopede, psychologa/neuropsychologa, pedagoga specjaliste, terapeute
zajeciowego, ortoptyste, pielegniarke, pracownika socjalnego itp.

Postepowanie najczesciej opiera sie na wielodyscyplinarnej i multiprofesjonalnej
wspotpracy, za koordynacje ktorej odpowiada pediatra, genetyk lub lekarz
pierwszego kontaktu, w zaleznos$ci od wieku pacjenta i rodzaju uposledzenia.

3.3 Prezentacja kliniczna

- Podsumowanie syndromiczne

Nie ma formalnych klinicznych kryteriéw diagnostycznych ani opublikowanej oceny
klinicznej dla monosomii 5p. Diagnoza jest zwykle podejrzewana przez
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charakterystyczna morfologia twarzy i ptacz zwigzany z wadami rozwojowymi i/lub
zaburzeniami neurorozwojowymi. Analiza DNA przeprowadzona przez ACPA na
prenatalnych lub postnatalnych znakach wywotawczych moze réwniez umozliwic
postawienie diagnozy bez wzmianki o niej.

Cechy kliniczne najczes$ciej zwigzane z monosomig 5p to:

- specyficzne cechy morfologiczne twarzy, matogtowie i typowy krzyk (zob
3.3.3 [Zatgcznik 3);

- zaburzenia neurorozwojowe (zob3.3.4);

- zespot polimalformacyjny (zob3.3.6 ) z mozliwym uszkodzeniem serca, nerek, przewodu
pokarmowego, narzaddw ptciowych;

- gluchota: najczesciej przenoszona (przy nawracajgcych infekcjach ucha),
rzadziej percepcja, z ryzykiem nasilenia zaburzen behawioralnych i
jezykowych;

- powiktania okulistyczne, takie jak zez, krétkowzrocznos¢, zaéma;

- opozZnienie wzrostu (tzw3.3.5 i konkretne wykresy wzrostu wZatgcznik 4 );

- trudnosci z jedzeniem;

- uporczywe zaparcia, epizody okluzyjne;

- nawracajace infekcje drég oddechowych i laryngologicznych;
- skolioza.

Ryzyko zgonu we wczesnym dziecihstwie jest wyzsze niz w populacji ogélnej. Na
kohorcie 220 oséb zgtoszonych przez Mainardi/ in.(2006), 5% pacjentéw zmarto
przed ukonczeniem 6 roku zycia, w tym 45% w pierwszym miesigcu zycia, w
szczegoblnosci w nastepstwie infekcji drog oddechowych i powiktan zwigzanych z
wadg serca. Ryzyko Smierci byto znacznie wyzsze w konteksScie niezréwnowazone;j
translokacji z monosomig 5p. Wiekszos¢ tych zgonéw miata miejsce przed 1983 r. Od
czasu poprawy wczesnego leczenia, w szczegolnosci choréb laryngologicznych i
uktadu oddechowego, zgony czesciej wystepujg w wieku dorostym. Stowarzyszenie
pacjentéw Valentin APAC zgtasza 3 zgony u 3 dorostych pacjentéw z monosomig 5p,
zwigzane z niedroznoscig jelit w kontekscie uporczywych zaparé (dane
niepublikowane). Podobnie jak w przypadku wielu uposledzerh umystowych,
uporczywe zaparcia mogg by¢ komplikowane przez niedroznosc jelit.

Poniewaz wiele gendw znajduje sie na krotkim ramieniu chromosomu 5p,
monosomia 5p grozi ujawnieniem patologii recesywnej z superdodatkiem. W
szczegolnosci wspotwystepowanie monosomii 5p i pierwotnej dyskinezy rzesek
zwigzane zDNAH5(5p15.2), t3czac zapalenie zatok, zapalenie ucha, zapalenie ptuci
nieptodnos¢ meska.
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- Okres noworodkowy i pierwszy rok zycia

Prezentacja przy urodzeniu na ogét obejmuje skojarzenie:
- typowy ptacz (95,9%), tak brzmiata historyczna nazwa zespotu;
- niska waga w wieku cigzowym;
- matogtowie;
- cechy morfologiczne twarzy (opisane ponizej).
Mozliwe powiktania przy porodzie to:

- staba adaptacja do zycia pozamacicznego z niedotlenieniem lub sinicg;
- trudnosci w ssaniu i karmieniu;
- hipotonia.

Globalne zaburzenie neurorozwojowe staje sie widoczne w pierwszym roku zycia.

Nawracajgce infekcje drog oddechowych i jelit sg zgtaszane w pierwszych latach
zycia, chociaz nie udowodniono zwiekszonej podatnosci na infekcje.

- Cechy morfologiczne twarzy

Prawie 80-90% os6b z monosomig 5p ma sugestywne cechy morfologiczne twarzy,
chociaz mogg one by¢ mniej lub bardziej zaznaczone w zaleznosci od osoby
(Mainardi/ in.2006; Nevada/ in.2021). Ewoluujg i zmieniajg sie wraz z wiekiem
pacjentéw.

Cechy te obejmujg u matego dziecka:

- matogtowie;

- okragta twarz;

- wyrazne przednie guzy;

- szeroki korzen nosa;

- szpary powiekowe skierowane w dét i na zewnatrz;
- hiperteloryzm;

- epikant;

- krotka filtrum;

- usta z opadajgcymi kacikami;
- nisko osadzone uszy;

- mikroretrognatyzm;

- ostrotukowy patac.

Rzadziej zgtaszano guzki przeduszne, nieprawidtowosci narzgdow ptciowych, takie
jak spodziectwo i wnetrostwo, oraz nieprawidtowosci konczyn (syndaktyle, skrécenie
kosSci Srodstopia i Srédrecza, dajgce wrazenie krotkich dtoni i stép).

Wraz z wiekiem zmieniajg sie cechy morfologiczne twarzy: twarz wydtuza sie, tuki
brwiowe stajg sie bardziej widoczne, szpary powiekowe

Szpital Uniwersytecki w Rennes - Zachodnie Centrum Referencyjne ds. ,Zesp6téw Nieprawidtowosci Rozwojowych i Wad Rozwojowych” (CLAD-
OUEST) &Centrum Referencyjne ds. Niepetnosprawnosci Intelektualnej z Rzadkich Przyczyn (CRDI) - Sektor AnDDI-Rares &
WyzwanieNauka

12



Monosomia PNDS 5p

Dawna nazwa: Zespdt Cri du Chat

stajg sie poziome, dolna warga pogrubia sie i mogg pojawic sie przedwczesne ubytki
(przedwczesne siwienie wtosow) (Van Buggenhout//n.2000). Wady zgryzu s3
powszechne.

Ilustracje zaczerpniete z literatury sg dostepne wZatgcznik 3 .

- Zaburzenia neurorozwojowe

Prawie wszystkie osoby z monosomig 5p majg zaburzenia neurorozwojowe.

Nabytki neuromotoryczne
Hipotonie obserwuje sie u wiekszosci (>70%) dzieci w momencie rozpoznania.

Ograniczone dane dotyczace akwizycji neuromotorycznych wskazujg na znaczne
globalne uposledzenie rozwoju neurologicznego i uposledzenie rozwoju
intelektualnego u wszystkich pacjentow. Nasilenie zaburzenia neurorozwojowego
jest globalnie skorelowane z rozmiarem delecji 5p i mozliwym powigzaniem innych
nieprawidtowosci chromosomalnych. U dzieci z izolowang delecjg 5p sredni wiek
nabywania umiejetnosci chodzenia wynosi od 3 do 5 lat. Zgodnie z opublikowang
serig, wszystkie osoby dotkniete chorobg w korncu zaczynaja chodzié. Jezyk méwiony
jest mocno opdézniony, a mediana wieku formowania zdan wynosi 5,5 roku. Okoto
50% dzieci potrafi wypowiadac krétkie zdania do 5,5 roku zycia, a wiekszo$¢ do 10
roku zycia. Okoto 50% dzieci potrafi samodzielnie jes$¢ tyzeczkg w wieku 3,5 roku i
ubierac sie w wieku 5 lat. Chociaz te dzieci majg powazne zaburzenia
neurorozwojowe, robig state postepy w swoich nabytkach.

Trudnosci w zakresie jezyka przewazajg po stronie ekspresyjnej jezyka bardziej niz
po stronie receptywnej.

Rokowanie jest lepsze u 0s6b, ktére przeszty wczesng rehabilitacje, zwtaszcza w
zakresie ulepszonej lub wzmocnionej komunikacji alternatywnej (zob4.3.9).

Wraz z wiekiem pojawia sie wzmozone napiecie miesniowe i bardziej widoczna staje sie matogtowie.
Padaczka

Napady padaczkowe sg rzadkie i mogg wystgpi¢ w kazdym wieku. Padaczka dotyka
10-15% osob.

Problemy z zachowaniem
Dzieci z monosomig 5p sg najczesciej opisywane jako ,mite i czute”. Nadpobudliwos¢

wystepuje u okoto 50% pacjentow. Problemy z uwaga sg powszechne. Mogg
wystepowacd zaburzenia interakcji i relacji.
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Zaburzenia zachowania rozwijajg sie do zaburzen ze spektrum autyzmu od okresu
dojrzewania i mtodych dorostych ze stereotypowymi gestami (rytmiczne kotysanie
gtowg, ciatem i/lub konczynami, skrecanie i manipulowanie przedmiotami) oraz
echolalicznymi werbalizacjami) odnotowanymi w ponad 80% przypadkow. Czeste sg
zachowania autoagresywne (>80% w kohorcie brytyjskiej), jak rowniez zachowania
heteroagresywne (>70% w tej samej kohorcie).

W 70% przypadkdw zgtaszane sg réwniez zaburzenia deficytu uwagi z
nadpobudliwoscia.

Stereotypy, samookaleczenia i heteroagresywnos¢ wydajg sie by¢ podstawowymi
cechami zespotu w wieku dorostym, ktére maija silny wptyw na jakos$¢ zycia pacjenta i
jego otoczenia. Ten rodzaj zachowania wynika nie tylko z mozliwych frustracji
wystepujacych u osoby niekomunikujgcej sie, poniewaz pojawia sie réwniez u 0sob,
ktére skorzystaty z komunikacji alternatywnej i rozszerzonej (dane stowarzyszenia
pacjentow).

- Wzrost

Dzieci z monosomig 5p majg niskg wage jak na wiek cigzowy i poporodowy brak
rozwoju (Marinescu/ in. 2000; Collins i Eaton-Evans 2001). Wzrost obwodu czaszki
wynosi Srednio okoto 2c¢zpercentyla, a wzrost masy ciata wynosi Srednio okoto 5c
percentyl. Wptyw na wzrost jest mniej istotny niz na mase ciata od urodzenia do 2
roku zycia u obu ptci. Utrata masy ciata w wieku dorostym jest wyrazniejsza u
chtopcéw niz u dziewczat.

Niskg wage mozna przypisac¢ trudnosciom w karmieniu i refluksowi zotgdkowo-
przetykowemu, ktére sg bardzo czeste w pierwszym roku zycia. Nastolatki i dorosli
zachowujg raczej szczuptg sylwetke (Niebuhr 1979).

- Wrodzone wady rozwojowe i uszkodzenia przez uktady

laryngologiczne i oddechowe

U niemowlat wystepuje typowy ptacz, od ktérego nazwa zespotu poczatkowo byta
ostra, staba i monotonna (wystepuje u 95% o0sdb). Krzyk ten wystepuje w okresie
noworodkowym, a nastepnie zanika. Ten charakterystyczny krzyk, zwany cri du chat,
ma prawdopodobnie mieszane pochodzenie, zwigzane z wadami rozwojowymi
krtani i nagtosni, ale takze strukturalnymi i czynnosciowymi anomaliami
neurologicznymi (Niebuhr 1978). Krzyk ten szybko znika po okresie noworodkowym.
Wady rozwojowe podstawy czaszki sugerujg nieprawidtowosci w obszarze
tytlomédzgowia i krtani w okresie embrionalnym (Kjaer i Niebuhr 1999).

Pacjenci z monosomig 5p sg czesto podatni na infekcje drég oddechowych (52% we
witoskiej kohorcie retrospektywnej) i infekcje laryngologiczne (zapalenie ucha: 15% w tej
samej kohorcie) (Mainardi/ in.2006). Infekcje te, zwtaszcza uktadu oddechowego,
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moze wymagac hospitalizacji. W przypadku czestych i ciezkich infekcji nalezy szukaé
niedoboru odpornosci.

Nieprawidtowosci morfologiczne krtani i szczegdlne cechy morfologiczne, zwtaszcza
szczeki, sg odpowiedzialne za zmniejszenie droznosci gérnych drég oddechowych,
co predysponuje te osoby do bezdechu sennego (Corcuera-Flores/in.2016).

Nieprawidtowosci okulistyczne

Rozbiezny zez (egzotropia) jest powszechny (35-44,7%), podobnie jak
krétkowzrocznosé i astygmatyzm. Opisano rzadkie przypadki wrodzonej zaémy i
retinopatii. Opisano nadwrazliwos$¢ Zzrenic na metacholine i opornosc¢ na leki
rozszerzajgce zrenice (Howard 1972).

Zaburzenia kostno-stawowe i wiezadtowe

Czesto zgtaszana jest skolioza (>40%) (Mainardi/ /in.2006; Takebayashiego //n.2006).
Zwykle pogarsza sie to w ciggu kilku miesiecy w okresie dojrzewania. (Takebayashi/
in.2006).

Zotadkowo-jelitowe i brzuszne

Zaburzenia majg charakter bardziej funkcjonalny niz malformacyjny.
Nadreprezentacja zaburzen pasazu, takich jak zaparcia (>20% przypadkow), a takze
trudnosci w jedzeniu z refluksem zotgdkowo-przetykowym i zwracaniem pokarmu
(>10% przypadkdéw) (Mainardi/ in.2006).

W wieku dorostym nieznajomos¢ chronicznych i uporczywych zapar¢, zwtaszcza u 0séb o
stabych umiejetnosciach komunikacyjnych, moze prowadzi¢ do niedroznosci jelit.

Uktad sercowo-naczyniowy

Wady serca stwierdza sie u okoto 35% nosicieli (Nevado//in.2021). Te anomalie nie sg
specyficzne i znajdujemy na pierwszym miejscu CIV/CIA, przetrwato$¢ przewodu
tetniczego i tetralogie Fallota (Hillsa/ in.2006).

Wady rozwojowe oSrodkowego uktadu nerwowego

Wady rozwojowe podstawy czaszki sugerujg nieprawidtowosci w obszarze
tytomozgowia i krtani w okresie embrionalnym (Kjaer 1998; Kjaer i Niebuhr 1999).

Dostepne w piSmiennictwie przypadki kliniczne opisujg niespecyficzne wady
mozgowe, takie jak hipoplazja pnia moézgu, najczesciej na poziomie mostu, zwigzana
lub nie z niedorozwojem maézdzku (lub robaka), zanik istoty biatej, choroba mézdzku,
dysgenezja ciata modzelowatego, malformacja Dandy'ego-Walkera, niedorozwdj
konarow
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Sredni mézdzek, poszerzenie komor, torbiel miedzypotkulowa mézdzku, torbiel
pajeczynéwki (Villai in.2020; Kato/ /in.2011).

Nieprawidtowosci narzadéw piciowych i nerek

Whnetrostwo moze by¢ obecne przy urodzeniu, ale rzadko wystepuje u nastolatkdéw
(operacja wnetrostwa w ~6% przypadkdéw). Rozwdj seksualny jest zwykle prawidtowy
u obu pfci.

