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Streszczenie

Zesp6t Wrodzonej Centralnej Hipowentylacji (ang. Congenital Central Hypoventilation
Syndrome, CCHS) jest choroba zaliczang do schorzen rzadkich, zagrazajacych zyciu. CCHS wpty-
wa na centralny i autonomiczny uktad nerwowy, ktéry kontroluje wiele automatycznych funk-
cji organizmu. Najbardziej rozpoznawalnym objawem CCHS jest w réznym stopniu nasilona
niemoznos$¢ kontrolowania procesu oddychania, co implikuje konieczno$¢ wspomagania wen-
tylacji przez cata dobe lub jedynie w trakcie snu. Szacuje sie, Ze na catym $wiecie wystepuje
jedynie 1200 przypadkéw CCHS. W Polsce choroba zostata zdiagnozowana u zaledwie 18 dzie-
ci, jak réwniez istnieje stosunkowo niewiele materiatéw naukowych jej poswieconych, dlatego
problemy, z jakimi konfrontuja sie rodzice chorych dzieci stosunkowo rzadko stanowig temat
analiz i dyskusji. Jednakze ze wzgledu na ztozono$¢ probleméw medycznych i psychospotecz-
nych rodzice i pacjenci oczekuja publikacji, ktére mogltyby stanowi¢ dla nich Zrédto wiedzy
i wsparcia.

Stowa kluczowe: Zespét Wrodzonej Centralnej Hipowentylacji (CCHS), choroba rzadka, cho-
roba genetyczna, funkcjonowanie psychospoteczne

In the shadow of Ondine’s Curse — medical and psychological aspects of functioning
of people suffering from a rare genetic disease

Abstract

Congenital Central Hypoventilation Syndrome (CCHS) is a rare, life-threatening disease. CCHS
affects the central and autonomic nervous system, which controls many of the body’s auto-
matic functions. The most recognizable symptom of CCHS is the inability to control breathing
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to varying degrees, which results in the need to support ventilation throughout the day or only
during sleep. It is estimated that there are 1200 cases of CCHS worldwide. In Poland, only 18
children have been affected by this disease, and the disease began to be talked about only
quite recently in our country. Despite this, there are only few articles in Polish that could pro-
vide parents and patients with a source of knowledge and support in coping with this disease.

Keywords: Congenital Central Hypoventilation Syndrome (CCHS), rare disease, genetic dis-
ease, psycho-social functioning

Wstep

Zespo6t Wrodzonej Centralnej Hipowentylacji (ang. Ondine’s curse, [idiopathic] congen-
ital central hypoventilation syndrome, CCHS, primary alveolar hypoventilation) jest
rzadka, uwarunkowana genetycznie choroba. Objawia sie uposledzong kontrolg oddy-
chania, wynikajaca z dysfunkcji autonomicznego uktadu nerwowego, ktéra powoduje
wystapienie specyficznych objawéw (Vanderlaan, Holbrook, Wang, Tuell, & Gozal,
2004). Potocznie CCHS nazywa sie Klgtwg Ondyny. Nazwa wywodzi sie z mitologii
nordyckiej, zgodnie z ktérg bogini Ondyna zakochata sie w zwyktym $miertelniku, lecz
on jg zdradzit. Za ten postepek rzucono na niego klatwe, ktéra sprawita, ze aby zy¢,
musial pamietac¢ o oddychaniu. Gdy jednak zapadt w sen — zmart. CCHS jest zaliczana
do chordb rzadkich, w Polsce zmaga sie z nig jedynie kilkanascie rodzin. Zgodnie z da-
nymi podawanymi przez Polska Fundacje CCHS Zdejmij Klgtwe, odnotowano jedynie
18 przypadkow choroby na terenie naszego kraju®. Poniewaz schorzenie to wystepuje
tak rzadko, wiedza na jego temat - dotyczaca diagnostyki, leczenia i wspierania pa-
cjentéw - nie jest rozpowszechniona, nawet wsrdd specjalistow - lekarzy, pedagogow,
psychologéw, logopeddw. Dodatkowa trudnoscia jest fakt, ze obraz kliniczny choroby
jest bardzo zmienny, a poszczeg6lne przypadki dzieci dotknietych ta choroba, znaczaco
sie od siebie r6znig (Samsonowicz, Geremek-Samsonowicz, 2018)*

Etiologia

W efekcie licznych préb ustalenia przyczyn wystepowania CCHS w 2003 r. dokona-
no odkrycia, ze kluczowym genem odpowiedzialnym za wystapienie choroby jest
PHOX2B (Amiel et al., 2003; Weese-Mayer et al., 2003). Gen ten jest zlokalizowany
na chromosomie 4 i koduje 314-aminokwasowe biatko bedgce niezwykle istotnym,
konserwatywnym czynnikiem transkrypcyjnym (homebox), ktéry warunkuje wtasciwy

3 Materiaty opracowane przez Polska Fundacje CCHs.

4 Niniejszy artykut zawiera réznorodne informacje - od specjalistycznej wiedzy z za-
kresu genetyki po praktyczne wskazéwki dotyczace szukania i stosowania holistycznej pomo-
cy dla os6b chorych na CCHS. Ze wzgledu na tak szeroki zakres informacji artykut moze sta-
nowic¢ lekture zaréwno dla réznego rodzaju specjalistdw, jak i rodzicéw chorych oséb, ktérzy
takze powinni dysponowac specjalistyczng wiedza, dzieki ktérej w sposéb adekwatny beda
wspomagac chorego cztonka rodziny.
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rozwdj obwodowego autonomicznego uktadu nerwowego (ANS), wystepujace w neu-
ronach unerwiajacych wiele kluczowych uktadéw ludzkiego organizmu miedzy in-
nymi oddechowy, pokarmowy, czy sercowo-naczyniowy. Prawidtowy gen PHOX2B
charakteryzuje sie obecnoscig dwoch oddzielonych od siebie, kréotkich powtérzen
kodonow alaniny (odpowiednio 9120 powtdrzen), obecnych w 3 eksonie na C-konicu
genu (Amiel et al., ib. Weese-Mayer et al., 2010). U chorych najczesciej dochodzi
do mutacji polegajacej na zwielokrotnieniu liczby kodonéw alaniny w obrebie se-
kwencji zawierajacej pierwotnie 20 powtdrzen. Jest to tzw. ekspansja powtérzen
polialaninowych (PARM - polyalanine repeat mutation). Przewaznie obserwuje sie
wystgpienie dodatkowych powtoérzen w liczbie od 4 do 13, co rozszerza genotyp z 20
do 24-33 kodonéw alaniny. NajczesSciej wystepuja przypadki z 25, 26 lub 27 powt6-
rzeniami (Weese-Mayer et al.,, 2010), ale istniejg rowniez mutacje charakteryzujace
sie zmniejszona liczbg powtdrzen alaniny - do 13 (Weese-Mayer et al., ib.).

Okoto 10% pacjentéw nie wykazuje mutacji PARM. Obserwuje sie u nich zupetnie
inne genotypy obejmujace mutacje nonsensowne, utraty sensu oraz przesuniecia
ramki odczytu nie tylko w obrebie eksonu 3, lecz takze w innych rejonach genu
PHOX2B (NPARM - non-polyalanine repeat mutation). Wystepuja takze delecje eksonu
3 lub catego genu, co skutkuje zmiennym fenotypem, ale dotyczy to mniej niz 1%
pacjentéw (Jennings et al., 2012). Mutacje genu PHOX2B obecne u chorych na CCHS
charakteryzuja sie autosomalnym wzorem dziedziczenia z widoczng zmienng pe-
netracja (Weese-Mayer et al,, ib.; Kasi et al., 2017). Wiele z nich powstaje de novo,
jednak dzieci 0séb chorych maja 50% szans na otrzymanie po rodzicach wadliwego
genu z mutacja, bo jest to choroba autosomalna dziedziczona w spos6b recesywny
(Bishara, Keens, & Perez, 2018).