Nieprawidtowosci dentystyczne

Wady zgryzu i nieprawidtowe ustawienie zebow sg czeste (>40%), zwtaszcza wraz z
rozwojem cech morfologicznych twarzy. Wiekszos¢ os6b ma chorobe przyzebia z
kamieniem w co najmniej jednej ¢wiartce jamy ustnej (Corcuera-Flores/ in.2016).
Odsetek 0s6b z ubytkami jest wyzszy niz w populacji ogdlne;j.

3.4 Okolicznosci odkrycia / podejrzenie diagnozy

Nie ma specyficznego objawu przedporodowego sugerujgcego monosomie 5p podczas
cigzy, ale mozna jg prawdopodobnie zdiagnozowac¢ na podstawie analizy chromosomow
na chipie DNA (ACPA) podczas badania przedporodowego niespecyficzne;j
nieprawidtowosci ultrasonograficznej (opdznienie wzrostu, choroba serca itp.) .
Prenatalna kontrola ultrasonograficzna moze réwniez nie by¢ godna uwagi.

Po urodzeniu monosomie 5p mozna wywotaé w 3 gtéwnych okolicznosciach:
- Albo przedwczesnie przed znieksztatconym obrazem;

- Albo przed hipotonia, globalnym zaburzeniem neurorozwojowym lub
zaburzeniem rozwoju intelektualnego;

- Lub mata waga dla wieku cigzowego.

W tych 3 okolicznosciach obecnos¢ cech morfologicznych i szczegélny krzyk od
urodzenia sugerujg zesp6t i mogg natychmiast wskazywac na patologie.

3.5 Potwierdzenie diagnozy / Diagnostyka réznicowa

Gdy podejrzewa sie diagnoze, mozna jg potwierdzi¢ na poziomie molekularnym po
wykazaniu heterozygotycznej delecji w locus 5p, niosgcej przynajmniej krytyczne
regiony zespotu (zlokalizowane w 5p15.2-5p15.3), przez ACPA, kariotyp z FISH
specyficznym dla tego regionu lub MLPA.

Kilka innych zespotéw genetycznych zwigzanych z osobliwosciami morfologicznymi
twarzy (czesto odrebnymi), wrodzonymi wadami rozwojowymi i/lub zaburzeniami
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rozwoj intelektualny moze reprezentowac diagnoze réznicowg monosomii 5p:

- zespot Mowata-Wilsona;

- zespot Wolfa-Hirschhorna;

- Monosomia 1p36;

- Mikrodelecja 17921 (zesp6t Koolen-De Vries).

3.6 Wstepna ocena / Poszukiwanie choréb wspétistniejgcych / Ocena rokowania

Po wykryciu lub potwierdzeniu rozpoznania monosomii 5p nalezy przeprowadzic¢
wstepne badania w celu wyszukania konkretnych atakéw zespotu lub powiktan,
ktore nie zostaty jeszcze odkryte lub zbadane. Ocena ta uzalezniona jest od wieku
pacjenta w chwili postawienia diagnozy, badan, ktore juz wczesniej miat i pozwoli na
dostosowanie jego opieki i obserwacji lekarskiej.

Narzgd/uktad Cel oceny Szczegoty oceny
Rozwéj Wyszukiwanie Pomiar wzrostu, wagi, obwodu gtowy
wzrost-waga opdznienie/spowolnienie

wzrostu

Wykres| krzywe wzrostu

Szukaj niedoboru witamin

Uktad sercowo-naczyniowy | WYyszukaj Ostuchiwanie w konsultacji
wada serca
Konsultacja kardiologiczna, EKG,
echokardiografia

Trawienny Poszukuje historii zapar¢ | Badanie

W razie potrzeby konsultacja
gastroenterologiczna

Ocena zaburzen jamy Badanie

ustnej
Ocenawg
logopeda/fizjoterapeuta/terapeuta
zajeciowy/

Moze by¢ konieczna dodatkowa
ocena przez specjaliste
psychologa

neurologiczne - Wyszukiwanie argumentéw Badanie
na zajecie
EEG, jesli istnieje podejrzenie padaczki
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Poznawanie Leczenie przez neuropediatre

Wskazania MRI mé6zgu Matogtowie, nieprawidtowe ruchy,
padaczka, chéd nabyty po 2 latach
(poszukiwanie nieprawidtowosci korowych)

Ocena Diagnostyka w zakresie psychomotoryki,

neu rorozwéj logopedii, terapii zajeciowej

(Ocena motoryczna, Ocena funkcjonalna w psychologii/
socjoadaptacyjna, neuropsychologii/neuropsychologii w celu
poznawcza i jezykowa) okreslenia orientacji i

zindywidualizowanego projektu z
wdrozeniem adaptacji szkolnych i/lub
orientacja w placdwce medyczno-spotecznej
(SESSAD, PMO, IME itp.)

Wyszukaj zaburzenia snu | Konsultacja w specjalistycznym os$rodku
snu i/lub opinia neuropediatryczna i
polisomnografia w razie potrzeby

Psychiatryczny Szukaj probleméw Badanie
behawioralnych,
Ocena przez a
psycholog/neuropsycholog lub w razie
potrzeby psychiatra dzieciecy, pedagog
specjalistyczny (we wspétpracy z innymi

opiekunami)
Piciowy Ocena Badanie lekarskie
spodziectwo i/lub
Nerkowy wnetrostwo USG jader w razie potrzeby
Moczowy W razie potrzeby konsultacja
chirurgii wisceralnej/urologiczne;j
Szukaj nieprawidtowosci USG jamy brzusznej i nerek
nerek
Okulistyczny Szukaj zeza, zaburzenh Badanie lekarskie
widzenia, a nawet wad
rozwojowych Konsultacja okulistyczna
okular
kostno-stawowe Wyszukiwanie anomalii Badanie lekarskie

staw lub skolioza
W razie potrzeby przeswietlenie kregostupa

W razie potrzeby konsultacja ortopedyczna

ENT Wyszukaj audiogram
niedostuch

konsultacja laryngologiczna
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zdrowie jamy ustnej Wyszukiwanie anomalii Badanie lekarskie
dentystyczny, Zle
implantacja, prochnica Konsultacja stomatologiczna

W razie potrzeby konsultacja ortodontyczna

Immunologiczny Poszukaj koncepcji Badanie
nawracajgce infekcje
Ocena odpornosci i konsultacja

immunologiczna, jesli to konieczne

3.7 Poszukiwanie przeciwwskazan do zabiegu

Nie ma specyficznego leczenia.

Postepowanie musi by¢ objawowe i dostosowane do potrzeb kazdego pacjenta.

3.8 Ogtoszenie rozpoznania i poinformowanie pacjenta

Ogtoszenie diagnozy musi nastgpic¢ podczas dedykowanej konsultacji, w
odpowiednim Srodowisku, najlepiej w obecnosci obojga rodzicéw lub opiekundw.
Moze to by¢ osoba zlecajgca analize molekularng, ktéra umozliwita ustalenie lub
potwierdzenie diagnozy, ekspert od monosomii 5p, jesli nie jest osobg zlecajgcg
oraz, w zaleznosci od kontekstu, inna osoba z zespotu (psycholog, doradca
genetyczny, pielegniarka itp.).

Zawiera informacje ogolne:
- O chorobie, jej gtdwnych objawach i zwigzanych z nimi powiktaniach;
- O mozliwosciach opieki multidyscyplinarnej i potrzebie regularnego

monitorowania;
- O rdznych wynikach badan genetycznych, biologicznych i/lub paraklinicznych;

- W sprawie sposobu przenoszenia i poradnictwa genetycznego, ktorym nalezy
sie zajg¢, chociaz mozna to zrobic bardziej szczegétowo pdznie;j.

Wskazana jest interwencja psychologa, bgdz w trakcie konsultacji komunikatu, bgdz
bezposrednio po iw ramach kontynuacji.

Mozliwa jest zdalna konsultacja lekarska lub obserwacja psychologiczna.

Rodzinie podaje sie dane kontaktowe stowarzyszen pacjentéw.

Jezeli pacjent nie korzystat juz ze 100% pokrycia (ALD) i uznania jego
niepetnosprawnosci z gabinetu danej osoby
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(MDPH) nalezy podjac te kroki, aby koszty poniesione na monitoring medyczny,
dodatkowe badania i rehabilitacje byty refundowane przez podstawowg kase
chorych, a pacjent i jego rodzina mogli korzystac¢ ze Swiadczen dodatkowych.

3.9 Poradnictwo genetyczne

Monosomia 5p jest patologig pochodzenia genetycznego wtérng do
chromosomalnej delecji regionu 5p.

Rozmiar delecji moze wahac sie od 5 Mb (delecja ograniczona do krytycznego
regionu zespotu, przy 5 p13) do duzej delecji obejmujgcej cate krotkie ramie
chromosomu 5 (delecja > 40 Mb). Nasilenie patologii jest na ogét skorelowane z
rozmiarem delecji 5p (Wilkins/in.1983). W literaturze zaproponowano korelacje
genotypowo-fenotypowe miedzy usunietymi regionami a objawami zwigzanymi z
monosomig 5p (Overhauser/in.1994; Gersz/ in.1995; Kosciot/ in.1995; 1997;
Simmonsa/in.1995) (Dodatek 5 ):

- Region dystalny 5p15.3: op&znienie jezykowe;

- Proksymalny region 5p15.3: charakterystyczny ptacz;

- Region 5p15.2: szczegdlne cechy morfologiczne twarzy, matogtowie, powazne
globalne zaburzenie neurorozwojowe;

- Region 5p15.1: tagodne globalne zaburzenie neurorozwojowe;

- Proksymalny region 5p14: umiarkowane do ciezkiego globalne zaburzenie neurorozwojowe,
matogtowie.

Cytogenetycznie u 77,5% 0sOb wystepuje terminalna delecja krétkiego ramienia
chromosomu 5, u 8,75% delecja Srddmigzszowa, u 5% wystgpita translokacja
niezrownowazonaod nowa, 3,75% niezrbwnowazona translokacja wtérna do
translokacji rodzinnej. Istniejg réwniez rzadkie przypadki mozaiki konstytucyjnej
(<4%) i perycentrycznej nieréwnowagi inwersji (<1%) (Mainardi/ in.2006). W 80-90%
przypadkow delecja jest przenoszona przez chromosom pochodzenia ojcowskiego
(Overhauser/in.1990).

W kontekscie translokacji niezréwnowazonej wspotwystepowanie monosomii 5p i
czesciowej trisomii innego chromosomu pogarsza i modyfikuje obraz kliniczny.

Monosomia 5p jest na og6t pochodzenia przypadkowego (>80% przypadkdw), konieczne jest
uzupetnienie dochodzenia rodzinnego rodzicow przypadku indeksowego. To badanie rodzinne
jest przeprowadzane na podstawie kariotypu i FISH. Pozwala to zidentyfikowa¢ przypadki, w
ktorych zréwnowazona anomalia chromosomalna (translokacja, inwersja) bytaby obecna u
rodzica i sprzyjataby wystgpieniu i/lub nawrotowi patologii chromosomalne;.

Poradnictwo genetyczne omawiane jest podczas konsultacji wynikéw. Jezeli wynik
jest podawany przez osobe niebedgcg genetykiem, mozna zaproponowac
konsultacje genetyczng w celu wyjasnienia sposobu
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transmisji patologii i ewentualnego wykorzystania diagnostyki prenatalnej dla
wszystkich nowych planéw cigzy.

Jesli kariotyp kazdego z rodzicow jest prawidtowy, ryzyko nawrotu przysztej cigzy jest
bardzo niskie, z zastrzezeniem mozaicyzmu linii zarodkowej (ryzyko niskie do
znikomego, teoretycznie szacowane na okoto 1%). Ryzyko to jest wieksze, jesli u
jednego z rodzicéw wystepuje zréwnowazona aberracja chromosomalna (ryzyko
zalezy od charakteru i wielkosci anomalii oraz wszelkich innych zaangazowanych
chromosomow: okoto 8% dla wszystkich anomalii tgcznie na podstawie danych
francuskiego stowarzyszenia). Na zyczenie pary diagnostyke prenatalng mozna
zorganizowac od 12SA poprzez biopsje trofoblastu lub od 16SA poprzez punkcje
ptynu owodniowego (doktadne terminy mogg sie nieznacznie ré6zni¢ w zaleznosci od
zespotéw wykonujgcych zabieg).

Poniewaz diagnostyka preimplantacyjna jest uzasadniona tylko w sytuacjach, w
ktérych ryzyko nawrotu jest wysokie, te opcje leczenia mozna rozwazyc tylko wtedy,
gdy jedno z rodzicow jest nosicielem mozaiki lub rearanzacji chromosomalne;j.

W przypadku pacjenta dotknietego chorobg istnieje teoretyczne ryzyko przeniesienia
patologii na potomstwo w wysokosci 50%, ale w literaturze nie opisano zadnego pacjenta z
monosomig 5p, ktéry miat dziecko. Ograniczony poziom autonomii, nawet w wieku
dorostym, utrudnia realizacje projektu rodzicielskiego.
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4 Postepowanie terapeutyczne i obserwacja

4.1 Cele

W przypadku braku specyficznego leczenia monosomii 5p, cele terapeutyczne sg
nastepujace:

Postepowanie i monitorowanie wad rozwojowych lub powiktan sercowo-naczyniowych,
trawiennych, moczowo-ptciowych, dentystycznych, kostno-stawowych (juz znanych lub
zobiektywizowanych podczas wstepnej oceny patologii);

Badania przesiewowe i leczenie deficytéw neurosensorycznych (wzrokowych i stuchowych);
Badania przesiewowe i leczenie powiktan neurologicznych;

Monitorowanie rozwoju neuromotorycznego i psychicznego, wczesne
wdrazanie i adaptacja dziatan rehabilitacyjnych (fizjoterapia, psychomotoryka,
logopedia, terapia zajeciowa, psycholog/neuropsycholog);

Monitorowanie wzrostu odzywienia i masy ciata;

Zapewni¢ koordynacje monitoringu medycznego i rehabilitacji;

Poinformuj rodzine o rozwoju wiedzy.