Diagnostyka Zespotu Wrodzonej Centralnej Hipowentylacji (CCHS)

W przypadku podejrzenia wystapienia CCSH nalezy wykonac prosty test przesiewowy,
ukierunkowany na analize mutacji w obrebie genu PHOX2B. Polega on na pobraniu
niewielkiej ilo$ci krwi, wyizolowaniu interesujgcego nas materiatu genetycznego
oraz amplifikacji metoda PCR regionu dwudziestu powtoérzen alaninowych w obrebie
3 eksonu genu (Weese-Mayer, et al,, ib.; Bishara, Keens, & Perez, 2018). Skuteczno$¢
tego testu szacuje sie na 95% u 0s6b z mutacjami PARM lub z duzymi delecjami i/
lub duplikacjami (Bishara, Keens, & Perez, ib.). W celu doktadniejszej analizy i wy-
kluczenia wystgpienia niecharakterystycznych mutacji NPARM zaleca sie wykonanie
bardziej precyzyjnego testu sekwencjonujacego (Bishara, Keens, & Perez, ib.). Obecnie
mozna réwniez zastosowac test badajacy samo wystapienie delecji i/lub duplikacji
w obrebie genu, jednak wykonanie dwéch pierwszych daje nam wieksza pewnos¢
odkrycia aberracji (Bishara, Keens, & Perez, ib.). Poza testami genetycznymi nalezy
wykonac szereg badan, ktére pozwolg wykluczy¢ inne mozliwe podtoza wystapienia
fenotypu chorobowego.
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Tabela.1. Wybrane metody diagnostyczne stosowane w przypadku wystgpienia objawéw CCSH w celu
przeprowadzenia diagnozy réznicowej

Moiliwe choroby: Test diagnostyczny

Uktadu oddechowego RTG i/lub CT klatki piersiowe]

Test czynnosciowy ptuc

Badanie poziomu surfaktantu w ptucach
USG przepony

Bronchoskopia

Ukfadu nerwowego Badanie ptynu mézgowo-rdzeniowego

USG przezciemigczkowe mézgu

Rezonans magnetyczny moézgu i rdzenia kregowego
Elektromiografia

Biopsja miesni

Elektroencefalografia

Ukfadu sercowo-naczyniowego | Elektrokardiografia
Echokardiografia

Ukfadu pokarmowego Badanie kontrastowe przetyku

Zrédto: opracowanie wtasne, na podstawie Bishara, Keens, & Perez, 2018

Objawy Zespotu Wrodzonej Centralnej Hipowentylacji (CCHS)

Niestety wraz z CCSH moze wystepowac wiele zaburzen prawidtowej funkcji réznych
uktadéw i narzadéw. Ponizej wymieniono najczes$ciej opisywane w literaturze:

1. Hipowentylacja pecherzykowa - najczestszy, charakterystyczny postepujacy
objaw polegajacy na zmniejszeniu przeptywu powietrza w drogach oddechowych
na skutek zmniejszenia liczby oddechéw lub ich gtebokosci, przez co dochodzi do
zmniejszenia wentylacji pecherzykow ptucnych az do poziomu niewystarczajgce-
go do usunigcia CO, produkowanego w procesach spalania tkankowego. Skutkiem
wystapienia zaburzen procesu oddychania tj. zmniejszenie objetosci oddechowe;j,
zaburzenie wymiany gazéw oddechowych sa hiperkapnia - stan patologicznie pod-
wyzszonego ci$nienia parcjalnego dwutlenku wegla we krwi (pCO,) i hipoksemia
- stan zbyt niskiej zawartoSci tlenu we krwi tetniczej (ca0,) zaburzajgcy procesy
metaboliczne w tkankach organizmu, a w skrajnych przypadkach wystepuje catkowity
bezdech. Kluczowymi elementami odpowiadajacymi za utrzymaniem prawidtowej
wentylacji sa chemoreceptory, tj. receptory zdolne do wyczuwania zmian stezenia
tlenu i dwutlenku wegla we krwi, ktore dalej przesytaja sygnaty do o$rodkéw ukta-
du nerwowego zawiadujacych regulacja oddechowa. Gen PHO2XB jest wyrazany
w licznych strukturach uktadu nerwowego, w ktérych znajduja sie chemoreceptory
obwodowe i centralne. Chemoreceptory obwodowe zlokalizowane np. w kitebkach
szyjnych - ciatkach przyzwojowych, okragtych tworach o srednicy okoto 4-6 mili-
metrow, lezacych w rozwidleniu tetnicy szyjnej (Guyenet, 2014) sa wrazliwe na zwiek-
szanie sig stezenia dwutlenku wegla (hiperkapnia) i spadek cisnienia O, (hipoksemia)
i przekazujg impuls nerwowy do o$rodka oddechowego w rdzeniu przedtuzonym. Na-
tomiast chemoreceptory centralne, zlokalizowane na brzuszno-bocznej powierzchni
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rdzenia przedtuzonego np. neurony jadra zatrapezoidalnego (RTN), odpowiadaja
za internalizacje sygnatéw pochodzacych z chemoreceptoréw obwodowych (Nattie,
2006). Nasilenie zaburzen wentylacji czesto zalezy od rodzaju zmian genetycznych
pacjenta, i tak:

a. Pacjenciz mutacjami PARM z genotypem 24 lub 25 powtoérzen alaniny sa naj-
czesciej po6zno zdiagnozowani i przechodza chorobe znacznie tagodniej, czesto nie
wymagaja leczenia i wspomagania wentylacyjnego (Antic et al.,, 2006; Repetto et
al,, 2009). Czes¢ z nich potrzebuje wspomagania w trakcie snu. Zdarza sie, Ze u tych
pacjentéw objawy CCHS wystepuja dopiero po przebyciu innej choroby uktadu od-
dechowego, ktéra staje sie wyzwalaczem (Bishara, Keens, & Perez, ib.).

b. Osoby z wiekszg liczbg PAMP najczesciej sg diagnozowane juz w okresie
noworodkowym. Im wiecej powtérzen PAMP, tym bardziej narastajace problemy
wentylacyjne. Osoby z genotypem 26 potrzebujag wspomagania oddechu w trakcie
snu, a czesto takze w trakcie wysitku. Dzieci z ponad 27 powtdrzeniami alaniny
wymagaja czesto catodobowej pomocy i to bezposrednio po narodzinach (Bishara,
Keens, Perez, 2018). Wraz z rozwojem moze doj$¢ do poprawy wentylacji i cze$¢
pacjentow moze w po6zniejszym wieku funkcjonowaé bez wspomagania w czasie
czuwania (Diep et al,, 2015).

c. Osoby z mutacjami NPARM zazwyczaj ujawniajg ciezkie zaburzenia fenoty-
powe wymagajgce catlodobowej pomocy wentylacyjnej (Weese-Mayer et al., 2010).
Jednak z uwagi na zmienng charakterystyke mutacji NPARM w niektdrych przypadkach
choroba moze przebiega¢ bezobjawowo lub tez pacjent wymagac¢ bedzie jedynie
cze$ciowej pomocy wentylacyjna w trakcie snu (Kasi et al., 2017).

2. Choroba Hischsprunga (HSCR) - jest to zaburzenie unerwienia uktadu po-
karmowego, ktére skutkuje brakiem prawidtowych skurczéw perystaltycznych jelit.
W trakcie rozwoju prenatalnego obserwuje sie nieprawidtowa migracje komadrek
pochodzacych z grzebienia nerwowego do przewodu pokarmowego lub zaburzenie ich
proliferacji i r6znicowania po dotarciu do jelita (Heanue & Pachnis, 2007 ). Skutkuje
to brakiem wytworzenia jelitowego uktadu nerwowego. W rezultacie prowadzi do to-
nicznego skurczu fragmentu jelita i niedroznos$ci. Ta niedrozno$¢ moze prowadzic¢
do niemoznosci oddania pierwszego stolca w ciggu 48 godzin po urodzeniu, wymiotéw
i masywnego rozdecia okreznicy. W 80% przypadkdw rozpoznaje sie postac choroby,
w ktoérej odcinek bezzwojowy nie wykracza poza gérng esice (Amiel et al., 2008).
Choroba Hischsprunga (HSCR) wystepuje u okoto 20% pacjentéw z CCSH, gtéwnie
wraz z mutacjami NPARM (Weese-Mayer et al., 2010) ale réwniez 24 i 27 PARM
(Kwon etal., 2011).

3. Zaburzenia uktadu sercowo-naczyniowego. W badaniach EKG metoda Holtera
u pacjentéw z PARM obserwowano rézne objawy sercowo-naczyniowe w zaleznosci
od liczby powtorzen alaniny:

e 25 powtdrzen - wystepowaty asystolie (brak czynnosci elektrycznej serca)
nie dtuzsze niz 3 sekundy, chociaz u jednego pacjenta z CCHS odnotowano przerwe
w skurczu wynoszaca 8 sekund, jednak badanie odbyto sie na dtugo przed zdiagnozo-
waniem u niego choroby podstawowej (Antic i wsp. 2006). W tej grupie nie wystgpit
przypadek wszczepienia rozrusznika serca.
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e 26 powtérzen - 20% pacjentéw miato przerwy powyzej 3 sekund, u 25%
wszczepiono rozrusznik.

e 27 powtdrzen - 80% miato przerwy powyzej 3 sekund, rozrusznik wszcze-
piono u 67% pacjentdw.

U pacjenta z mutacja NPARM zaobserwowano réwniez objawy bradykardii
we $nie, kotatania serca i zawroty gtowy (Kasi et al., 2017). Wsréd innych wyste-
pujacych objawow u chorych na CCSH wymienia sie, arytmie, niskie tetno w trakcie
spoczynku i podczas ¢wiczen fizycznych, obniZone ci$nienie krwi w nocy (Zaidj,
Gandhi, Vatsia, Smith, & Khan, 2018).

4. Nowotwory pochodzenia grzebieniowego. W momencie wystgpienia mutacji
w obrebie genu PHOX2B dochodzi do nieprawidtowo$ci w rozwoju autonomicznego
systemu nerwowego (ANS, autonomic nervous system) ze wzgledu na zaburzenie
prawidtowej funkcjonalnosci komorek neuroblastycznych pochodzacych z grzebienia
nerwowego, co moze skutkowac¢ wystepowaniem guzoéw. Szczegdlnie niebezpieczne
moga okazac sie neuroblastomy rozwijajace sie do 2 lat po urodzeniu (Trochet et al,,
2005). Wieksze prawdopodobienstwo nowotworzenia, bliskie 50%, wystepuje u oséb
z mutacjami NPARM, szczegdlnie w zakresie utraty sensu i przesuniecia ramki odczytu
(Trochet et al., 2005; Weese-Mayer et al., 2010). U pacjentéw z mutacjami PARM
prawdopodobienstwo nowotworzenia spada <2% i dotyczy gtéwnie przypadkow
z wiekszg liczbg powtoérzen (Trochet et al.,, 2005; Weese-Mayer et al., 2010).

5. Zaburzenia narzadu wzroku. U chorych, gtdwnie z mutacjami PARM, opisano
zez, zaburzenia funkcji Zrenicy (nieprawidtowe kurczenie i rozszerzanie sie w odpo-
wiedzi na bodziec swietlny lub jego brak) i teczoéwki (atrofia teczéwki, szczatkowy
miesien zwieracz Zrenicy (Patwari et al., 2012; Boulanger-Scemama et al.,, 2014).

6. Lekkie dysmorfie twarzy. Obserwuje sie charakterystyczne zmiany w wy-
gladzie twarzy u pacjentéw z CCHS tj. krotkie ptaskie twarze w ksztatcie pudetka
(Todd et al., 2006).

7. U pacjentéw ponadto dochodzi do pojawiania sie réwniez szeregu innych
zaburzen wynikajacych z dysfunkcji rozwojowych w obrebie autonomicznego uktadu
nerwowego (ANS) np.: zaburzenia regulacji temperatury (Saiyed et al., 2016) lub
hiperinsulinizm (Hennewig et al., 2008).

Formy leczenia i terapii oséb
z Zespotem Wrodzonej Centralnej Hipowentylacji (CCHS)

Niestety do tej pory zadna terapia farmakologiczna nie okazata sie skuteczna (Straus
& Similowski, 2011). Dlatego tez w przypadku wystepowania zaburzonego wzorca
oddechowego lub jego braku przede wszystkim nalezy zapewni¢ pacjentom prawi-
dtowa wentylacje. Stopien wspomagania wentylacji zalezy od objawéw choroby. Moze
to by¢ tylko pomoc w trakcie snu, lub tez wymagane jest catodobowe podtgczenie
do respiratora. Jednakze nalezy mie¢ na uwadze, Ze sama terapia tlenem nie zabezpie-
cza pacjentow przed rozwojem nadci$nienia ptucnego, pogtebiajacego sie w stanach
permanentnej hiperkapnii i hipoksemii (Kasi, Perez, Kun, Keens et al., 2016). Z tego
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powodu czesto chorzy sa zalezni od wspomagania oddechu przez cate Zycie. Jest to
mozliwe takze w warunkach pozaszpitalnych poprzez:

1. Wentylacje dodatnim ci$nieniem przez tracheostomie (PPV).

2. Nieinwazyjng wentylacje dodatnim ci$nieniem (NIPPV).

3. Stymulacje przepony (DP).

4. Terapie podci$nieniem.

Nalezy jednoczesnie pamietac, ze chory czesto nie przejawia widocznych oznak
hiperkapnii i hipoksemii, dlatego nalezy jak najczeSciej monitorowac stezenie gazéw
oddechowych korzystajac np. z pulsoksymetru (Kasi et al., 2016).