4.2 Zaangazowani specjalisci (i metody koordynacji)

Profesjonalista zaangazowany IR opiece

Lekarz ogdlny i/lub pediatra | Ogélna obserwacja i koordynacja opieki z wdrozeniem

rehabilitacji i skierowaniem do odpowiedniej struktury
medyczno-spotecznej

Monitorowanie wzrostu stauro-masy, obwodu gtowy
Monitorowanie rozwoju psychomotorycznego i neurosensorycznego
(wzrok, stuch)

Orientacja na swoje struktury socjalizacyjne z mieszanym
przyjeciem lub przyjeciem dzieci niepetnosprawnych

Stosowanie programu szczepien
Badanie przesiewowe w kierunku powigzanych patologii, ktére moga

pojawic sie podczas obserwacji i prosby o eksploracje lub konsultacje
specjalistyczng

Genetyk inniczny Diagnoza, poradnictwo genetyczne, koordynacja, obserwacja
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Profesjonalista zaangazowany IERY opiece

doradca genetyczny

Organizacja diagnostyki prenatalnej

Badania przesiewowe krewnych zagrozonych, jesli to konieczne

Neuropediatra

Monitorowanie rozwoju psychomotorycznego

Neurolog Realizacja i koordynacja rehabilitacji
Sledzenie edukagji
Badania przesiewowe i leczenie padaczki
Monitorowanie i leczenie powiktan neurologicznych
Kardiolog wyazka W optata I podeimonacwedueroi  wady rozwojowe
sercowo-naczyniowy
Kardiochirurg Zarzadzanie wadami serca, jesli to konieczne
gastroenterolog Zarzadzanie i monitorowanie zaburzen tranzytu i

zaburzen odzywiania

chirurg wisceralny

Zarzadzanie wnetrostwem

Obserwacja pooperacyjna i badanie przesiewowe pod katem powiktan

Nefrolog, urolog

Zarzadzanie i obserwacja anomalii uktadu moczowo-ptciowego

funkcjonalny

Okulista Zarzgdzanie i monitorowanie nieprawidtowosci okulistycznych
Otorynolaryngolog Zarzadzanie i obserwacja anomalii laryngologicznych, przewlektego
(ENT) zapalenia ucha $rodkowego
Badanie przesiewowe pod katem mozliwej utraty stuchu
Stomatolog Zarzadzanie i monitorowanie anomalii dentystycznych, w razie
potrzeby w dostosowanej sieci opieki dentystycznej
Dentysta
Systematyczne badania przesiewowe i leczenie prochnicy
Ortodonta
Ortopeda Leczenie i monitorowanie nieprawidtowosci kostno-stawowych
Lekarz z reedukacja | Walcz z deformacjami

Endokrynolog dzieciecy

Badanie, zarzgdzanie i monitorowanie patologii wzrostu i masy
ciata oraz wzrostu w okresie dojrzewania, jesli to konieczne

Fizjoterapeuta

Rehabilitacja napiecia osiowego i obwodowego, motoryki
duzej i koordynacji
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Profesjonalista zaangazowany IERY opiece

Terapeuta psychomotoryczny

Terapeuta zajeciowy

Profilaktyka réznych powiktan ortopedycznych
Rehabilitacja zaburzen posturomotorycznych, motoryki
duzej, matej motoryki, zaburzen jamy ustnej i innych
zaburzen czucia, trudnosci z uwagg i koncentracja.

Adaptacja Srodowiska w celu promowania codziennej
autonomii (dom, szkota, miejsce pracy, instytucja
goszczgca)

Logopeda

Rehabilitacja ustno-miesniowo-twarzowa (szczegdlnie w przypadku
schorzen jamy ustnej)

Rehabilitacja zaburzen komunikacji i jezyka
Wdrazanie alternatywnych i rozszerzonych technik

komunikacji (AAC) w powigzaniu z opiekunami i
Srodowiskiem szkolno-wychowawczym

Psycholog

psychiatra dzieciecy/psychiatra

Ocena mozliwych zaburzen relacji/ASD, powigzanych
zaburzen behawioralnych i psychiatrycznych

Kontynuacja psychoterapii

Wdrozenie i monitorowanie leczenia odwykowego przez
psychiatre w razie potrzeby

Pedagog

Wskazoéwki rodzicielskie, promowanie socjalizacji

Pracownik socjalny)

Informacje o prawach i mozliwej pomocy (zycie
codzienne, zycie zawodowe rodzicow/opiekundéw, nauka
w szkole, integracja spoteczna i zawodowa, gtéwne
Srodki ochronne, rozwigzania zastepcze)

Pomoc osobie i opiekunom w skompletowaniu akt w celu
uzyskania Swiadczen socjalnych zwigzanych z
niepetnosprawnoscig pacjenta, AJPP, AEEH, AAH, PCH
oraz uznania statusu opiekuna w razie potrzeby

Informacje na temat stowarzyszen pacjentoéw i struktur
zasobOw na danym terytorium
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4.3 Postepowanie terapeutyczne (farmakologiczne i inne)

Nie ma specyficznego leczenia farmakologicznego. Leczenie jest objawowe, a wszelkie
terapie, ktére moga by¢ konieczne, sg stosowane w zakresie wskazania i warunkéw
stosowania przewidzianych juz w pozwoleniu na dopuszczenie do obrotu.

Protokoty postepowania chirurgicznego w przypadku stwierdzonych wad rozwojowych i
leczenia powiktan choroby zazwyczaj nie réznig sie od postepowania u dzieci w populacji
ogolne;j.

W zaleznosci od ogdlnego stanu pacjenta przewidywane interwencje chirurgiczne
muszg by¢ przedmiotem dyskusji etycznej, aby oceni¢ oczekiwane korzysci z
interwencji w zaleznosci od ryzyka ponoszonego przez pacjenta. Nalezy przewidzie¢
bardzo staranne przygotowanie do okresu pooperacyjnego, jesli pacjent ma zajecie
wielonarzadowe lub wieloraka niepetnosprawnos¢. Nalezy podkresli¢ ryzyko
problemdw ze znieczuleniem (trudnosci z intubacjg) zwigzane z wadami
rozwojowymi krtani i nagtosni.

- Opieka nad noworodkiem

W momencie rozpoznania zalecana jest ocena wad wrodzonych: USG jamy brzuszne;j
i nerek, USG serca, USG przezciemigczkowe, MRI mézgu, PEA.

Przeniesienie na intensywng terapie lub resuscytacje noworodka jest rzadko
konieczne. Karmienie piersig jest mozliwe. U noworodkow z trudnosciami w ssaniu i
potykaniu rehabilitacje schorzen jamy ustnej nalezy rozpoczgé¢ w pierwszych
tygodniach zycia.

Nie ma konkretnych zalecen dotyczgcych monosomii 5p. Niemniej jednak, ze
wzgledu na wady rozwojowe gérnych drég oddechowych, wydaje sie rozsadne, aby
dzieci te mogty by¢ objete profilaktykg poprzez Paliwizumab(SYNAGIS®) w
profilaktyce zapalenia oskrzelikow wywotanego przez syncytialny wirus oddechowy
(RSV), zwitaszcza u dzieci hospitalizowanych w pierwszych tygodniach zycia na
oddziale neonatologicznym z powodu trudnosci w karmieniu lub trudnosci w
oddychaniu i/lub z wrodzong wadg serca.

Zalecenia Francuskiego Towarzystwa Neonatologicznego z dnia 14.01.2008
dotyczgce profilaktyki przeciwciatami monoklonalnymiPaliwizumabpolecam
zaproponowac go w szczegolnosci:

- Dzieci w wiekumniej niz 6 miesiecyna poczatku epidemii i prezentujgce jedng
z nastepujgcych patologii: mukowiscydoze,wady rozwojowe goérnych i
dolnych drég oddechowych, ptuca lub klatka piersiowa, przewlekta
Srédmigzszowa patologia ptuc, patologia nerwowo-miesniowa, nabyta lub
wrodzona anomalia odpornosci;

- Dzieci w wiekumniej niz 2 latana poczatku epidemii i majac
Hemodynamicznie istotna choroba serca.
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- Postepowanie w przypadku wad serca i obserwacja kardiologiczna

W przypadku obecnos$ci wrodzonej wady serca postepowanie chirurgiczne lub
farmakologiczne nie odbiega od protokotéw zwykle stosowanych dla tego samego
wskazania w populacji ogélnej. W przypadku wspétistniejgcej choroby serca
zalecane bedzie szczepienie przeciwko grypie oraz profilaktyka poprzezPaliwizumalb(
SYNAGYS®).

Obserwacja chirurgiczna i kardiologiczna odbywa sie w tempie ustalonym przez lekarzy
specjalistow.

Jesli pacjent nie ma wady serca w trakcie oceny przeprowadzonej po rozpoznaniu,
nie bedzie konieczna systematyczna obserwacja w przypadku braku pojawienia sie
objawéw.

- Zarzadzanie i monitorowanie nieprawidtowosci trawiennych

Leczenie refluksu zotgdkowo-przetykowego jest takie samo jak w populacji ogdlne;.

Leczenie zapar¢ opiera sie na zasadach higieny i diety (wystarczajgce nawodnienie,
dieta bogata w btonnik itp.) oraz stosowaniu zwyktych metod leczenia (Srodki
przeczyszczajace, czopki lub lewatywy). Zaparcie to moze by¢ zrédtem dyskomfortu i
bolu, ktérych pacjent nie jest w stanie wyrazi¢, z ryzykiem progresji do niedroznosci
jelit. Nalezy uwaza¢, aby systematycznie szukac go podczas kazdej konsultacji i
edukowac osoby wokot ciebie, aby rozpoznawaty znaki. Szczegdlnie nalezy
monitorowac interakcje lekéw, poniewaz mogg one nasila¢ zaparcia.

- Zarzadzanie i obserwacja anomalii uktadu moczowo-ptciowego

Leczenie i obserwacja chirurgiczna lub zachowawcza spodziectwa i wnetrostwa nie
odbiegajg od stosowanych w populacji ogdélnej. Nalezy zorganizowac konsultacje i
obserwacje w zakresie chirurgii wisceralnej/urologicznej oraz endokrynologii.

- Zarzadzanie i obserwacja zaburzen wzrostu i dojrzewania

Nalezy regularnie monitorowac wzrost i mase ciata. Masa ciata, wzrost i obwod
gtowy muszg by¢ odnotowane na wykresach wzrostu w ksigzeczce zdrowia oraz na
specjalnych wykresach wzrostu (Zatgcznik 4).

W przypadku przerwania krzywej wzrost-waga mozna rozwazy¢ wizyte kontrolng w
celu znalezienia przyczyny i leczenia. Spozycie wapnia w diecie pacjenta musi by¢
reqularne i wystarczajgce. Suplementacja witaminy D moze by¢ konieczna w
przypadku jej niedoboru, a regularna aktywnos¢ fizyczna powinna zapewnic
odpowiednig gestos¢ kosci.

- Zarzadzanie i monitorowanie zaburzen sensorycznych

- Obserwacja okulistyczna
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Zeza i wad refrakcji nalezy szuka¢ podczas systematycznych badan okulistycznych.
Ich korekta nie jest specyficzna dla monosomii 5p.

Obserwacja laryngologiczna

Leczenie ostrego zapalenia ucha srodkowego jest zgodne ze zwyktymi zaleceniami dla
populacji ogdlnej. Leczenie surowiczo-sluzowkowego zapalenia ucha opiera sie na Srodkach
przeciwzapalnych, udraznianiu i zaktadaniu aeratoréw przezbebenkowych.

Ubytek stuchu i przewlekte zapalenie ucha sSrodkowego nalezy wykry¢ podczas
systematycznych konsultacji z pediatrg lub lekarzem prowadzgcym i potwierdzi¢ oceng
laryngologiczng. Ich leczenie nie jest specyficzne. Poniewaz ubytek stuchu moze
pogorszy¢ rozwoj jezyka, wazne jest, aby ustali¢ regularne kontrole laryngologiczne z
badaniem stuchu i oméwi¢ umieszczenie aeratorow przezbebenkowych, jesli to
konieczne. Wazne sg réwniez badania przesiewowe i leczenie bezdechu sennego.
Polisomnografia jest wskazana w przypadkach niezwyktego zmeczenia, zaburzen
nastroju i zachowania, zaburzen uwagi czy wzmozonych trudnosci z koncentracjg. W
przypadku ciezkiego OSAS (indeks bezdech/sptycenie powietrza

> 30/godz.) nalezy wdrozy¢ nocng wentylacje dodatnim cisnieniem. W kazdym
przypadku w przypadku OSAS zaleca sie ograniczenie nadwagi i unikanie niektérych
lekdw nasennych, takich jak benzodiazepiny.

- Opieka i opieka ortopedyczna

Statyka kregostupa musi by¢ badana podczas kazdej wizyty lekarskiej. W przypadku
watpliwosci co do skoliozy, wymagane bedzie przeswietlenie kregostupa.
Monitorowanie i zarzgdzanie nie réznig sie od tych w populacji ogdlnej.

Wady ortopedyczne powinny by¢ korygowane przez specjaliste ortopede majgcego

doswiadczenie w leczeniu tego typu wad rozwojowych u dzieci, ktére na ogét
zaczynajg chodzi¢ pdzniej niz dzieci w populacji ogdlne;j.

- Opieka i obserwacja stomatologiczna

Jak w przypadku wszystkich dzieci, szczotkowanie zebdw nalezy przeprowadzic zaraz
PO wyrznieciu sie 1epokizeby. Konieczna jest systematyczna kontrola jamy ustnej w
poszukiwaniu anomalii zebowych (sttoczenia zebdw, stabe implantacje zebdw) oraz
pojawiania sie ubytkéw.

Postepowanie mozna prowadzi¢ w sposéb standardowy, ale w zaleznosci od stopnia
wspotpracy i niepokoju pacjenta, niektére zabiegi bedg musiaty by¢ przeprowadzone
w sSwiadomej sedacji typu MEOPA (réwnomolowa mieszanina tlenu i podtlenku
azotu) w gabinecie stomatologicznym uprawnionym do udzielania odpowiedniej
opieki lub w szpitalu. Mozliwe jest zblizenie sie do dostosowanych sieci opieki
stomatologicznej w celu pozyskania kontaktow struktur uswiadomionych o opiece
nad osobami niepetnosprawnymi. Jako niewyczerpujacy przyktad mozemy
przytoczy¢: sie¢ specjalistycznej opieki dentystycznej w Bretanii, Acsodents (Pays de
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Loire), Handident Hauts de France, Handident PACA, Handident Alsace, Rhapsod'if w
Ile de France, sie¢ SBDH-RA w Rhéne-Alpes.

- Leczenie zaburzen neurorozwojowych i niepetnosprawnosci

Woczesna identyfikacja zaburzen oraz ustalenia dotyczgce poradnictwa i
opieki

Woczesna identyfikacja zaburzen neurorozwojowych i ich leczenie nie sg specyficzne
dla monosomii 5p i muszg by¢ monitorowane zgodnie z zaleceniami HAS,
dostepnymi na stronie internetowejhttps://www.hassante.fr/jcms/p_3161334/fr/
troubles-du-neurodeveloppement-reperage-et-orientationdes-enfants-a-risque .

Jednak stowarzyszenie pacjentéow Valentin APAC donosi, ze w przypadku
zidentyfikowania zespotu genetycznego badania przesiewowe i diagnoza
powigzanych zaburzen (zesp6t deficytu uwagi z nadpobudliwoscig ruchowg lub bez,
zaburzenia snu, zaburzenia ze spektrum autyzmu itp.) sg czesto opdzniane z
powodu ze sg one zwigzane z zespotem, ktory jest szkodliwy dla dziecka. Ocena tych
zaburzen jest wazna dla ustalenia stopnia i zaproponowania wczesnej opieki oraz
dostosowanej rehabilitacji. Psychologowie przeszkoleni w zakresie neuropsychologii
mogq w szczegdlnosci oferowac dostosowane oceny, ktére mogg przyczynic sie do
procesu diagnostycznego ADHD lub ASD u dzieci z zaburzeniami rozwoju
intelektualnego. W zaleznosci od sytuacji mozna poprosi¢ o wsparcie ARC.

W momencie diagnozy orientacja na globalng strukture wsparciaCAMSP
wielowartosciowe (dzieci w wieku od 0 do 6 lat), jesli jeszcze tego nie ma, tak aby
mozna byto skoordynowac obserwacje i rehabilitacje oraz dostosowac je do potrzeb
dziecka.

W przypadku dtugiej listy oczekujgcychoddziatlowa platforma koordynac;ji i
orientacji dla dzieci z zaburzeniami neurorozwojowymi (PCO TND)mozna zgda¢,
do momentu przyznania praw MDPH. Platformy te majg na celu udzielanie
wskazdéwek dzieciom, dla ktérych nalezy szybko zainicjowac skoordynowang Sciezke
opieki. Oceny i interwencje przeprowadzane w ramach tego kursu z psychomotoryki,
terapii zajeciowej, psychologii i neuropsychologii sg objete ubezpieczeniem
zdrowotnym przez okres jednego roku (dekret nr 2018-1297 z dnia 28 grudnia 2018
r).