1. Wentylacja dodatnim ci$nieniem przez tracheostomie (Positive-pressure
ventilation, PPV). Zdaniem wielu autoréw jest to najlepsze rozwigzanie zwtaszcza
dla mtodych pacjentow (Weese-Mayer et al., 2010), poniewaz daje lepsze natlenie-
nie, co sprzyja prawidlowemu rozwojowi organizmu (Weese-Mayer et al., 2010).
Zaleca sie uzywanie mniejszych rurek tracheostomijnych bez mankietu, co zmniej-
sza prawdopodobienstwo wystapienia tracheomalacji (efekt uboczny diugotrwatej
intubacji) (Keens, Kun, & Ward, 2015). Ewentualne negatywne konsekwencje tego
wyboru np. nieszczelno$¢ mozna zminimalizowa¢ manipulujgc ci$nieniem respiratora
(Keens, Kun, & Ward, 2015). Niemowleta nalezy utrzymywac pod respiratorem 24h,
aby zapewni¢ im prawidtowe warunki rozwojowe uwarunkowane od wtasciwego
natlenienia. W trakcie rozwoju osobniczego czes$¢ dzieci moze wyksztatci¢ dostatecz-
nie prawidtowy wzorzec oddechowy w trakcie czuwania. Nalezy wtedy stopniowo
odtaczaéje od respiratora, poczatkowo na bardzo krétkie okresy, przy petnej kontroli
i wspomaganiu tlenem. Z czasem mozna wydtuzy¢ okres odtaczenia, nalezy jednak
caty czas stosowa¢ wspomaganie w trakcie snu (Kasi et al., 2016).

2. Nieinwazyjna wentylacja dodatnim cisSnieniem (Positive-pressure ventilation,
NIPPYV). Jest to nieinwazyjna metoda realizowana przy uzyciu maski twarzowej, maski
donosowej lub samej koncowki nosowej bez koniecznos$ci przeprowadzania zabiegu
tracheotomii (Weese-Mayer et al., 2010). Ten wariant ma jednak kilka ograniczen.
Chorzy na CCHS nie sg w stanie generowac¢ odpowiednio gtebokich oddechéw w od-
powiedzi na hiperkapnie i hipoksemie, wiec w przypadku spontanicznego trybu pracy
respiratora moze zaistnie¢ sytuacja, iz nie zostanie uruchomiony. (Weese-Mayer et al.,
2010). Z tego powodu zaleca sie zaprogramowanie pracy maszyny nha tryb czasowy
z okreslona czestotliwoscig (Kasi et al,, 2016) i uzywanie go tylko w okresie snu
chorego. Dodatkowym problemem moze okaza¢ sie dtugotrwate uzywanie masek
twarzowych u noworodkéw i matych dzieci, prowadzace do hiperplazji srodkowej
czes$ci twarzy. U dzieci starszych, stabilnych oddechowo, bez tracheostomii nalezy
stosowac¢ NIPPV (Weese-Mayer et al., 2010).

3. Stymulacja przepony (Diaphragm pacing, DP). Jest to ciekawe rozwigzanie
dla chorych uzaleznionych od respiratora 24h na dobe, poniewaz umozliwia im
parogodzinne odiaczenie sie (Bishara, Keens, & Perez, 2018). Stymulacja polega
na chirurgicznym wszczepieniu zestawu sktadajacego sie z elektrod monopolarnych
umieszczanych w nerwach przeponowych, odbiornikéw wszczepianych do klatki
piersiowej lub brzucha oraz anten z odbiornikami. Przy pomocy zewnetrznego,
przenosnego nadajnika wytwarzajacego energie elektryczng o czestotliwosci fal
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radiowych, energia przesytana jest do anten, ktére wysytaja sygnat do odbiornikow
wytwarzajacych prad, ktory dzieki elektrodom wywotuje skurcz przepony (Bishara,
Keens, & Perez, ib.). Przepona petni funkcje pompy oddechowej. Po przeprowadze-
niu zabiegu i zagojeniu ran nalezy stopniowo rozpoczynac stymulacje, na poczatku
po ok. 1h dziennie zwiekszajac czas stymulacji o okoto 30-60 min co tydzien (Kasi et
al,, 2016). Niestety, nie kazdy chory kwalifikuje sie do zaaplikowania DP. Kandydat
musi speinia¢ okreslone warunki: prawidtowo wyksztatcone nerwy przepony,
prawidtowa praca przepony, brak choréb uktadu oddechowego, prawidtowa masa
ciata, poniewaz ttuszcz zwieksza odlegtos¢ anten i odbiornikéw od siebie co moze
zaburzac¢ proces stymulacji (Weese-Mayer et al., 2010). DP nie zaleca sie stosowac¢
dtuzej niz 14-16h na dobe z uwagi na zmeczenie mie$nia przepony (Weese-Mayer
et al,, 2010; Kasi et al,, 2016). Pozostaty czas nalezy korzystac¢ z PPV lub, jezeli
nastapita dekaniulacja (usuniecie rurki tracheotomijnej), nalezy podja¢ NPPIV
(Bishara, Keens, & Perez, 2018). W zwiagzku z DP istnieje ryzyko wystapienia ob-
turacyjnego bezdechu sennego na skutek skurczu przepony, zwtaszcza u oséb bez
tracheostomii (Weese-Mayer et al., 2010; Diep et al., 2015). Mozna temu przeciw-
dziata¢ obnizajgc site wdechu poprzez zmniejszenie amplitudy stymulacji (Bishara,
Keens, & Perez, 2018).

4. Terapia podci$nieniem (Negative extrathoracic pressure ventilation, VNEP).
Ten wariant wspomagania zaktada wytwarzanie zewnetrznego podci$nienia na klatke
piersiowa oraz brzuch przy pomocy réznego rodzaju opasek lub oston (Hartmann
etal,, 1994). Obecnie jednak odchodzi sie od stosowania tej terapii z uwagi na trud-
nosci z mobilno$cia sprzetu, wystepowaniem licznych otar¢ u pacjentéw, a takze fakt,
ze duza cze$¢ chorych dzieci i tak wymaga tracheostomii (Weese-Mayer et al., 2010).

Oprocz wsparcia oddechu pacjenta z CCHS, mozna zapewni¢ mu rézne inne formy
dodatkowego wsparcia. W przypadku dzieci z Klgtwg Ondyny i innymi chorobami
rzadkimi, nowego znaczenia nabiera regularna weryfikacja zatozen i ewentualna mo-
dyfikacja dziatan, dostosowana do szczeg6lnego przypadku, gdyz nie istnieja uniwer-
salne algorytmy, do ktérych mozna by przyporzadkowac te przypadki (Samsonowicz,
Piniaha, & Geremek-Samsonowicz, 2018). Diagnoza oraz planowanie terapii sg zawsze
zadaniami wymagajacymi indywidualnego podejscia. Ze wzgledu na czesto stosowang
tracheotomie niezwykle istotne wydaje sie objecie dziecka z CCHS opieka logopedycz-
ng, niezaleznie od wykorzystania innych narzedzi wsparcia.

Funkcjonowanie psychospoteczne oséb
z Zespotem Wrodzonej Centralnej Hipowentylacji (CCHS)

W najnowszych badaniach dotyczacych psychospotecznych i kognitywnych aspektéw
funkcjonowania oséb z CCHS (MacDonald et al.,, 2020) wykazano, ze istnieje zwigzek
miedzy zaburzeniem funkcji neuropoznawczych mierzonych odpowiednimi testami
a niektérymi rodzajami ekspansji powtérzen polialaninowych (PARMS), wystepuja-
cymi w zespole Klgtwy Ondyny. W badaniu wzieto udziat siedmiu pacjentéw z CCHS
w wieku od 1 roku do 20 lat, ktérzy poddani zostali badaniom testowym w warunkach
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klinicznych. Zastosowano szereg testow, odpowiednio dobranych do wieku uczest-
nikéw badania (skale Wechslera dla dzieci i dorostych, WISC-V, WPPSI-IV, WAIS-1V;
skale rozwojowe Bayley’a, Bayley-III, BASC-2; skale do badania funkcji zarzadczych,
BRIEF, BRIEF-P; System Oceny Zachowan Adaptacyjnych, ABAS-3). Stwierdzono,
iz ogdélna sprawnos¢ intelektualna jest zréznicowana i zalezy od gtebokosci objawéw
niedotlenienia i stosowanej w zwiazku z tym wentylacji. Sredni iloraz inteligencji
(I1) dla pacjentéw z CCHS wypada na granicy niepetnosprawnosci intelektualnej,
przy stosunkowo duzym odchyleniu standardowym (M = 72,33, SD = 22,36). Nie-
petnosprawno$¢ intelektualna wystepuje u oséb z genotypem 20/27, ktérych I1
mies$ci sie ponizej $Sredniej dla grupy (M = 58,33, SD = 18,15), natomiast Il u oséb
z genotypem 20/25 mieSci sie powyzej $redniej dla grupy (M = 86,33, 18,23). U 0séb
z genotypem 20/25 stwierdzono réwniez zwigzek pomiedzy II a czestotliwoscia
sztucznej wentylacji. Brak koniecznosci wentylacji umozliwiat rozwdj inteligencji
powyzej normy, catodobowe wsparcie wentylacji byto powiazane z Il na poziomie
niepetnosprawnosci intelektualnej, natomiast stosowanie wentylacji w czasie noc-
nego snu wigzato sie z obnizonym II.

U pacjentéw z CCHS stwierdzono rowniez deficyty w zakresie pamieci robocze;j.
Lecz kwestia ta wymaga dalszych, precyzyjnych badan. Mimo niepetnych danych,
zaleca sie wspieranie pamieci u pacjentéw z CCHS poczynajac od wczesnych inten-
sywnych interwencji az do ukonczenia szkoty, poniewaz pamie¢ robocza ma kluczowe
znaczenie poznawcze w procesie uczenia sie, w tym w czynnosciach czytania i nauce
matematyki.

Prowadzenie badan pozwalajacych okresli¢ prawidtowosci w zakresie funkcjono-
wania poznawczego i psychologicznego u pacjentéw z CCHS jest trudne ze wzgledu na
matla liczebnos¢ populacji. Autorzy badan rekomenduja by zespoty badawcze majace
dostep do tej populacji w réznych krajach wspoétpracowaty ze soba, wykorzystujac
podobny zestaw testéw i umieszczajac wyniki w dostepnych bazach danych. Zalecaja
réwniez zastosowanie bardziej szczegétowych testow poznawczych, szczegélnie
badajacych pamie¢ robocza i funkcje wykonawcze, w celu lepszego zrozumienia
specyficznych deficytow, ktore sa powszechne u tych chorych. W przysztych bada-
niach warto by roéwniez rozwazy¢ uwzglednienie testow przesiewowych w zakresie
umiejetnosci matematycznych oraz czytania (MacDonald et al., 2020).

Umiejetnosci radzenia sobie ze stresem, objawy trudno$ci emocjonalnych
(na przyktad lek czy depresja) oraz trudnos$ci behawioralne (tj. zaburzenia uwagi,
impulsywnos$¢) u chorych z CCHS wystepuja w $rednim zakresie normy wieku. Jest
to zgodne z wynikami poprzednich badan ze sSrednim nasilenie w stosunku do wieku
zycia (Marcus et al., 1991). Warto réwniez monitorowac psychologiczny dobrostan
chorych, gdyz moze by¢ czynnikiem ochronnym dla oséb z CCHS (Ruof et al., 2008),
co szczegOlnie istotne ze wzgledu na wystepujace czesto wycofanie, prawdopodobnie
spowodowane licznymi hospitalizacjami, czestymi kontaktami z lekarzami lub deficy-
tami kontaktdw towarzyskich i nieobecno$ciami szkolnymi. Jednakze ogélnie wyniki
w zakresie dobrostanu sa w populacji oséb z CCHS satysfakcjonujace, co sugeruje,
Ze osoby te sa odporne i zdolne by skutecznie radzi¢ sobie z choroba.
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Psychospoteczne problemy pacjentow z CCHS w kontekscie potrzeb rodziny

Choroba rzadka stanowi duze obcigzenie dla wszystkich cztonkéw rodziny, dlatego
zgodnie z pogladami niektérych badaczy na chorobe rzadka choruje cata rodzina
(Skweres-Kuchta, 2019). Na jakos¢ zycia i kondycje spoteczno-ekonomiczng rodziny
wptywa w duzym stopniu brak kompleksowych, systemowych rozwigzan, ktére
mogtyby ja wesprze¢ w sytuacji do§wiadczania choroby. Specjalisci, lekarze, psy-
chologowie, bliscy, ktorzy otaczaja rodzica w sytuacji trudnej przewlektej i rzadkiej
choroby dziecka, powinni dostrzec jego potrzeby i wspiera¢ go (Dykcik, 2010).

Choroby przewlekte, takie jak CCHS moga by¢ rozpatrywane w konteks$cie proble-
matyki naznaczenia (pietna), czy tez wykluczenia spotecznego. Pietno mozna opisac
jako: wyizolowanie przestrzenne, wielowymiarowa deprywacje potrzeb, dtugotrwate
doswiadczanie réznych problemoéw, instytucjonalne wyobcowanie, wystepowanie
silnej orientacji na terazniejszo$¢ - zamiast planowania przysztosci - rezygnacje,
fatalizm, zanik wiezi i solidarnosci spotecznej taczacych jednostke ze spoteczen-
stwem (Karwacki, 2006). Wykluczenie spoteczne jest zjawiskiem wielowymiarowym,
postrzeganym jako sytuacja, w ktérej jednostka nie moze normalnie uczestniczy¢
w dziataniach grupy spotecznej, a to ograniczenie partycypacji znajduje sie poza jej
kontrolg. Wsréd skutkéw wykluczenia mozemy wymienic¢ deprywacje potrzeb, nie-
mozno$¢ partycypacji w zyciu politycznym, gospodarczym czy kulturowym, zwigzana
z brakiem dostepu do débr, zasobdw i instytucji oraz ograniczenie praw spotecznych.

Rodzice dzieci chorych na CCHS po otrzymaniu diagnozy, musza nauczy¢ sie zy¢
w nowych warunkach, przy znaczacym braku narzedzi, ktére mogtoby wptynaé na
prawidtowe funkcjonowanie rodziny. Istotne bariery i braki, utrudniajace funkcjono-
wanie, mozna zidentyfikowa¢ w ramach dwu obszaréow:

1. Zabezpieczania spotecznego osdb z niepetnosprawnoscig, m.in:

- bariery infrastrukturalne;
- luki w $wiadomoSci spotecznej;
- ograniczone mozliwosci aktywnosci zawodowej rodzicéw;
- ograniczony dostep chorego do edukaciji.
2. Dziatan medycznych, m.in.:
- diagnostyka;
- wsparcie psychologiczne;
- farmakoterapia;
- rehabilitacja (Skweres-Kuchta, 2019).