TOdekret nr 2021-383 z dnia 1 kwietnia 2021 r zmodyfikowatart. R. 2135-1 Kodeksu Zdrowia
Publiczneqo i rozszerzyt ocene i Sciezke wczesnej interwencji w przypadku zaburzen
neurorozwojowych na dzieci w wieku 7-12 lat.

Wiekszo$¢ departamentéw ma juz PCO dla dzieci w wieku 0-6 lat, a system jest stopniowo
rozszerzany na calym terytorium, aby ostatecznie objg¢ wszystkie departamenty w przedziale
wiekowym 0-12 lat. Dekret przewiduje réwniez, ze ten cykl opieki obowiazuje przez 1 rok, z
mozliwoscig jednokrotnego odnowienia.

Whniosek o zasitek edukacyjny dla dzieci niepetnosprawnych (AEEH) nalezy ztozy¢ w
tym samym czasie w MDPH, aby umozliwic¢
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sesje z reedukacja  (psychomotoryka, terapia zajeciowa,  pSycholog /
neuropsychologa), ktére nie sg refundowane przez podstawowa kase chorych.
Dzieje sie tak w przypadku, gdy zarzgdzanie w CAMSP nie jest natychmiastowe ze
wzgledu na listy oczekujgcych, a sesje rehabilitacyjne sg przeprowadzane na
zasadach liberalnych. AEEH bedzie réwniez uczestniczy¢ w finansowaniu
niezbednych codziennych czynnosci dziecka (na podstawie kwestionariusza
dotyczgcego samodzielnosci), np.: przystosowanie sprzetu do codziennej autonomii,
narzedzia CAA, zatrudnienie , 0soby trzeciej".

Trudnosci w dostepie do opieki / Ztozone Sciezki

Trasa jest kwalifikowana jako ztozona, gdy moze to prowadzi¢ do ryzyka przerwania
kursu. Zgodnie z raportem ,Zero bez rozwigzania” napisanym przez Denisa Piveteau
w 2014 r., intencjg narodowg byto udzielenie odpowiedzi wszystkim osobom
niepetnosprawnym, majgc dwa gtéwne cele: rozwdj integracyjnych reakcji
umozliwiajgcych wielowymiarowg integracje spoteczng (szkolng, zawodowa,
rekreacyjng) oraz wdrozenie zindywidualizowanych odpowiedzi wsparcia. Tworzenie
réznych urzgdzen musi oczywiscie umozliwiaé ptynnos¢, reakcje dostosowang do
potrzeb i artykulacje miedzy aktorami zdrowotnymi, medyczno-spotecznymi i
spotecznymi w gtéwnym interesie osoby towarzyszacej. W przypadku utrudnien w
dostepie do opieki i/lub rehabilitacji i/lub adaptacji pomieszczerh mieszkalnych,

5.2). Jesli chodzi o opieke, systemy sg wdrazane na poziomie lokalnym dla oséb
niepetnosprawnych (Handi Access itp.).

Na stronie HAS dostepne sg rekomendacje dotyczgce wsparcia oséb
niepetnosprawnych:

- Praktyki wspotpracy i koordynacji podrézy osoby z niepetnosprawnoscia
(2018):https://www.hassante.fr/jcms/c 2839995/fr/pratiques-de-
cooperation-et-de-cooperation-duparcours-de-la-personne-en-situation-de-

handicap .

- Poradnik metodyczny: Przyjmowanie, wsparcie i organizacja opieki w
placéwkach stuzby zdrowia dla os6b niepetnosprawnych (2018): https://www.has-
sante.fr/jcms/c 2772619/fr/accueil-accompaniment-et-organisation-des-soins-en-
etablissement-de-sante-pour-les-personnes-ensituation-de-handicap .

Schemat neuromotoryczny

Hipotonia pierwszych miesiecy zycia musi by¢ przedmiotem oceny i wczesnej
rehabilitacji z zakresu fizjoterapii i psychomotoryki. Zajecia te mozna kontynuowac w
pierwszych latach zycia, w szczegdlnosci w celu nabywania postawy siedzgcej,
chodzenia, rehabilitacji napiecia osiowego i obwodowego, motoryki duzej i
koordynacji.

Szpital Uniwersytecki w Rennes - Zachodnie Centrum Referencyjne ds. ,Zesp6téw Nieprawidtowosci Rozwojowych i Wad Rozwojowych” (CLAD-
OUEST) &Centrum Referencyjne ds. Niepetnosprawnosci Intelektualnej z Rzadkich Przyczyn (CRDI) - Sektor AnDDI-Rares &
WyzwanieNauka

29


https://www.has-sante.fr/jcms/c_2839995/fr/pratiques-de-cooperation-et-de-coordination-du-parcours-de-la-personne-en-situation-de-handicap
https://www.has-sante.fr/jcms/c_2839995/fr/pratiques-de-cooperation-et-de-coordination-du-parcours-de-la-personne-en-situation-de-handicap
https://www.has-sante.fr/jcms/c_2839995/fr/pratiques-de-cooperation-et-de-coordination-du-parcours-de-la-personne-en-situation-de-handicap
https://www.has-sante.fr/jcms/c_2772619/fr/accueil-accompagnement-et-organisation-des-soins-en-etablissement-de-sante-pour-les-personnes-en-situation-de-handicap
https://www.has-sante.fr/jcms/c_2772619/fr/accueil-accompagnement-et-organisation-des-soins-en-etablissement-de-sante-pour-les-personnes-en-situation-de-handicap
https://www.has-sante.fr/jcms/c_2772619/fr/accueil-accompagnement-et-organisation-des-soins-en-etablissement-de-sante-pour-les-personnes-en-situation-de-handicap

Monosomia PNDS 5p

Dawna nazwa: Zespdt Cri du Chat

Rozwojowe zaburzenie jezykowe/zaburzenia jamy ustnej

Uposledzenie jezyka méwionego musi by¢ przedmiotem wczesnej terapii logopedycznej po
przeprowadzeniu oceny laryngologicznej, aby upewnié sie, ze nie wystepujag czynniki obcigzajace.

Rokowania dotyczgce rozwoju jezyka méwionego sg lepsze u oséb, ktore przeszty
wczesng rehabilitacje z zastosowaniem rozszerzonych lub alternatywnych technik
komunikacji (AAC). AAC (PECS, typ MAKATON itp.) odpowiadajg strategiom
komunikacyjnym dla oséb, u ktérych wystepujg trudnosci w wyrazaniu sie lub
rozumieniu, zwigzane z powaznymi zaburzeniami ekspresyjnego lub receptywnego
jezyka mowionego oraz w celu ograniczenia wystgpienia zaburzen zachowania.

CAA mogg by¢ wspomagane réznymi narzedziami, takimi jak tablice laminowane lub
notebooki komunikacyjne, a nawet coraz bardziej rozwijane aplikacje na komputery
lub tablety.

Miedzynarodowe Stowarzyszenie na rzecz Komunikacji Alternatywnej i Wspomagajacej
(ISAAC) jest doskonatym zrodtem informacji.

Skutecznos¢ AAC na umiejetnosci komunikacyjne i zaburzenia zachowania
pacjentow z zaburzeniami rozwoju intelektualnego nie jest juz dyskutowana i zostata
w petni wykazana. (Walker i Snell 2013; Ganz //n.2012; Rispolii in.2010; Branson i
Demchak 2009; Schlosser i Sigafoos 2006).

W przypadku schorzen jamy ustnej rehabilitacja ustno-twarzowa powinna by¢ wdrozona
wczesnie przez przeszkolonego specjaliste (logopede, fizjoterapeute, terapeute
zajeciowego itp.).

Jezeli w strukturze recepcyjnej osSrodka rehabilitacyjnego nie ma profesjonalisty
przeszkolonego w zakresie tych technik, mozna znalez¢ odpowiednie rozwigzania
(na przyktad mozna wyszkoli¢ odstepstwo z umowa miedzy medyczno-spoteczng
placéwka recepcyjng a wolnym profesjonalistg oczekujgcym na specjalistow
placowki ).

Padaczka

Wystepowanie padaczki nalezy zbadaé w specjalistycznym Srodowisku
(neuropaediatrii lub neurologii). Leczenie i kontynuacja musza by¢ realizowane
zgodnie z zaleceniami, w zaleznosci od rodzaju zaobserwowanego kryzysu i wynikow
dodatkowych badanh przeprowadzonych podczas wstepnej oceny. Nie ma
specyficznego leczenia farmakologicznego, gdy padaczka wystepuje w kontekscie
monosomii 5p.

Na stronie internetowej HAS opracowano i opublikowano w 2020 r. zalecenia
dotyczgce postepowania w padaczce u dzieci i dorostych: https://www.has-sante.fr/
jcms/p_3214468/fr/epilepsies-prise-en-charge-des-enfantset-des-adultes .
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W przypadku zaostrzenia poczatkowo stabilnej padaczki w trakcie leczenia nalezy
szukac draznigcego ciernia, takiego jak bél (zaparcia, bole ortopedyczne), infekcja
(zapalenie drég moczowych, zapalenie ucha itp.), zaburzenia snu.

W przypadku regresu zdolnosci motorycznych, poznawczych lub pojawienia sie
zaburzen zachowania u pacjenta, u ktérego nie stwierdzono padaczki, nalezy
poszukiwac obecnosci zjawisk padaczkowych podczas snu, kwestionujgc iw razie
potrzeby EEG snu.

Obecnos¢ lub pojawienie sie probleméw behawioralnych nalezy ocenia¢ podczas kazdej wizyty,
aby znalez¢ ich zrédto i sprobowac je zredukowad. W przypadku znacznych zaburzen moze by¢
konieczna kontrola psychiatryczna lub psychiatryczna dziecka.

Zaburzenia rozwoju intelektualnego

Zaburzenie rozwoju intelektualnego, takie jak zaburzenie ze spektrum autyzmu, zaburzenie
nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi, zaburzenie uczenia sie, jest uwazane
za zaburzenie rozwoju neurologicznego.

Na stronie HAS dostepna jest nota ramowa opublikowana w lutym 2021 r. dotyczgca
wsparcia osoby z zaburzeniem rozwoju intelektualnego:

https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2021-02/
digasm_nc_tdi_csms_validee.pdf .

Definicje zaburzenh rozwoju intelektualnego zaproponowane przez Swiatowg
Organizacje Zdrowia (WHO), tzwAmerykariskie Stowarzyszenie ds. Niepefnosprawnosci
Intelektualnej i Rozwojowef{AAIDD) iAmerykariskie Towarzystwo Psychiatryczne(APA)
majg nastepujace trzy wspolne kryteria:

- Deficyt funkcji intelektualnych (rozumowanie, rozwigzywanie
problemdw, planowanie, abstrakcja, osad itp.);

- Deficyt w zachowaniu adaptacyjnym (deficyt w jednej lub kilku dziedzinach zycia
codziennego, takich jak komunikacja, udziat w zyciu spotecznym itp.);

- Deficyt intelektualny i adaptacyjny rozpoczynajgcy sie w okresie rozwojowym.
Oceny we wszystkich obszarach rozwoju (wielodyscyplinarne i przekrojowe)
powinny zosta¢ powtorzone. Pozwalajg one okresli¢ mocne i stabe strony, na
ktorych mozna oprzec reedukacje, oraz ukierunkowujg towarzyszenie dziecku
i dorostemu, okreslajgc ich znaczenie. Informujg rodzicéw/opiekunéw, a takze
specjalistow, a takze pozwalajg im lepiej zrozumiec pewne reakcje. Oceny te
sg multidyscyplinarne i tgczg ocene neuropsychologiczng, ocene zachowan
adaptacyjnych, ocene psychomotoryczng, ocene terapii logopedycznej, ocene
terapii zajeciowej i ocene edukacyjna.

Jesli chodzi o ocene poznawczg zaréwno jakosciowg, jak i iloSciowg, mozna wymienic
kilka skal, w szczegdlnosci skale WPPSI-1V, ktéra dotyczy matych dzieci (wiek
rozwojowy od 2 lat do 6 miesiecy do 7 lat i 7 miesiecy), skale WISC-V, ktéra dotyczy
dzieci w wieku rozwojowym od 6 do 16 lat i 11 miesiecy oraz skala WAIS-IV dla
dorostych. W przypadku zaburzenh rozwoju intelektualnego
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powaznych i/lub znaczgcych probleméw behawioralnych skale PEP-3 mogg by¢
stosowane u dzieci, a TTAP u miodziezy i dorostych. Istniejg rowniez narzedzia oceny
dla oséb niewerbalnych.

Istniejg skale rozwojowe, ktére mozna stosowad w okresie niemowlecym. Ocena
poznawcza jest zalecana w wieku okoto 5 lat w przedszkolu, aby wyjasni¢ wybor
orientacji, wesprzec prosbe o AESH i prosbe o orientacje w kierunku niektérych
urzgdzen z MDPH (na przyktad orientacja SESSAD, prosba o urzgdzenie ULIS, prosba
o orientacje w IME itp.). Wazne jest, aby oceny byty powtarzane w celu okreslenia
stabych i mocnych punktéw na réznych etapach rozwoju, aby pokierowac
rehabilitacjg, wprowadzi¢ adaptacje i dostosowania przestrzeni zyciowej (dom,
szkota, placobwka medyczno-spoteczna), a takze w wieku dorostym, na przyktad do
przystosowania stanowiska pracy.

Zaburzenia ze spektrum autyzmu

Wazna jest réwniez ocena interakcji spotecznych. Aby promowac interakcje
spoteczne, w pierwszych latach nalezy faworyzowa¢ pobyt w ztobku lub w osrodku
typu drop-in. Istniejg narzedzia przesiewowe w kierunku zaburzen ze spektrum
autyzmu dostosowane w przypadku towarzyszgcych zaburzeh rozwoju
intelektualnego, na przyktad PDD-MRS.

W 2018 roku na stronie internetowej HAS opublikowano zalecenia dotyczace
dobrych praktyk dla dzieci i mtodziezy z zaburzeniami ze spektrum autyzmu (https://
www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2018-02/

trouble du spectre de lautisme de lenfant et ladolescent recommandations. pdf
). Istniejg rowniez zalecenia opublikowane w 2018 roku dla dorostych z zaburzeniami
ze spektrum autyzmu (https://www.has-sante.fr/jcms/c_2006477/fr/troubledu-
spectre-de-l-autisme-interventions-et-parcours-de-vie-de-l-adulte ).

Problemy z zachowaniem

Rozwojowe zaburzenia komunikacji muszg by¢ rehabilitowane juz w pierwszych
latach zycia, poniewaz mogga by¢ przyczyng zaburzen zachowania. Skutecznos¢ AAC
na umiejetnosci komunikacyjne i zaburzenia zachowania u pacjentow z
zaburzeniami rozwoju intelektualnego zostata w petni wykazana.

W przypadku zmiany zachowania nalezy szuka¢ przyczyny organicznej (b6l, zaparcie,
infekcja) lub czuciowe;j.

Obecnos¢ ukrytego zespotu bélowego moze nasilaé¢ problemy behawioralne,
zwiaszcza jesli dana osoba ma trudnosci z komunikowaniem sie i wyrazaniem siebie.