Diagnostyka CCHS wydaje sie duzym wyzwaniem dla polskich lekarzy ze wzgledu
na brak mozliwo$ci wspétpracy z zagranicznymi o$§rodkami i prowadzenia wspdlnych
konsultacji. Jedng z metod wsparcia diagnostyki CCHS mogtoby by¢ wdrozenie syste-
moéw wspomagania decyzji klinicznych do codziennej pracy jednostek medycznych.
Umozliwitoby to skuteczniejsze diagnozowanie i leczenie choréb oraz utatwitoby prace
lekarzy (Jastowska, Jastowski, J6zwiak, 2017). Szczego6lnie istotne to jest w przypadku
wystepowania zaburzen oddychania u noworodkéw wymagajacych wspomagania
oddechu na oddziale intensywnej terapii (OIOM), gdzie rodzice dziecka chorego na Kig-
twe Ondyny otrzymywac moge pierwsza diagnoze medyczng, lecz czesto pozbawieni
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sg opieki psychologicznej. Pozostawienie rodzicéw bez wsparcia psychologicznego
oraz nalezytej wiedzy w poczatkowych fazach choroby dziecka moze negatywnie
wplywacé na dalsze funkcjonowanie rodziny.

W spoteczenstwie wiedza dotyczaca istnienia réznego rodzaju choréb rzadkich
jest niska. Mimo akgji, takich jak obchody 29 lutego Dnia Choréb Rzadkich, wcigz
niewiele 0s6b potrafi chociazby wymieni¢ schorzenia, jakie sie do nich zaliczajg. Mimo
sporadycznych przypadkéw udziatu rodzin oséb z CCHS w programach popularnych
typu ,Dzienn Dobry TVN”, ktére pozwalaja telewidzom w r6znym wieku pozna¢ za-
gadnienie Klgtwy Ondyny, wciaz wiedza na ten temat nie jest powszechna, zaréwno
wsréod szerszego spoteczenstwa, jak i specjalistow.

Dziecko z CCHS dorastajac wymaga indywidualnego podej$cia w procesie na-
uczania zaréwno na poziomie przedszkola, jak i szkoty. Dziecko z CCHS przebywajace
w instytucji oSwiatowej powinno mie¢ zapewnione bezpieczenstwo i niezbedna
opieke pielegniarska. Ze wzgledu na zaburzenia wentylacji uczen moze wymagac
udzielenia nagtej pomocy przedmedycznej, dlatego szkoty zachecaja odpowiednio
przeszkolonych w zakresie obstugi sprzetu medycznego rodzicdw, aby towarzyszyli
dziecku podczas pobytu w placéwce, co bywa organizacyjnie trudne i ktopotliwe dla
wszystkich stron.

W celu prawidtowego realizowania obowigzku szkolnego poradnie psycholo-
giczno-pedagogiczne wydajg orzeczenia o potrzebie ksztatcenia specjalnego, zajec
rewalidacyjno-wychowawczych, rocznego przygotowania przedszkolnego lub indy-
widualnego nauczania. Niezaleznie od formalnej propozycji najwazniejszy w procesie
edukacyjno-wychowawczym jest kompetentny nauczyciel, a niestety ze wzgledu
narzadki charakter choroby pedagodzy nie zawsze posiadaja wiedze dotyczacg Klgtwy
Ondyny. Praca z dzieckiem chorym na CCHS moze wymaga¢, by dziatania nauczyciela
wsparte zostaty wiedzg specjalistow z innych dziedzin: medycyny, psychologii klinicz-
nej, itp., czesto zatrudnionych w instytucjach pozaoswiatowych.

Rodzice dzieci z CCHS dziecka do$wiadczaja réwniez problemoéw zwigzanych
z realizacja pracy zawodowej, gdyz ze wzgledu na przewlekty i zagrazajacy zyciu
dziecka stan, zwtaszcza we wczesnym dziecinstwie, niezbedne jest zapewnienie mu
statej opieki, co niejednokrotnie z praca zawodowa koliduje. Aktywnos¢ zawodowa
jest jednak mozliwa i przez rodzicow pozadana, ale wcigz brak kompleksowego
wprowadzenia elastycznych form zatrudnienia oraz skutecznego systemu wsparcia
dla pracodawcéw, aby chcieli zatrudnia¢ rodzicow chorych dzieci w zmniejszonym
wymiarze czasu pracy, co pozwoliloby na godzenie obowiazkéw zawodowych z dy-
namiczng sytuacja zdrowotna dziecka. Z tych powodéw rodzice czasem decyduja
sie na samozatrudnienie, ktére pozwala im na wieksza niezalezno$¢. Wydaje sie,
ze nalezatoby systemowo wspierac rézne inicjatywy, utatwiajace rodzicom chorych
iniepetnosprawnych dzieci zachowanie réwnowagi pomiedzy realizacja pracy zawo-
dowej i opieki nad dzieckiem tzw. work-life balance.

Zgodnie z Narodowym Planem dla Choréb Rzadkich, obecnie proponowane
formy pomocy socjalnej dla chorych na choroby rzadkie, w tym na Klgtwe Ondyny sa
niewystarczajace, aich przyznanie uzaleznione jest od orzeczenia o niepelnosprawnosci
oraz spelnienia kryterium dochodowego. Ulgi i uprawnienia dotyczace chorych
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posiadajgcych orzeczenia o niepetnosprawnosci i stopniu niepelnosprawnosci oraz
orzeczenia ZUS oraz KRUS, MON i MSWiA wydane przed 31 grudnia 1997 r. s nadal
wazne, lecz organizacje zrzeszajace pacjentéw alarmuja, iz rodzice do$wiadczaja
trudnos$ci zwigzanych z uzyskaniem rent socjalnych z tytutu niezdolnosci do pracy
dorostych chorych - czesto renty socjalne sg uzyskiwane dopiero w drugiej instancji,
a ponadto ich wysokos¢ jest nieadekwatna do kosztow leczenia i rehabilitacji.

Wsparcie dla chorych na Zespot Wrodzonej Centralnej Hipowentylacji (CCHS)

Wsparcie spoteczne w sytuacji trudnej, jaka jest doswiadczenie choroby, mozna roz-
patrywac jako szczego6lny sposob i rodzaj pomagania chorym i ich rodzinom, przede
wszystkim w celu mobilizowania ich sit i zasobdw, aby mogli sobie radzi¢ z wtasnymi
problemami. Strukturalna perspektywa spotecznego wsparcia uznaje za jego zrédto
obiektywnie istniejace sieci spoteczne, ktére wywieraja pozytywny wptyw na rézne
aspekty zdrowia fizycznego i psychicznego, a takze umozliwiajg redukowac stres
zwigzany z chorobg wtasng lub cztonka rodziny.

Istnieje wiele psychologicznych koncepcji wsparcia spotecznego, lecz najogoél-
niej ujmujac mozna wyroézni¢ dwa jego rodzaje: 1) formalne - wszelkiego rodzaju
stowarzyszenia i instytucje pomocowe vs. nieformalne - naturalne Zrddta wsparcia,
takie jak rodzina, przyjaciele, grupy towarzyskie, grupy rowiesnicze; 2) wsparcie
otrzymywane vs. spostrzegane. Wsparcie otrzymywane, ujete w obiektywnie mierzal-
nych wskaznikach, ma konkretny wptyw na zredukowanie zagrozenia w sytuacjach
stresowych (Schwarzer & Leppin, 1991, za: Luczynska et al., 2006; Sek, 2003), nato-
miast spostrzegane, subiektywnie do§wiadczane ma wptyw bezposrednio na zdrowie
i dobrostan, niezaleznie od czynnikéw sytuacyjnych (Dunkel-Schetter & Bennet, 1990,
za: Luszczynska et al,, ib.) i od jego wartosci, zwlaszcza w aspekcie emocjonalnym,
zalezy dobrostan psychiczny chorego, dzieki ktéremu tatwiej moze on zaakceptowac
uciagzliwosci i dyskomfort wynikajace z choroby (Pommersbach, 1998).