Wiasciwa ocena bolu musi by¢ przeprowadzona w przypadku jakiejkolwiek zmiany
zachowania, ktérej nie wyjasniono gdzie indziej. Ocena ta powinna pozwoli¢ na:

- Zobiektywizowac subiektywne zjawisko, dla ktérego nie ma konkretnych
znacznikow;
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- Ustalenie istnienia lub braku bélu, ocena jego nasilenia, umiejscowienia i
rodzaju;

- Ocen skutecznos¢ leczenia przeciwbolowego i w razie potrzeby dostosuj je.

Ocena bélu jest integralng czescia oceny klinicznejpacjenta. Nie ma specyficznych
skal dla pacjentéw z mikrodelecjg 5p. Bol musi by¢ oceniany za pomocg zwalidowanej
skali, dostosowanej do wieku pacjenta oraz jego zdolnosci poznawczych i
komunikacyjnych, a takze kontekstu. W miare mozliwosci preferowana jest samoocena
(ocena dokonana przez samego pacjenta). Heteroewaluacje (ocene przez jednego lub
wiecej obserwatorow) przeprowadza sie w przypadku, gdy pacjent nie jest w stanie
ocenic siebie (mate dziecko < 4 lat, pacjent z niepetnosprawnoscig sprzezong lub
niekomunikatywny). Skala zastosowana podczas pierwszej oceny jest skalg referencyjng
dla kolejnych ocen, chyba ze sposdéb ten nie wydaje sie wiasciwy.

Opracowanie srodkow komunikacji jest zatem rowniez kwestig zwigzang z
identyfikacjg bdlu. Z drugiej strony edukacja zdrowotna, regularne wizyty u lekarza
pierwszego kontaktu i dentysty, profilaktycznie i zapoznanie dziecka z kontekstem
badania lekarskiego.

Jesli nie znaleziono przyczyny, konieczne jest dokonanie oceny wielodyscyplinarne;.
Analiza funkcjonalna zaburzenia zachowania pozwoli zidentyfikowac jego przyczyne,
dostosowac reakcje otoczenia i zaproponowac dostosowane uktady.

Ocena probleméw behawioralnych przez psychologa lub psychiatrewskazane
jest réwniez wdrozenie kontynuacji w psychoterapii. Leczenie farmakologiczne moze
by¢ przepisane w zaleznosci od rodzaju zaburzenia. Konieczne jest rowniez
zakwestionowanie Srodowiska i warunkow zycia danej osoby. Zaburzenia lekowe lub
zaburzenia nastroju (zwtaszcza depresja) sg rowniez czesto zwigzane z TND w ogodle.

Stosowanie lekéw przeciwlekowych i neuroleptycznych nalezy rozwazy¢ pod katem
ryzyka ograniczenia korzysci rozwojowych lub nasilenia podstawowych problemoéw
organicznych (zaparcia, fatszywa Sciezka itp.).

W 2016 roku opracowano rekomendacje dobrych praktyk w zakresie
problemowych zachowan w placéwkach i stuzbach pracujgcych z dzieé¢mi i
dorostymi niepetnosprawnymi.Sg one dostepne na stronie internetowej HAS:
~Zachowania problemowe: zapobieganie i reagowanie”:

https://www.has-sante.fr/jcms/c 2834964/fr/les-comportements-
problemy-w-placéwkach-i-ustugach-przyjmowanie-niepelnosprawnych-
dzieci-i-doroslych .

Istnieje réwniez przewodnik metodyczny: Jako$¢ zycia: niepetnosprawnos¢,
problemy somatyczne i bolesne zjawiska (2017):https://www.hassante.fr/jcms/

c 2833768/fr/qualite-de-vie-handicap-les-problemes-somatiques-et-lesphenomenes-
douloureux .
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ADHD jest przedmiotem ustalonych zalecen dla dzieci i dorostych. Towarzyszgce
zaburzenie rozwoju intelektualnego wymaga przeprowadzenia odpowiedniej oceny i
nie powinno opézniac jego leczenia.

- Kiopoty ze snem

W przypadku zaburzen snu (trudnosci z zasypianiem, bezsennos¢, wybudzenia
nocne, pobudzenie) mozna rozwazyc¢ konsultacje specjalistyczng w osrodku snu lub
u neuropediatrii. Skuteczne moze by¢ ustanowienie rytuatoéw snu i leczenia
farmakologicznego, takiego jak melatonina. SLENYTO® (postac tabletki o
przedtuzonym uwalnianiu) podlega 100% refundacji w wieku od 2 do 18 lat dla oséb
z zaburzeniami ze spektrum autyzmu i korzystajgcych z ALD.

Badania przesiewowe w kierunku bezdechu sennego sg wazne. Niemniej jednak
przestuchanie moze mie¢ charakter niewktadowy. Polisomnografie snu nalezy wykona¢
w przypadku uporczywego nocnego chrapania, nocnych potéw, porannego zmeczenia,
nadcisnienia tetniczego, spowolnienia psychoruchowego lub zaburzen nastroju. Opinia
laryngologa jest réwniez konieczna, poniewaz bezdechowi czesto sprzyja obturacyjne
uszkodzenie gérnych drég oddechowych. W przypadku ciezkiego OSAS (wskaznik
bezdechu do sptycenia oddechu powyzej 30 na godzine) nalezy zastosowac wentylacje
nocng z ciggtym dodatnim cisnieniem. W kazdym przypadku wazne jest, aby ograniczy¢
nadwage iw razie potrzeby monitorowac diete oraz unikac niektérych lekédw nasennych,
takich jak benzodiazepiny.

- Szczepionka

Zalecenia dotyczgce szczepien zgodnie z kalendarzem szczepien sg takie same jak
dla populacji ogdlnej, nie ma przeciwwskazan do szczepienia.

W przypadku wrodzonych wad serca po ukoriczeniu 2. roku zycia 23-walentna szczepionka przeciw
pneumokokom (PNEUMOVAX) stanowi uzupetnienie szczepienia szczepionkg 13-walentna.

Szczepienie przeciw grypie jest zalecane w szczegdlnosci dla:

- Niemowleta powyzej 6 miesigca zycia z wrodzong wadg serca;

- Otoczenie niemowlat do 6 miesigca zycia z powaznymi czynnikami ryzyka:
wczesniaki, dzieci z wrodzong wadg serca, wrodzonym niedoborem
odpornosci, patologig ptucng, neurologiczng lub nerwowo-miesniowg lub
chorobg przewlekig (ALD), czyli monosomig 5p;

- TOosoby przebywajace w zaktadzie opieki uzupetniajacej lub w
placéwce medyczno-socjalnejbez wzgledu na ich wiek.

Informacje sg dostepne na stronie internetowejhttps://szczepienia-info-service.fr/ .

Ze wzgledu na wady rozwojowe gornych drég oddechowych, jakie mogg wystepowac u tych dzieci,
zasadne wydaje sie zaproponowanie profilaktyki poprzezPaliwizumab (SYNAGIS®) do zapobiegania
zapaleniu oskrzelikéw wywotanemu wirusem syncytium nabtonka oddechowego (RSV),
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tym bardziej w przypadku dzieci hospitalizowanych w pierwszych tygodniach zycia na
oddziale neonatologicznym z powodu trudnosci w karmieniu lub trudnosci w
oddychaniu i/lub z wrodzong wadg serca.

- Przebieq zycia

Szkolenie

Znaczenie zaburzenia rozwoju intelektualnego jest zmienne, dlatego ksztatcenie
kazdego pacjenta nalezy dostosowac do jego mozliwosci. Gdy tylko mozliwe bedzie
wigczenie w zwykte Srodowisko, nalezy preferowac to rozwigzanie, aby umozliwic
socjalizacje dziecka. Przydziat pomocy ludzkiej, takiej jak towarzyszenie uczniom
niepetnosprawnym (AESH), jest czesto niezbedny i nalezy go przewidzie¢ z MDPH
przed pojsciem do przedszkola.

W wieku okoto 5 lat mozna zorganizowac badanie neuropsychologiczne, aby ocenic
warunki wstepne do nauki dziecka i pomoc pokierowac resztg jego opieki, zaréwno
w zakresie rehabilitacji, jak iw szkole. Mozna poleci¢:

- Argumentowano kontynuacje nauki w zwyktym Srodowisku z dostosowaniem
czasu obecnosci poszczegdlnych AESH;

- Skierowanie do zlokalizowanej jednostki ds. edukacji wtgczajgcej (ULIS), w razie
potrzeby z prosbg o uzasadniony indywidualny AESH;

- Orientacja na placobwke medyczno-spoteczng oferujgcg stopniowane i
dostosowane rozwigzania (PMO, UEE, IME).

W przypadku pacjentow, ktorzy majg mozliwos¢ kontynuowania nauki, nalezy
dokonywac regularnej ponownej oceny potrzeb rehabilitacyjnych i ustalen
pedagogicznych, aby umozliwi¢ im postep pomimo trudnosci. Reorientacja szkolna
moze by¢ konieczna, jesli dziecko miato zbyt duze trudnosci.

Spersonalizowany projekt szkolny (PPS) zostanie utworzony z ustaleniami i wynagrodzeniem
(zatwierdzenie przez MDPH), rodzajem pomocy humanitarnej (towarzyszenie
niepetnosprawnemu uczniowi wspolne, indywidualne; w petnym lub niepetnym wymiarze
godzin), opracowaniem egzamindéw i dostosowanych materiatéw ( narzedzia cyfrowe,
spersonalizowane dokumenty itp.). Ten szkolny projekt jest powigzany ze spotkaniem
zwanym ,zespotem ds. monitorowania edukacji”, podczas ktérego potrzeby dziecka sg
zgtaszane przez GEVAsco. Obecnos$c¢ rodzicow jest obowigzkowa w tym przypadku w celu
zatwierdzenia przewidywanego projektu szkolnego, mozliwych kierunkéw oraz wnioskéw o
odszkodowanie.

Miedzy rodzicami, szkota, lekarzem pierwszego kontaktu i lekarzem szkolnym zostanie
utworzony Indywidualny Projekt Recepcji (PAI) w celu okreslenia adaptacji zwigzanych ze
stanem zdrowia:

- Interwencje w szkotach przez terapeute zajeciowego lub logopede;
- Potrzeby przerw zwigzane na przyktad ze zmeczeniem lub przyjmowaniem lekéw;

-  Dostosowanie godzin szkolnych, okotoszkolnych i pozalekcyjnych, wycieczek, a nawet
wycieczek szkolnych;
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- Srodki na wypadek sytuacji nadzwyczajnej wymagajacej interwencji stuzb ratowniczych
(kopia karty ratunkowej + powiadomienie o rzadkiej chorobie).

Integracja w Swiecie pracy

W zaleznosci od nabytych przez pacjenta umiejetnosci integracja w Swiat
praca moze w niektérych przypadkach zosta¢ uznana za:
- Aktywnos¢ zawodowa w zwyktym Srodowisku z zakwaterowaniem w razie potrzeby
(dostosowane stanowisko pracy, dostosowany czas pracy);

- Dziatalno$¢ zawodowa w strukturach recepcyjnych (firma przystosowana, ESAT:
Ustanowienie lub Ustuga Pomocy poprzez Prace z zakwaterowaniem lub bez).

W celu promowania integracji zawodowej mozna zwrdci¢ sie do MDPH o uznanie
jakosci pracownikéw niepetnosprawnych (RQTH).

Pomoc finansowa i Swiadczenia socjalne

przed 20 latami:
- zasitek edukacyjny na dziecko niepetnosprawne (AEEH) i jego dodatki i/lub
zasitek kompensacyjny z tytutu niepetnosprawnosci (PCH) z
Departamentalnego Domu dla Osob Niepetnosprawnych (MDPH);

- Zasitek na codzienng opieke rodzicielskg (AJPP) z Funduszu Zasitkéw
Rodzinnych (CAF).

AJPP mozna tgczy¢ z podstawowym AEEH, ale nie z dodatkiem AEEH.

Rodzina musi wybra¢ miedzy DEE a PCH, wiedzgac, ze sekcja 3 PCH moze by¢ potgczona z
AEEH (zorganizowanie zakwaterowania, pojazdu, dodatkowych kosztow transportu).

Od 18 roku zycia konieczne jest przedyskutowanie z rodzing, czy nalezy wprowadzic
Srodek ochrony oséb dorostych wymagajgcych szczegdlnej troski (kuratorstwo, kuratela
lub wzmocnienie pozycji rodziny). Srodki te mogg by¢ wykonywane przez rodzine lub
przez osobe trzecig (przedstawiciela prawnego ds. ochrony oséb dorostych). Kroki te
podejmuje sie wraz z sedzig opiekunczym w Sadzie Najwyzszym.

Od 20 roku zycia rodzice, opiekunowie lub kuratorzy mogg wystgpi¢ do MDPH o
zasitek dla oséb niepetnosprawnych (AAH).

W przypadku zaburzen neuromotorycznych, ktére ograniczajg lub uniemozliwiajg poruszanie sie,
w MDPH mozna poprosi¢ o karte parkingowg i karte niepetnosprawnosci Mobility Inclusion (CMI)
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- Ryzyko znieczulenia

Trudnosci intubacyjne zwigzane z wadami rozwojowymi krtani i nagtos$ni zwiekszajg
ryzyko znieczulenia w poréwnaniu z populacjg ogdlng, gtdwnie u najmtodszych

(Guala/in.2015).

4.4 Rytm i tres¢ konsultacji

Profesjonalisci ' 0-2lata W dzieciristwie

Pediatra w takim razie

Lekarz ogdiny

Badanie lekarskie
systematyczny (miesiecznik
do 6 miesiecy, a nastepnie w wieku
9,12, 18 i 24 miesiecy)

- Wykresy wzrostu
- Monitoring tranzytu,

zasilania,
spac

- Program szczepien
- Ocena

rozwoj posturalny
silnik

Badanie lekarskie
systematyczny roczny

- Krzywe
wzrost

- Ekranizacja
skolioza

- Monitorowanie
tranzyt, od
jedzenie, ew
spac

- Program szczepien

- Ocena
rozwoj
psychomotoryczny

Wiek dojrzaty
Ukoncz roczne badanie

kliniczne

- Monitoring tranzytu,
zasilania,
spac

Genetyk

Koordynacja corocznej multidyscyplinarnej obserwacji, a

nastepnie co 2 do 3 lat

- Petne badanie kliniczne

- Wyszukaj konkretne powiktania zwigzane z

patologia

- Zalecenie dodatkowych badan w celu
uzupetnienia wstepnej oceny, jesli to konieczne

- Identyfikacja referencji

- Informacje rodziny o mozliwej ewolucji wiedzy

- Poradnictwo genetyczne dla rodzicéw

Pomoc w koordynacji dziatan
nastepczych

- Badanie lekarskie
kompletny

- Identyfikacja

odniesienia

- Informowanie
rodziny o wszelkich
zmianach w
wiedza

- Doradztwo genetyczne,
organizacja A
diagnoza prenatalna

Neuropediatra
Neurolog

rytm
konsultacje w zaleznosci
od objawéw

rytm
konsultacje w
funkcja z
objawy

rytm
konsultacje w zaleznosci
od objawéw

- Ekranizacja
komplikacje

neurologiczne
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0-2 lata

' W dziecinstwie

- Monitorowanie - Monitorowanie

rozwoj neurorozwaj,
psychomotoryczny szkolenie
- Przepisywanie i - Adaptacja
adaptacja rehabilitacji
reedukacja
- Poméc
- Badania i uktad
leczenie epilepsiji szkolenie
- Badania i
Leczenie
padaczka

Wiek dojrzaty
(spastycznos¢,
usztywnienie...)

- Badaniai
leczenie
padaczka

Psychiatra dziecigcy / Psychiatra

Hiatr

objawéw

Czestotliwos¢ konsultacji w zaleznosci od

- Podejmowac'wlas'c;[we kroki ekranizacja Z
wspotistniejgce choroby behawioralne/
- psychiatryczne Rozpoczecie i kontynuacja leczenia

ktopoty z

Kardiolog Jesli choroba serca Czy chorobaserca Lub
Kardiochirurg , ] ) poprzednik chirurgia
- Obserwacja w tempie ustalonym przez kardiologa
31 0b . . SerCOWy, kontynuacja o godz
Operacja i obserwacja pooperacyjna rytm ustalony przez
e . kardiologa
Jesli nie ma objawéw
Jesli nie ma choroby serca
-Konsultacja i echokardiografia w momencie podczas wstepnej oceny, nie ma
rozpoznania systematycznej obserwacji
astroenterolo . - i to koni
9 9 W razie potrzeby, szczeg6lnie w przypadku uporczywych Jeslito konieczne
zapar¢
Ortopeda Coroczne badanie przesiewowe skoliozy Jesli o konieczne
Okulista Przeglady systematyczne Przeglad systematyczny W razie potrzeby
- W okresie noworodkowym - W wieku 3 lat
- W wieku 9 miesiecy - Ma 6 |at
E NT Systematyczne badanie w momencie rozpoznania, a nastepnie w razie potrzeby Jesli to konieczne
- Wykrywanie i leczenie zapalenia ucha
- Audiogram lub PEA
Dentysta Monitorowanie erupcji Przeglad systematyczny Przeglad systematyczny

zebow
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4.5 Edukacja terapeutyczna i modyfikacja stylu zycia (kazdy przypadek)

Edukacja terapeutyczna skierowana jest do rodzicéw dziecka, ale takze do samego
pacjenta, gdy zostat nabyty pewien stopiern samodzielnosci. Edukacja terapeutyczna
rozpoczyna sie w momencie ogtoszenia diagnozy. Rodzice osoby dotknietej chorobg
muszg zintegrowad podane informacje dotyczgce diagnozy, mozliwych konsekwencji
medycznych dla osoby dotknietej chorobg, planowania opieki i konsekwencji dla
poradnictwa genetycznego dla kazdej osoby w rodzinie. Szczeg6lna uwaga zostanie
zwrocona na znaczenie obserwacji przez odpowiedni multidyscyplinarny i
wieloprofesjonalny zespét, w szczegdlnosci w zaleznosci od wieku pacjenta.

Celem edukacji terapeutycznej jest pomoc rodzinie w:

- Zrozumiec chorobe;

- Zrozumiec zabiegi, ich mozliwe dziatania niepozgdane i Srodki ostroznosci,
jakie nalezy podjg¢;

- Wiedza, jak postepowac i reagowac na co dzieh w obliczu okreslonych sytuacji, w
szczegolnosci sytuacji dyskomfortu lub w obliczu przewlektych zapar¢;

- Unikaj pewnych komplikacji;

- Opanuj gesty techniczne (dietetyka i edukacja zywieniowa, higiena jamy
ustnej i inne) zwigzane z leczeniem choroby.

Te dziatania edukacji terapeutycznej wymagajg pomocy réznych pracownikéw stuzby
zdrowia, ktérzy mogga interweniowac poprzez indywidualne dziatania z pacjentem/
jego rodzing lub poprzez edukacje grupowa.

5 Informacje i ,,przydatne kontakty”
5.1 Korzystanie ze stowarzyszen pacjentéw

Rodzinie nalezy systematycznie oferowac kontakt ze stowarzyszeniami pacjentow.
Decyzja o wejsciu w zwigzek ze stowarzyszeniem pozostaje wyborem rodziny lub
pacjenta.

Stowarzyszenia odgrywajg zasadniczg role we wspieraniu rodzin poprzez
dostarczanie informacji, pomoc i wsparcie. Stowarzyszenia promujg rowniez
wymiane miedzy rodzinami, mogg udziela¢ praktycznych porad, aby poméc ludziom
w ich codziennym zyciu. Stowarzyszenia wspotpracujg z osSrodkami referencyjnymi i
kompetencyjnymi, szczegélnie w ramach sektoréw zdrowia AnDDI-Rares i
DéfiScience (patrz lista stowarzyszen, ktére mogg by¢ zaangazowane w pomoc
rodzinom oraz we wspotprace ze specjalistami i osrodkami opieki).
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Aby uzyskac dodatkowe informacje, skonsultuj sie z:

- Witryna internetowa Orphanetu:http://www.orpha.net

- Strona sektora AndDI-Rares:http://anddi-rares.org/

- Strona sektora DéfiScience:https://defiscience.fr/filiere/

- Strona internetowa Fundacji Jéréme Lejeune: https://
www.fondationlejeune.org/opathies-rares/cri-du-chat/

Wspomnienia:

- Walentynki APAC:https://www.valentin-apac.org/
- Siec Lucioles: stowarzyszenie 0oséb z powaznym uposledzeniem

umystowym;_https://www.reseau-lucioles.org

Strona internetowa :

- Serwis informacyjny o rzadkich chorobach: https://forums.opathiesraresinfo.org/
syndrome-cri-chat-monosomief332.html

- Miedzynarodowe Stowarzyszenie na rzecz Komunikacji Alternatywnej i Rozszerzonej
(ISAAC):https://www.isaac-fr.org/

Grupy na Facebooku:

- FacebookZespdt Cri du Chat Kraj frankoforiski https://
www.facebook.com/groups/607703335940047/?ref=share

- FacebookZespot Cri du Chat 5p https://fr-
fr.facebook.com/cdc.friendsofcriduchat/

5.2 Zasoby na terytorium

- Oddziatowa platforma koordynacji i orientacji dla zaburzen
neurorozwojowych (PCO TND)(Widziec¢4.3.9)

- Spotecznosci 360

0 800 360 360: Bezptatny numer, dostepny dla os6b niepetnosprawnych i
opiekundw, ktorzy nie mogg znalez¢ rozwigzania ze swoimi zwyktymi kontaktami w
kontekscie kryzysu zdrowotnego.

Numer ten pozwala na kontakt z lokalnymi podmiotami zaangazowanymi we
wspieranie oséb niepetnosprawnych, ktére bedg koordynowac dostarczanie
rozwigzan dostosowanych do zidentyfikowanych potrzeb.
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Ten numer telefonu zostanie wprowadzony na state po kryzysie zdrowotnym zwigzanym z
Covid-19, aby stac sie pojedynczym punktem kontaktowym dla oséb niepetnosprawnych i ich
opiekundw, ktorzy nie majg rozwigzania lub potrzebujg codziennego wsparcia.

- Mechanizmy wsparcia koordynacji (DAC)

Na tym samym terytorium kilka urzgdzen moze wspierac Sciezki zdrowia populacji w
réznych kwestiach, co utrudnia zrozumienie ich interwencji. Tak jest w przypadku
sieci zdrowia, systeméw MAIA (sposdb dziatania na rzecz integracji ustug
pomocowych i opiekunczych w zakresie autonomii), platform wsparcia
terytorialnego (PTA) oraz koordynacji wsparcia terytorialnego (CTA).

Dlatego te urzadzenia sg stopniowo tgczone w jedno urzadzenie, ktére odpowiada
kazdemu profesjonaliscie niezaleznie od patologii czy wieku osoby, ktérej
towarzyszga. Jest to mechanizm wsparcia koordynacji (DAC).

Systemy wsparcia koordynacji wspierajg przede wszystkim pracownikow stuzby zdrowia,
pracownikéw socjalnych i medyczno-spotecznych, ktérzy znajdujg sie w ztozonych
sytuacjach zwigzanych w szczegdlnosci z osobami z r6znymi trudnosciami.

Umozliwiajg zapewnienie bardziej odpowiednich i skoordynowanych reakcji miedzy
profesjonalistami, niezaleznie od patologii, wieku osoby, ktérg wspierajg, lub
ztozonosci ich podrézy zdrowotne;j.

Sg do ustug wszystkich profesjonalistdw w okolicy, niezaleznie od tego, czy:

- Miejscy pracownicy stuzby zdrowia, liberatowie lub pracownicy najemni;
- Personel placéwek stuzby zdrowia publicznych, prywatnych i HAD;
- Specjalisci ze wszystkich dziedzin spotecznych i medyczno-spotecznych.

DAC mogg réwniez odpowiadac¢ na prosby ludzi i ich opiekundéw, a tym samym
utatwiac im podréz, zapewniajgc skoordynowang reakcje na wszystkie ich potrzeby.

Wspdétrzedne sg dostepne na stronach Regionalnych Urzedéw Zdrowia.

- Centra umiejetnosci i ustug outsourcingu (PCPE)

PCPE to ustugi dostarczania na rzecz wtgczenia osob niepetnosprawnych. Jest to
elastyczne, adaptowalne i innowacyjne urzgdzenie, ktére umozliwia dostosowang
odpowiedz na najbardziej ztozone potrzeby, oferujgc ludziom zindywidualizowane
plany interwencji, ktére wymagajg koordynacji wielu specjalistow tgcznie.

Ten system szuka alternatywnych rozwigzan, czekajac na bardziej trwatg odpowiedz. Jest
w stanie sfinansowac czas wytchnienia, wyspecjalizowanych pedagogéw w celu
zaspokojenia potrzeby zindywidualizowanego wsparcia. Urzadzenie to umozliwia
udzielenie odpowiedzi w oczekiwaniu na Swiadczenie w placéwce medyczno-spoteczne;j.
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Dostep do PCPE jest otwarty po powiadomieniu przez Wydziatowg Komisje ds.
Autonomii Osob Niepetnosprawnych (CDAPH), przy czym ocena potrzeb danej osoby
przez multidyscyplinarny zespo6t jest niezbedna do oceny odpowiedzi, ktéra ma
zostac¢ udzielona. Jednak interwencja CSLP moze zosta¢ zainicjowana bez czekania
na powiadomienie w celu promowania szybkiej i wczesnej interwencji.

- Regionalne platformy wiedzy na temat choréb rzadkich (PEMR)

Regionalne platformy specjalistycznej wiedzy na temat choréb rzadkich moga
poma&c w stworzeniu Sciezki specjalistycznej opieki medycznej, jesli nie jest jeszcze
dobrze zorganizowana, i skierowac rodzine do placéwek medyczno-spotecznych lub/
wolnych specjalistow, aby wprowadzic¢ zalecane rehabilitacje, promowaé powigzania
miedzy sektorem zdrowotnym a medyczno-spotecznym, wspiera¢ edukacje szkolng
oraz integracje spoteczng i zawodowg, udziela¢ informacji o prawach i mozliwej
pomocy (zycie codzienne, zycie zawodowe rodzicéw, szkolnictwo, integracja
spoteczna i zawodowa, gtéwne Srodki ochronne, rozwigzania zastepcze) oraz
pomagac osoby i jej otoczenia z prosbami MDPH.

1 -Auvergne Rodan-Alpy (AURA)
Hospicjum obywatelskie w Lyonie
Departament Wspétpracy i Strategii 3 Quai
des Célestins 69002 Lyon
Tel (+33) 04 27 8577 28
E-mail:segolene.qgaillard@chu-lyon.fr

2 -Burgundia Franche-Comte (PEMR BFC)
Szpital Uniwersyteckiw Dijon
14 Rue Paul Gaffarel
21000 Dijon
Tel: (+ 33) 03 80 28 14 78 lub 03 80 66 90 05 Mail:
plateform.opathiesraresbfc@chu-dijon.fr Strona

internetowa :http://www.pemr-bfc.fr/

3 -Bretania - PEMR Rares Breizh
Szpital Uniwersytecki w Rennes Brzeski Szpital Uniwersytecki
Szpital Potudniowy Budynek 1
16 Boulevard de Bulgaria 35203 Aleja Focha 2
Rennes cedex 2 Tel: (+ 33) 02 99 26/8629609 Cedex brzeski
87 Poczta:contact@rares-breizh.fr

Strona internetowa :www.rares-

breizh.fr

4 -Centrum Doliny Loary - PEMR CVL
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Tours Szpital Uniwersytecki Orlean CHR
Szpital Bretonneau 14 avenue de I'Hopital
2 bulwar Tonnellé 45100 Orlean

37044 TOURS Cedex 9
Tel: (+33) 0218 37 08 06
E-mail:maladies.rares.CVL@chu-tours.fr

Strona internetowa :https://www.chu-tours.fr/le-chru-et-ses-partenaires/|e-
chruetablissement-dexcellence/les-centres-de-reference- Maladies-rares/

5 -Pétnoc (PEMR PLEMaRa)

Szpital Uniwersyteckiw il
Jeanne de Flandres Hospital
Avenue Eugéne Avinée
59000 Lille

Tel: (+ 33) 03 20 44 61 97 E-
mail:plemara@chru-lille.fr

6 -Ile-de-France

6.1 - Platforma wiedzy specjalistycznej na temat rzadkich choréb i niepetnosprawnosci AP-HP Centre University of Paris

Szpital Necker - Szpital dla chorych
dzieci w Cochin

Szpital Europejski Georges Pompidou
Hotel-Dieu

Tel: +33) 01 44 38 15 82 Mail:
veronique.richard@aphp.fr

Strona internetowa :http://opathiesrares-necker.aphp.fr//

6.2 - PEMR Greater Paris East
CHU Henri Mondor
1 Rue Gustave Eiffel
94000 Créteil
Tel: (+33) 06 43 15 93 33 Mail:
nicolas.mithieux@aphp.fr

Strona internetowa :https://esmaraopathiesrares.fr/

6.3 - Szpital PEMR Paris-
Nord Beaujon
Szpital Bichat
Szpital Bretonneau
Szpital Lariboisiere
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Szpital Louisa Mouriera

Szpital Roberta Debre

Szpital $w. Ludwika

Szpitale Avicenne i J.Verdier

Tel: (+33) 01 4003 2376
E-mail:diseaserares.parisnord@aphp.fr

Strona internetowa :http://robertdebre.aphp.fr/plateforme-dexpertise-pathies-
raresparis-nord/

6.4 - Platforma ekspercka w zakresie choréb rzadkich AP-HP Paris Saclay - Uniwersytet Paryski

Centrum Chordéb Rzadkich Szpital Bicétre AP-HP 78,
rue du Général Leclerc

94270 Le Kremlin- Bicétre

Tel: (+ 33) 01 4521 24 34
E-mail:secretariat.opathiesrares@aphp.fr

Strona internetowa :http://opathiesrares-paris-saclay.aphp.fr/

7 -Bordeaux - PEMR Szpitala Uniwersyteckiego w Bordeaux

Szpital Uniwersytecki w Bordeaux

Avenue Dubernat

33400 TALENCJI

Tel: (+33) 05 57 62 33 98
E-mail:plateform.opathiesrares@chu-bordeaux.fr

Strona internetowa :https://www.chu-bordeaux.fr/Patient-proches/Maladiesrares/
Plateforme-d-expertise- Maladies-rares/

8 -Pays de la Loire - PRIOR
CHU Angers - budynek La Colline, H5 4
rue Larrey
49 000 GNIEWOW
Tel: (+ 33) 02 41 35 60 61
Mail:prior@chu-angers.fr

Strona internetowa :https://prior-opathiesrares.fr/

9 -Marsylia - PEMR AP-HM

CH de la Timone

265 rue Saint Pierre - 2nd Timone dzieci
13005 Marsylia

Tel: (+33) 04 91 38 42 90
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E-mail:plateform.expertises.opathiesrares@ap-hm.fr Strona

internetowa :http://fr.ap-hm.fr/site/opathiesrares

10 -Gwadelupa - PCOM KARUKERARES

Szpital Uniwersytecki Pointe-a-Pitre/

Abymes BP 465

97159 Pointe-a-Pitre Cedex
(Gwadelupa)

Tel: (+ 590) 05 90 93 46 35 Mail:
sec.pomr@chu-quadeloupe.fr

Strona internetowa :https://www.chu-quadeloupe.fr/prof.-de-sante/les-plateformes-
duchug/la-plateforme-des-Maladies-rares-karukares,1362,1299.html

11 -Gujana - PCOM COMARG
Cayenne CH
Aleja Flamboyantéw
97306 Cayenne
(Gujana Francuska)
Tel: (+594) 0594 39 77 60
E-mail:quyane.opathiesrares@ch-cayenne.fr

12 -Martynika - PCOM AMR
Szpital Uniwersytecki Martyniki
Szpital Pierre-Zobda-Quitman (La Meynard),
Route de Chateauboeuf
97200 Fort de France
(Martynika)
Tel: (+ 596) 05 96 55 35 06
Email amr@chu-martinique.fr

Strona internetowa :https://alloopatierares.fr/

13 -Reunion-Majotte - PCOM RE-MA-RARES

Szpital Uniwersytecki Reunion (strona

potudniowa) BP 350

97448 Reunion Saint-
Pierre Cedex

Tel: (+ 262) 02 62 35 97 36 Mail:

remarares@chu-reunion.fr Strona

internetowa :https://www.remarares.re/
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Tworzone sg cztery PEMR: Grand-Est, Limoges, Nicea i Rouen-Caen.