W 2013 roku powstatl krotkometrazowy film dokumentalny pt. Nasza Kigtwa®
autorstwa rodzicéw chorego na Klgtwe Ondyny, Leonarda Sliwiniskiego (2015).
Tomasz Sliwiniski wraz z Magda Hueckel, stworzyli dzieto, ktére stanowi swoisty
zapis procesu oswajania leku zwigzanego z tg choroba. Film zostal nagrodzony na
wielu miedzynarodowych festiwalach filmowych i zostat nominowany do Oscara
w kategorii Najlepszy Dokument Krétkometrazowy w 2015 roku. Film spowodowat
wzrost zainteresowania Klgtwg Ondyny (CCHS) na catym Swiecie. W nastepstwie
powstata amerykanska fundacja CCHS, ktérej cele to podnoszenie swiadomosci
miedzynarodowej, tworzenie programéw edukacyjnych czy wspieranie rodzin oséb
z CCHS. Oprdcz tego Fundacja aktywnie wspiera postep naukowy i informacyjny, ktory
umozliwi osobom Zyjacym z wrodzonym zespotem centralnej hipowentylacji i im
bliskim petne i produktywne zycie. Misjg Fundacji jest rozwoj diagnostyki i terapii, aby
diagnoza CCHS nie oznaczata zagrozenia zycia. Fundusze zdobywane przez Fundacje

5 Sliwinski (2005).
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sg przeznaczane na realizacje trzech strategicznych celéw: wsparcie badan nad CCHS
(75%), planowanie sieci edukacyjnej CCHS (20%) oraz stypendia dla rodzin, ktére
chca uczestniczy¢ w konferencjach edukacyjnych CCHS.

0d 2015 roku dziata Polska Fundacja CCHS Zdejmij Klgtwe zatozona przez Magde
Hueckel, Tomasza Sliwiniskiego i Anne Palusiniska. Jej misja jest nie tylko wszechstron-
na pomoc osobom cierpigcym na CCHS i ich rodzinom, ale réwniez wspieranie badan
naukowych ukierunkowanych na odkrycie leku na te chorobe. Polska Fundacja CCHS
Zdejmij Klgtwe wspoétpracuje z francuskim stowarzyszeniem CCHS (AFS Ondine)
i z wyzej wymieniong Fundacja amerykanska.

Polscy chorzy korzystajg tez ze wsparcia innych Fundacji, umozliwiajacych za-
ktadanie indywidualnych rachunkéw bankowych do wptat z akcji tzw. “jednego pro-
centa”. Sa to na przyktad fundacja Dzieciom Zdqzy¢ z Pomocq czy fundacja Stoneczko.
Z powodu bardzo wysokich kosztéw zabiegdéw terapeutycznych i rehabilitacyjnych
rodzice organizuja takze r6znego rodzaju zbioérki internetowe, festyny charytatywne,
czy licytacje, co utatwia nieco finansowanie kosztéw leczenia.

Internet jako wspétczesne zrédto wparcia dla rodzicow oséb chorych
na Zespot Wrodzonej Centralnej Hipowentylacji (CCHS)

Merytorycznie przygotowane tresci umieszczone w Internecie moga petnic¢ wiele
funkcji zwiazanych ze wsparciem dla rodzicéw dzieci chorych na Kigtwe Ondyny.
Internet pomaga w przezwyciezeniu poczucia wykluczenia ze spoteczenistwa. Daje
mozliwo$¢ poznania innych ludzi z tym samym schorzeniem i ich rodzin. W przy-
padku Klgtwy Ondyny, w $wiecie realnym bytoby to wyjatkowo trudne z powodu
sporadycznego wystepowania choroby. Internet moze stanowi¢ miejsce zapisu swoich
zmagan z chorobg, zrédto wsparcia emocjonalnego, czy tez przestrzen do organizacji
zbidrek pienieznych na leczenie. Internet stanowi medium aktywizujace rodzicéw,
pozwala na szukanie rozwigzan, ktére moga podnie$¢ jako$¢ zycia rodziny dziecka
chorego na Klgtwe Ondyny. Dziatanie w sieci daje tez mozliwo$¢ zgrupowania w celu
zorganizowanej pracy (na przyktad zrzeszonej w fundacji), ktéra pozwala na aktywne
domaganie sie praw, mozliwosci leczenia czy organizacji funduszy - na przyktad na
wynalezienie leku. Rodzice maja tez szanse zdoby¢ wiedze medyczna, ktéra zwlaszcza
w krétkim czasie od diagnozy jest dla nich duzg pomoca w zrozumieniu sytuacji
swojego dziecka. Dzieki czemu opiekunowie chorych dzieci staja sie swoistymi
ekspertami od schorzen rzadkich, takich jak CCHS. Internet przyczynia sie takze do
stopniowej zmiany w interakcjach i stosunkach spotecznych zachodzacych miedzy
lekarzem i pacjentem oraz jego rodzicami (Maksymowicz, 2016). Relacja zamie-
nia sie z asymetrycznej w bardziej partnerska - dzieki ogromowi wiedzy zdobytej
przez rodzicow, dzieki czemu w bardziej aktywny sposdb sg w stanie dyskutowac
ze specjalistami i zaangazowac sie w proces leczenia. Istnieje rowniez duze zapo-
trzebowanie na teksty eksperckie, ktére rodzice mogliby w tatwy sposéb pozyska¢
w sieci - tego typu tresci sg wyjatkowo warto$ciowe i cenne zaréwno dla opiekunow,
jak i dla ekspertow.
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Jedna z najbardziej rozpowszechnionych od wielu juz lat i dostepnych w Inter-
necie publikacji dla rodzicéw dzieci z CCHS, przyblizajacych zaréwno etymologie
terminu, jak i praktyczne aspekty leczenia, jest ulotka przygotowana przez The CHS
European Network®. Jej polskg wersje mozna pobrac ze strony Fundacji Zdejmij Klgtwe,
gdzie rodzice mogg takze znalez¢ obszerne artykuty dotyczace wentylacji, ktora jest
jednym z najbardziej istotnych dla rodzicéw oséb z CCHS problemoéw, ze wzgledu na
konieczno$¢ dozywotniego wspomagania czynnos$ci oddechowych przez wiekszos¢
doby, a gtéwnie podczas snu.

Osoby zainteresowane tematyka Kigtwy Ondyny moga réwniez skorzystac z porta-
luinternetowego ORPHANET, ktérego dziatania koordynuje francuski zespdt INSERM,
a ktory stanowi cenne zrédto informacji na temat rzadkich choréb i stosowanych w te-
rapii lekéw. Portal ORPHANET jest codziennie odwiedzany przez ok. 20 tysiecy oséb
z 200 krajow. Portal powstat w roku 1997 r.1i jego podstawowa misjg jest udzielanie
wsparcia w procesach diagnozy, opieki i leczenia pacjentéw z rzadkimi chorobami
poprzez udostepnienie informacji jak najszerszemu gronu odbiorcéw. Portal zawiera
wiele interesujacych artykutéw i dokumentow, przede wszystkim w jezyku angielskim
i francuskim, niestety niewiele z nich jest dostepnych w jezyku polskim.