- Rzadkie zespoly sztafetowe z handicapem (ERHR)

Druzyny sztafetowe Rzadkich Handicapéw mozna wezwac, w sytuacjach rzadkiej
niepetnosprawnosci, do pomocy w powigzaniu sciezki opieki miedzy sektorem zdrowia i
medyczno-spotecznym. Rzadka niepetnosprawnos¢ definiuje sie jakorzadkie i jednoczesne
wystepowanie deficytéw czuciowych, motorycznych, poznawczych i/lub zaburzen
psychicznychi opiera sie na potgczeniu 3 rodzajow rzadkosci:
Niedobér publicznosci:czestos¢ wystepowania ponizej 1 przypadku na 10 000 osdb;
Rzadkos$¢ kombinacji brakéw:ztozonos¢ konsekwencji dla aktéw zycia
codziennego i uczestnictwa w zyciu spotecznym;
Niedobér i ztozonos¢ technik wsparcia.

Powigzanie wszystkich aktoréw poprzez asocjacje opiekunéw umozliwia opracowanie
planu dziatania prowadzgcego kazdego profesjonaliste do udziatu w podrézy mtode;j
osoby z niepetnosprawnoscia. ERHR jest takze ogniwem umozliwiajgcym powigzanie
aktorow réznych sektoréw w celu utatwienia zycia mtodej osobie.

Zespoty sztafetowe znajdujg sie na styku wyspecjalizowanych zasobow (National
Center for Rare Handicaps Resources) i lokalnych zasobéw. Ich misjg jest doradzanie
i wspieranie profesjonalistow w opracowaniu globalnej strategii interwencji
dostosowanej do potrzeb danej osoby oraz skierowanie jej i jej rodziny do wtasciwe;j
osoby i kompetentnych zasobdw.

ORHR Bretania
Sekretariat 06 649548 73 bretagne@erhr.fr
HRCA Auvergne Rhone Alpes

. 04 13336969
Sekretariat 06 09 71 09 23 (sms) auvergnerhonealpes@erhr.fr

ORHR Bretania

Sekretariat 06 64 9548 73 bretagne@erhr.fr
HROR Pétnocny Wschéd

Sekretariat 0326 08 41 88 maryam.fath@erhr fr.
HRTO Péinocny Zachéd

Sekretariat 0235560759 nordouest@erhr.fr
HRRA Ile-de-France

Sekretariat 0142310785 iledefrance@erhr.fr
ERHR PACA Korsyka

Sekretariat 04 86 94 80 00 pacacorse@erhr.fr
Centrum ERHR Val de Loire

Sekretariat 0219051997 asystent.cvi@erhr.fr

HRMI Midi Pireneje
Sekretariat 0561148220 midipyrenees@erhr.fr
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HRTA Nowa Akwitania
b.rousset@irsa.fr
a.dardilhac@irsa.fr
Sekretariat 05 47 50 06 60 pierre-yves.sauvaget@erhr.fr
Kierowcy Bordeaux, Limoges,
Poitiers
HROR Pays de la Loire
Sekretariat 02 41 3560 61 paysdelaloire@erhr.fr
ERHR Langwedocja-Roussillon
Sekretariat 04 67 0291 86 = PACA Korsyka i Midi-
07 6186 11 69 (sms) Pireneje
Zjazd ERHR - Majotta
Sekretariat 02 62 3796 80 reunionmayotte@erhr.fr
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6 Zataczniki

6.1 Zatgcznik 1. Lista uczestnikéw

Prace te koordynowali dr Nolwenn JEAN-MARCAIS i dr Paul ROLLIER z Centrum
Referencyjnego ,Zespoty anomalii rozwojowych i wad rozwojowych” CHU Rennes,
pod kierownictwem Pr Sylvie ODENT, koordynatora Centrum Referencyjnego.

Uczestniczyli w rozwoju PNDS:

Redaktorzy

DrNolwenn JEAN-MARCAIS, pediatra pracujgcy w Centrum Referencyjnym ds.
Nieprawidtowosci Rozwojowych i Zespotéw Wad Rozwojowych, Oddziat Genetyki
Klinicznej Szpitala Uniwersyteckiego RENNES; Lekarz koordynujacy druzyny Relais
Handicaps Rares Bretagne

DrPaul ROLLIER, genetyk, Wydziat Genetyki Klinicznej i Molekularnej, CHU
de RENNES.

PrSylvie ODENT, genetyk, Zaktad Genetyki Klinicznej, Szpital Uniwersytecki
RENNES; koordynator CLAD-OUEST, lekarz koordynator platformy
eksperckiej ds. rzadkich chordb Bretanii.

Multidyscyplinarna grupa robocza

Isabelle MARCHETTI-WATERNAUYX, prezes stowarzyszenia Valentin APAC
Anne PRESTEL, koordynator platformy eksperckiej ds. rzadkich choréb w
Bretanii

Guénaélle MAHE, pilot rzadkiej sztafety z handicapem w Bretanii

Cédric LATOUCHE, pracownik socjalny, oddziat genetyki klinicznej Szpitala Uniwersyteckiego w
Rennes, platforma ekspercka ds. choréb rzadkich w Bretanii

Fanny TESSIER, neuropsycholog, Wydziat Genetyki Klinicznej, Szpital Uniwersytecki w
Rennes

Dr Sidonie CHHOR, lekarz ogolny, wyktadowca uniwersytecki na Wydziale
Lekarskim Rennes

Dr Léna DAMA], neuropediatra, Oddziat Pediatrii i Genetyki Klinicznej, Szpital
Uniwersytecki w Rennes oraz Platforma Koordynacji i Poradnictwa dla Zaburzen
Neurorozwojowych 35
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- Dr Laurie ATTINGER, psychiatra dzieciecy, Brittany Autism Resource Centre
oraz platforma koordynacji i poradnictwa dla zaburzen neurorozwojowych 35

- Pani Marina BROCARD, psycholog przeszkolony w neuropsychologii Brittany
Autism Resource Centre

- Lekarze z Osrodkoéw Informacji o Wadach Rozwojowych i OSrodkéw
Informacji o Niepetnosprawnosci Intelektualnej z rzadkich przyczyn:

OhPr Laurence OLIVIER-FAIVRE, koordynator CLAD-Est-O$rodek Genetyki, Szpital
Uniwersytecki w Dijon

OhDr Nicolas GRUCHY, Wydziat Genetyki, CLAD miedzyregionalna strona konstytutywna
North-West- Caen University Hospital

OhDr Elise SCHAEFER, Zaktad Genetyki Medycznej, CLAD miedzyregionalna
wschodnia strona konstytutywna, CHU Strasbourg - Szpital Hautepierre

OhProf. Annick TOUTAIN, o$rodek miedzyregionalny CLAD-West, Zaktad Genetyki
Medycznej - Centrum Biologii Medycznej - Patologia, Szpital Uniwersytecki w
Tours

OhPr Didier LACOMBE, CLAD South-West Occitanie Reunion - strona internetowa
Koordynator - Zaktad Genetyki Medycznej Szpitala Uniwersyteckiego w Bordeaux

OhDr Julian DELANNE, CRDI Strona konstytutywna, dziat genetyki klinicznej CHU
Dijon

Wyrazenie zainteresowania

Wszyscy uczestnicy rozwoju PNDS wypetnili deklaracje zainteresowania. Deklaracje
intereséw sg dostepne online i mozna je przeglagdac na stronach internetowych osrodkow
referencyjnych.
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6.2 Zatacznik 2. Dane teleadresowe

Centra referencyjne i kompetencyjne dla wad rozwojowych i zespotéw
wad rozwojowych - sie¢ zdrowia AnDDI-Rares

Centra referencyjne

Region Ile-de-France:

Koordynator CRMR: Pr Alain VERLOES, Department of Genetics, GHU Paris-
Nord - Robert Debré Hospital, 37 bd Sérurier, 75019 PARIS - Tel. 01 40 03 53
42

Sktadnik CRMR: Pr Jeanne AMIEL, Department of Medical Genetics, GHU Paris-
Centre - Necker-Enfants Malades Hospital, 149 Rue de Sévres 75743 PARIS -
Tel. 01 44 49 51 53

Sktadnik CRMR: Dr Rodolphe DARD, Department of Medical Genetics and
Biology of Reproduction, Centre Hospitalier Intercommunal Poissy-Saint-
Germain-en-Laye, 10 Rue du Champ Gaillard 78303 POISSY - Tel. 01 39 27 47
00

Sktadnik CRMR: Dr Sandra WHALEN, Department of Genetics and Medical
Embriology, GHU Paris-Sorbonne University - Pitié Salpétriere Hospital -
Armand-Trousseau, AT site 26 Avenue du Docteur Arnold Netter 75571 PARIS -
Tel. 01 44 73 67 27

Sktadnik CRMR: Pr Judith MELKI, Medical Genetics Unit, GHU Paris-Sud -
Bicétre Hospital, 78 Rue du Général Leclerc 97270 LE KREMLIN-BICETRE - Tel.
0149595370

Zjazd Regionu Potudniowo-Zachodniego Occitanie:

Koordynator CRMR: Pr Didier LACOMBE, Department of Medical Genetics,
Bordeaux University Hospital - Pellegrin Hospital Group, Place Amélie Raba-Léon,
33076 BORDEAUX Cedex - Tel. 0557 82 03 63

Konstytutywny CRMR: Pr David GENEVIEVE, Department of Medical Genetics,
CHU Montpellier - Arnaud de Villeneuve Hospital, 371 Avenue du Doyen Gaston
Giraud 34295 MONTPELLIER Cedex 15 - Tel. 04 67 33 65 64

Konstytutywny CRMR: Pr Bérénice DORAY, Oddziat Genetyki, Szpital Uniwersytecki
Reunion - Szpital Félix Guyon B

Miedzyregion pétnocno-zachodni:

Koordynator CRMR: Pr Florence PETIT, Genetic Pathology Biology Division,
University Hospital of Lille - Jeanne de Flandre Hospital - Guy Fontaine
Genetics Clinic, Rue Pierre Decoux, 59037 Lille Cedex France - Tel. 03 20 44 49
11

Konstytutywny CRMR: Pr Gilles MORIN, Department of Clinical Genetics and
Oncogenetics, CHU Amiens-Picardie - South Site, Avenue René Laénnec -
Salouél - D408 80054 AMIENS - Tel. 03 22 08 75 80
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- Konstytutywny CRMR: Dr Marion GERARD, Genetics Department, Caen University Hospital
- Clémenceau Hospital, Avenue Georges Clémenceau 14033 CAEN - Tel. 02 31 27 2569

- Konstytutywny CRMR: Dr Alice GOLDENBERG, Oddziat Genetyki Klinicznej, Szpital
Uniwersytecki w Rouen - Szpital Charles Nicolle, 1 Rue de Germont 76031 ROUEN - Tel.
0232888747

Region zachodni:

- Koordynator CRMR: Pr Sylvie ODENT, Department of Clinical Genetics - Division
Women-Child, University Hospital of RENNES - South Hospital, 16, boulevard de
Bulgaria-35203 RENNES - Tel. 02 99 26 67 44

- Konstytutywny CRMR: Dr Bertrand ISIDOR, Medical Genetics Department - Clinical
Genetics Unit, Nantes University Hospital - Hotel Dieu, 1 Place Alexis Ricordeau
44093 NANTES - Tel. 02 40 08 32 45

- Konstytutywny CRMR: Pr Annick TOUTAIN, Clinical Genetics Department -
Obstetrics Ginekology - Fetal Medicine - Reproduction and Genetics Division,
CHRU de Tours - Bretonneau Hospital, 2 Boulevard Tonnellé 37044 TOURS - Tel.
02 47 47 47 99

- Sktadnik CRMR: Pr Dominique BONNEAU, Genetics Department, CHU
d'Angers, 4 Rue Larrey 49933 ANGERS - Tel. 02 41 35 38 83

Region Wschodni:

- Koordynator CRMR: Pr Laurence OLIVIER-FAIVRE, Genetics Center, Dijon
University Hospital - Children's Hospital, 14 Rue Paul Gaffarel 21000 DIJON - Tel.
0380295313

- Konstytutywny CRMR: Dr Laétitia LAMBERT, Department of Medical Genetics, CHU
Nancy - Children's Hospital, 10 Rue du Docteur Heydenreich CS 74213 54042 NANCY
Cedex - Tel. 0383344376

- Konstytutywny CRMR: Dr Elise SCHAEFER, Department of Medical Genetics,
Institute of Medical Genetics of Alsace, 1 rue Eugene BOECKEL, 67000
STRASBOURG - Tel: 03 69 55 19 55

- Konstytutywny CRMR: Dr Céline POIRSIER, Genetics Department, CHU Reims -
Maison Blanche Hospital, 45 Rue Cognacg-Jay 51092 REIMS - Tel. 03 26 78 90 03

Region potudniowo-wschodni:

- Koordynator CRMR: Pr Patrick EDERY, Genetics Department, CHU de LYON -
Eastern Hospital Group (GHE) - Woman Mother Child Hospital (HFME), 59
boulevard Pinel 69677 BRON - Tel. 04 27 85 55 73

- Konstytutywny CRMR: Dr Julien THEVENON, Clinical Genetics Department, CHU
Grenoble North site - Couple-Child Hospital, Quai Yermolof - Cs 10217 38043
GRENOBLE - Tel. 04 76 76 72 85

- Sktadnik CRMR: Dr Christine FRANCANNET, Pediatrics Unit - Medical Genetics
Department, CHU de Clermont-Ferrand - Estaing Hospital, 1 Place Lucie
Aubrac 63003 CLERMONT-FERRAND - Tel. 04 73 75 06 53
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Sktadnik CRMR: Dr Sabine SIGAUDY, Department of Medical Genetics -
Clinical Genetics Unit, Marseille University Hospital - Timone Hospital AP-HM,
264 Rue Saint-Pierre 13385 MARSEILLE - Tel. 04 91 38 67 49

Centra kompetencji

Region Ile-de-France:

CCMR: Dr Dominique GERMAIN, wydziat genetyki medycznej, GHU Paris-Paris
Saclay University - Raymond Poincaré Hospital, 104 Boulevard Raymond
Poincaré 92380 GARCHES, tel. 01 47 10 44 38

CCMR: Dr Andrée DELAHAYE-DURIEZ, Wydziat Pediatrii, GHU

Paris- Paris Seine-Saint-Denis University Hospitals - Jean Verdier Hospital,
Avenue du 14 Juillet 93140 BONDY - Tel. 01 48 02 62 45

CCMR: Dr Marilyn LACKMY-PORT-LIS, Zaktad Genetyki Klinicznej,
Szpital Uniwersytecki Pointe & Pitre-Abymes, Route de Chauvel 97159 POINTE A PITRE -
Tel. 0590 89 14 81

CCMR: Dr Benoit FUNALOT, Clinical Genetics Unit, Centre Hospitalier
Intercommunal de Créteil, 40 Avenue de Verdun 94010 CRETEIL - Tel. 01 45 17
5577

Zjazd potudniowo-zachodniego regionu Occitanie:

CCMR: Prof. Brigitte GILBERT-DUSSARDIER, Wydziat Genetyki
medyczny, Szpital Uniwersytecki w Poitiers, 2 Rue de la Milétrie - CS 90577 86000 POITIERS -
Tel. 0549 44 39 22

CCMR: Dr Olivier PATAT, Biology Division, Medical Genetics Department,
Toulouse University Hospital - Purpan Hospital, Place du Docteur Baylac 31059
TOULOUSE CEDEX 9 - Tel. 05 61 77 90 55

Szpital Uniwersytecki Martyniki: Dr Elisabeth SARRAZIN, Oddziat Neuromiologii.
Szpital im. P. Zobdy-Quitmana, Route de Chateauboeuf. CS 90632. 97261 Fort de
France - Cedex, Tel: 0596 75 84 00

CCMR: Dr Philippe KHAU VAN KIEN, Biology Pole - Medical Genetics and
Cytogenetics Unit, Nimes University Hospital - Caremeau Hospital, Place du
Professor Robert Debré 30029 NIMES CEDEX 9 - Tel. 04 66 68 41 60

Miedzyregion pétnocno-zachodni

CCMR: Dr Valérie LAYET, Genetics Unit - Medical Genetics Department, GH du
Havre - Jacques Monod Hospital, 29 Avenue Pierre Mendés France 76083 LE
HAVRE CEDEX - Tel. 02 32 7337 90

Region Zachodni

CCMR: Dr Séverine AUDEBERT-BELLANGER, Oddziat Pediatrii, Szpital
Uniwersytecki w BrzesSciu - Szpital Morvan, 2 Avenue Foch 29609 BREST CEDEX -
Tel. 0298 2234 77

CCMR: Dr Radka STOEVA, Biopatology Pole - Genetics Department, Le Mans
Hospital Center, 194 Avenue Rubillard 72037 LE MANS CEDEX - Tel: 02 44 71
0184
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CCMR: Dr Florence DEMURGER, Medical Genetics - Consultation, CHBA
Bretagne Atlantique Hospital Centre - CH Chubert, 20 boulevard du Général
Maurice Guillaudot 56017 VANNES CEDEX - Tel. 02 97 01 42 03

Region Wschodni

CCMR: Dr Juliette PIARD, Oddziat Biologii i Anatomii Patologicznej - Centrum
Genetyki Cztowieka, Szpital Uniwersytecki Besangon - Szpital Saint-Jacques, 2 Place
Saint-Jacques 25030 BESANCON CEDEX - Tel. 03 81 21 81 87

Region potudniowo-wschodni

CCMR: dr Renaud TOURAINE, Centrum Pary Matki i Dziecka - Ustuga im
genetyka kliniczna, Saint-Etienne University Hospital - North Hospital, Avenue Albert
Raimond 42270 SAINT-PRIEST-EN-JAREZ - Tel. 04 77 8291 12

CCMR: Dr Maude GRELET, Zaktad Genetyki Medycznej, CHI

Tulon - Szpital Sainte Musse, Avenue Henri Sainte Claire Deville 83056
TOULON - Tel. 04 94 14 50 05

Inne wiasciwe osrodki referencyjne

Sektor AndDDI-Rares

Miejsce sektora zdrowia ,anomalie rozwojowe i zespoty wad
rozwojowych” (http://anddi-rares.org/annonce/centres-de-reference-et-
decompetences.html)

Sektor wyzwan naukowych

Witryna sektora zdrowia ,rzadkie choroby rozwoju moézgu i niepetnosprawnosci
intelektualnej” (https://www.defiscience.fr/filiere/)

Osrodki referencyjne ds. niepetnosprawnosci intelektualnej z rzadkich przyczyn Sektor DéfiScience (
https://www.defiscience.fr/filiere/cartographie/)

Centrum referencyjne:

Centrum Informacji o Niepetnosprawnosci Intelektualnej z rzadkich przyczyn:

Koordynator; Dr Delphine Héron, genetyka kliniczna - lekarz koordynujacy
Centrum Referencyjnego ds. Niepetnosprawnosci Intelektualnej z rzadkich
przyczyn

Adres: AP-HP, Pitié Salpétriere Hospital - Department of Genetics and
Cytogenetics - 47-83, boulevard de I'H6pital 75651 Paris cedex 13 Kontakt:
anne.faudet@psl.aphp.fr

Osrodki referencyjne stanowigce niepetnosprawnos¢ intelektualna z rzadkich
przyczyn:
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CRMR: Pr Vincent DES PORTES, CHU de Lyon HCL - Woman Mother Child
Hospital, Oddziat Neuropediatrii, 59 Boulevard Pinel 69677 BRON CEDEX -
Tel. 04 27 85 54 58

CRMR: Dr Stéphanie VALENCE, APHP - Armand-Trousseau Hospital,
Neuropediatrics Department - Neuropediatrics and Child Developmental
Pathology Unit, 26 avenue du Docteur Arnold Netter Building Brissaud, drzwi 3
75571 PARIS CEDEX 12 - Tel. 01 44 73 61 41

CRMR: Pr Mathieu MILH, APHM - CHU TIMONE, Department of Pediatric
Neurology / Aix-Marseille University GMGF UMR 910, 265 Rue Saint Pierre
13005 Marseille - Tel. 04 91 38 55 80

CRMR: Pr Christel THAUVIN-ROBINET, CHU Dijon Bourgogne, Genetics Centre
Children's Hospital 14 rue Paul Gaffarel 21079 DIJON Cedex - Tel. 03 80 29 53
13

CRMR: Dr Sylviane PEUDENIER, Szpital Uniwersytecki w Brzesciu - Szpital Morvan,
Oddziat Pediatrii i Genetyki Medycznej, 2 avenue Foch 29609 Brzes¢

- Telefon 02 98 22 33 89

CRMR: Dr Salima EL CHEHADEH, CHRU de STRASBOURG - Hautepierre
Hospital, Department of Medical Genetics, 1 Avenue Moliére 67200
STRASBOURG Cedex - Tel

CRMR: Dr Nadia BAHI BUISSON, APHP - Necker-Enfants Malades Hospital,
Department of Pediatric Neurology, 149 rue de Sevres 75743 PARIS - Tel. 01 42
1926 99

CRMR: Dr Marléne RIO, APHP - Necker-Enfants Malades Hospital, Medical
Genetics Department - Imagine Institute 1st floor, 149 rue de Sevres 75743
PARIS - Tel. 01 44 49 51 58

CRMR: Dr Laurent PASQUIER, South Hospital - Rennes University Hospital, Medical
Genetics Department, 16 boulevard de Bulgaria 35203 RENNES cedex 2 - Tel

CRMR: Dr David GERMANAUD, APHP - Robert Debré Hospital Neurology
Department, 48 boulevard Sérurier 75019 Paryz - tel. 01 40 03 53 91

Centra kompetencji:

CCMR: Pr Patrick BERQUIN, CHU AMIENS-PICARDIE - SOUTH SITE 80054
AMIENS Cedex 1- Tel 03 22 08 76 75

CCMR: Dr Elise BOUCHER, Szpital Uniwersytecki w Besangon - Saint-Jacques
Hospital Pavillon Saint-Paul, 2 Place Saint-Jacques 25030 BESANCON CEDEX - Tel.
03 81 21 81 87

CCMR: Pr Annick TOUTAIN, University Hospital of Tours - Bretonneau Hospital,
Genetics Department, Olympe de Gouges Building, 2 Boulevard Tonnellé 37044
TOURS CEDEX 9 - Tel. 02 47 47 88 50

CCMR: Dr Pierre MEYER, CHU MONTPELLIER - GUI DE CHAULIAC HOSPITAL,
Pediatria specjalistyczna - Konsultacja neuropediatryczna, 80 Avenue AUGUSTIN
FLICHE 34295 - MONTPELLIER - Tel. 04 67 33 74 22

CCMR: Dr Nathalie BEDNAREK, CHU de Reims - American Memorial Hospital,
Pole Woman rodzice dziecka - neonatologia i intensywna opieka
pediatryczna, 47 Rue Cognacq Jay 51092 Reims - Tel. 03 26 78 36 03

CCMR: Dr Marilyn LACKMY-PORT-LIS, Pointe a Pitre - Abymes University
Hospital, Clinical Genetics Unit, Route de Chauvel - BP 465 97159 POINTE A
PITRE - Tel. 0590891010
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- CCMR: Dr Khaoula ZAAFRANE-KHACHNAOUI, Nice University Hospital - Archet 2
Hospital, Genetics Department, 151 route de Saint-Antoine-de-Ginestiere 06202
NICE CEDEX 3 - Tel. 04 92 03 62 43

- CCMR: Dr Cyril GOIZET, Szpital Uniwersytecki w Bordeaux - Grupa Szpitali
Pellegrin, Wydziat Genetyki Medycznej, Szkota Potoznictwa, Place Amélie Raba-
Léon 33076 BORDEAUX Cedex - Tel. 05 56 79 59 52

- CCMR: Dr Caroline KARSENTY, Szpital Uniwersytecki w Tuluzie - Szpital Dzieciecy,
Oddziat Neuropediatrii, 330 Avenue de Grande-Bretagne 31059 TOULOUSE Cedex 9 -
Tel. 0534 55 87 05

- CCMR: Dr Laetitia LAMBERT, Nancy University Hospital - Brabois Children's
Hospital, Medical Pediatrics Department - Pediatric Endocrinology and
Diabetology Unit, Rue du Morvan 54511 VANDOEUVRE-LES-NANCY CEDEX - Tel.
0383154500

- CCMR: Dr Bertrand ISIDOR, CHU Nantes - Hotel Dieu Department of Medical
Genetics, 1 miejsce Alexis Ricordeau 44093 NANTES cedex 1 - Tel 02 40 08 32 45

- CCMR: Dr Anya ROTHENBUHLER, APHP Kremlin Bicétre, Department of
Pediatric Endocrinology, 78 rue du Général Leclerc 94270 Le Kremlin Bicétre
-Tel. 014521 78 53

Szpital Uniwersytecki w Rennes - Zachodnie Centrum Referencyjne ds. ,Zesp6téw Nieprawidtowosci Rozwojowych i Wad Rozwojowych” (CLAD-
OUEST) &Centrum Referencyjne ds. Niepetnosprawnosci Intelektualnej z Rzadkich Przyczyn (CRDI) - Sektor AnDDI-Rares &
WyzwanieNauka

55



Monosomia PNDS 5p

Dawna nazwa: Zespdt Cri du Chat

6.3 Dodatek 3. Ilustracje ryséw twarzy

Ikonografia ilustrujgca rysy twarzy oséb z monosomig 5p w zaleznosci od wieku
(Niebuhr 1978):

Pacjenci w wieku od 10 dni do 10 miesiecy, z
okragta twarzg, szerokg nasadg nosa, naskorkiem.

Pacjenci w wieku od 3 do 7 lat, zwtaszcza z bardziej
wydatnym nosem i wydtuzong twarza.

Pacjenci w wieku od 13 do 26 lat, zwtaszcza z
pogrubiong dolng warga.
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Ikonografia ilustrujgca ewolucje cech twarzy i niektorych szczegétéw osdéb z
monosomig 5p w zaleznosci od wieku (Nevado/ /n.2021):

A. Cechy twarzy osoby z zespotem 5p w wieku 6 dni, 7 lat, 11 lati 21 lat.

B. Szczeg6ty réznych zmian w uchu.

C. Szczegoty kilku anomalii dentystycznych.
D. Szczegoty niektorych anomalii reki.

E. Szczegoty kilku anomalii stép.
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Weight in males with CDCS from birth to 24 months
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Krzywa masy ciata meskich nosicieli monosomii 5p od urodzenia do 24 miesigca

zycia (linie grube). Krzywa normalnego wzrostu (cienkie linie) jest zacieniona.
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cienkie linie) jest zacieniona.
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Krzywa wzrostu u kobiet z monosomig 5p od urodzenia do 24 miesigca zycia (linie
grube). Krzywa normalnego wzrostu (cienkie linie) jest zacieniona.

Height in females with CDCS from 2 to 18 years
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Krzywa wzrostu kobiet nosicielek monosomii 5p w wieku od 2 do 18 lat (linie grube).
Krzywa normalnego wzrostu (cienkie linie) jest zacieniona.
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Head circumferance in females with CDCS from birth to 15 years
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Krzywa obwodu gtowy u kobiet z monosomig 5p od urodzenia do 15 roku zycia (linie

grube). Krzywa normalnego wzrostu (cienkie linie

) jest zacieniona.

Head circumferance in males with CDCS from birth to 15 years
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Krzywa obwodu gtowy u meskich nosicieli monosomii 5p od urodzenia do 15 roku

zycia (grube linie). Krzywa normalnego wzrostu (cienkie linie) jest zacieniona.
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6.5 Zatgcznik 5. Rejony krytyczne w 5p

~

hTERT '

15.33
speach delay
15.32 | speech | catlike cry
e cry
15.31 | cry
| MR I " I catlike cry
semaphorin F 1 | face I dy_smorpt::s:n d | chikdhood facial dysmorphism
a-catenin & microcep: ayap severe | adult facial dysmorphism
mental relardation
MR II
| mild mental retardation
no symptoms
MR Il
severe/moderale
mental retardation
and microcephaly
13.3
13.2
131
1
N
Simmaons el al, 1998 Wu et al,, 2005 Zhang et al,, 2005 Querhauser et al, 1994 Church et al,, 1995, 1997
Medina ef al.. 2000 Gersh ef al., 1995, 1997
Zhang el al., 2003 Cerruli Mainardi ef al., 2001

Korelacja miedzy krytycznymi regionami na krétkim ramieniu chromosomu 5 a
obserwowanymi objawami klinicznymi
- MR: upodledzenie umystowe (Uposledzenie umystowe), ktérych nasilenie wzrasta od MRIdo MR
IIL
- Pionowe czarne linie odnoszg sie do objawow klinicznych zgtaszanych w
rodzinach z terminalng delecja.
- Pionowe szare linie w 5p15.1, 5p14 i 5p13 odnoszg sie do objawow
klinicznych zgtaszanych w rodzinach z delecjg sSrédmigzszowa. Rysunek
zaczerpniety z Mainardi/ in(Mainardi/ in.2006)
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