Rodzice korzystaja takze z informacji na réznego rodzaju forach. Fora zrzeszajace
rodzicéw dzieci po zabiegu tracheotomii stuza przede wszystkim wymianie prak-
tycznych porad dotyczacych kwestii medycznych, ale rGwniez stanowig przestrzen
na praktyczne rady zwigzane z zyciem codziennym, czy miejsce na wspominanie
dzieci, ktére niestety przegraty walke z nieuleczalnymi chorobami. Rozlegto$¢ forum
i réznorodnos$¢ podjetych watkéw sprawia, iZ mozna znaleZ¢ na nim wiele interesu-
jacych informacji.

Rodzice dzieci chorych na choroby rzadkie, czesto zwracajg uwage na swoje
osamotnienie, zamKkniecie w czterech $cianach ze swoimi problemami i zanik relacji
z otoczeniem spotecznym. Duzg pomoc dla rodzicéw dzieci z CCHS stanowig rodzime
i zagraniczne blogi, ktore petnia role swoistych pamietnikéw przebiegu choroby, ale
réwniez baze wiedzy i wymiany doswiadczen. Blogi te zawierajg zaréwno praktyczne
rady, informacje z najnowszych badan, czy opis codzienno$ci dzieci i rodzicéw do-
tknietych CCHS. Rodzice chetnie komentuja strony, dopytuja, szukaja rady u bardziej
doswiadczonych opiekunéw. Réwniez portal Facebook stat sie popularnym medium
spotecznos$ciowym, na ktéorym duza grupa rodzicéw zaczeta dziata¢. Aktualnie polscy
rodzice zrzeszaja sie na Polskiej Grupie Wsparcia Rodzin z CCHS, ale rdwniezi innych
grupach dotyczacych niepetnosprawnosci i tematéw pokrewnych.

Wyzwania zwigzane z adolescencjg i dorostoscig oséb
z Zespotem Wrodzonej Centralnej Hipowentylacji (CCHS)

Dzieki wczesnej diagnozie i postepach w domowej wentylacji mechanicznej i wy-
korzystywaniu skutecznych strategii monitorowania oddechu, wiele dzieci z CCHS

6 Broszura informacyjna dla Pacjenta i jego Opiekuna (2002).
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przezywa do dorostosci, co stwarza nowe wyzwania dla ich opiekunéw (Kasi, Perez
etal., 2016). W okresie adolescencji i wczesnej dorostosci, osoby z CCHS, podobnie jak
ich réwiesnicy, konfrontuja sie z pokusami uzywania alkoholu i narkotykéw. Alkohol
iinne psychoaktywne substancje oddziatuja na funkcjonowanie uktadu oddechowego,
wiec spozywanie alkoholu przez osoby z CCHS powoduje negatywne nastepstwa, takie
jak $piaczka czy nawet Smier¢ (Chen, Turkel, Jacobson, & Keens, 2006). Konieczne
wydaje sie wprowadzenie elementéw psychoedukacji, zaréwno dla samych pacjentéw
z CCHS, jak réwniez i ich réwiesnikéw, ktérzy mogliby wspiera¢ ich w abstynencji.
W przypadku dorostych kobiet z CCHS cigza wymaga szczegdlnej uwagi, gdyz moze
zmniejszy¢ wentylacje z powodu zwiekszonego obcigzenia oddechowego, wynikajace-
go z powiekszajacej sie macicy. Dlatego zaleca sie monitorowanie przebiegu cigzy w celu
oceny odpowiedniego natlenienia i wentylacji zaréwno podczas snu, jak i czuwania.
W literaturze odnalez¢ mozna doniesienie o postepowaniu przedporodowym i §rod-
porodowym wobec 28-letniej pacjentki z CCHS (Keller, Hall, Sack, & Rijhsinghani,
2016), dla ktorej interdyscyplinarny zesp6t opracowat zaawansowana procedure.
Pacjentce zapewnione doradztwo genetyczne oraz adekwatng edukacje na temat
choroby, na podstawie ktorej pacjentka byta w stanie podejmowac Swiadome decyzje
dotyczace ciazy, a podejmowane w szpitalu dziatania zostaty skoordynowane i uspraw-
nione. Ciezarne pacjentki z CCHS powinny by¢ poddane diagnostyce prenatalnej
w kierunku CCHS w celu odpowiedniego zaplanowania porodu. CCHS jest zespotem
dziedziczonym w spos6b autosomalny dominujacy, wiec poréd nalezy zaplanowacé
w o$rodku o wysokim stopniu referencyjnosci, w ktérym mozliwa bedzie specjali-
styczna opieka nad noworodkiem, polegajaca na intubacji i wentylacji mechaniczne;j.
Ze wzgledu na rzadkie wystepowanie CCHS zasadne wydaje sie integrowanie
dziatan specjalistow, rodzicow i samych pacjentéw w ramach krajowych i miedzy-
narodowych struktur, do ktérych poprzez Internet osoby zainteresowane mogtyby
miec¢ dostep ze wszystkich zakatkdw Swiata. Zbieranie szczegétowych informacji
o poszczegdblnych, nielicznych przypadkach choroby i tworzenie scentralizowanej
krajowej i miedzynarodowej bazy danych pacjentéw z CCHS pozwolitoby na dogtebne
poznanie genotypow, fenotypdw i dtugoterminowych wynikéw leczenia. Tworzenie ta-
kich baz danych stuzy¢ réwniez moze przeprowadzeniu metaanaliz i wyprowadzaniu
zgeneralizowanych wnioskdw, na podstawie ktérych mozliwe bytoby wypracowanie
nowych i bardziej skutecznych form oddziatywania, a takze odkrycie nowych $rod-
kow farmaceutycznych. Wspdtpraca miedzynarodowa réwniez moze przyczynic sie
do powstawania forum wymiany do$wiadczen i nawigzywania interakcji réwiesnikdw
doswiadczajgcych podobnych trudnosci zwigzanych z choroba, a takze wymiany
dos$wiadczen w zakresie rozwigzywania probleméw mtodych dorostych z CCHS.

Podsumowanie
Zespo6t Wrodzonej Centralnej Hipowentylacji (CCHS) to rzadka, uwarunkowana ge-

netycznie choroba, ktéra wigze sie z dysfunkcja autonomicznego uktadu nerwowego,
ktdérej nadrzednym i zagrazajacym zyciu objawem jest hipowentylacjg, najczesciej
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wystepujaca podczas snu. Podstawowa kwestig zwigzana z opieka nad osobami z CCHS
jest zapewnienie im sztucznej wentylacji, ktédra w zaleznosci od ciezko$ci objawédw
moze przyjac rézna forme. Pacjenci z CCHS mogg mie¢ wiele wspoéttowarzyszacych
objawdw, ktore znaczaco wpltywaja na ich rozwoj, dlatego tez wsparcie powinno by¢
dostosowane do indywidualnego przypadku i mozliwos$ci pacjenta. Ze wzgledu na
rzadkie wystepowanie tej choroby nie jest ona jeszcze dobrze zbadana i opisana, co
powoduje, Ze osoby wspierajace pacjentdw, zaréwno specjalisci z réznych dziedzin, jak
i rodzice poszukuja stosownych publikacji, przyblizajacych to zagadnienie. Konieczne
wydaje sie zatem rozpowszechnienie wynikéw nielicznych jak dotad badan, co jest
celem niniejszego opracowania. Autorzy majq nadzieje, ze publikacja prezentujaca
aktualng wiedze na temat CCHS bedzie stanowi¢ merytoryczne Zr6dto informacji dla
wszystkich os6b, majacych w jakimkolwiek stopniu stycznos$¢ z ta rzadka choroba.
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