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ROLA PIELEGNIARKI W OPIECE NAD DZIECKIEM
Z WRODZONA EAMLIWOSCIA KOSCI

The nurse’s role in the child care with the inborn brittleness of the bones

Streszczenie

Wstep

Wrodzona tamliwos$¢ kosci — zwana rowniez kostnieniem niedoskonatym, nalezy do schorzen tkanki lacznej, jest
choroba dziedziczna, czgsciej wystepujaca u plci zenskiej. Patologiczne zlamania kosci wynikaja z defektu w procesie
powstawania kolagenu typu 1. Jest to choroba genetyczna, heterogenna, gdyz dziedziczy si¢ jako cecha autosomalna
dominujaca, czasem recesywnie, lub jako przypadkowa mutacja.

Cel

Celem niniejszej pracy przyblizenie problemow zwigzanych z opieka i rehabilitacja dzieci dotknigtych schorzeniem
jakim jest wrodzona tamliwos$¢ kosci

Przeglad

Dzieci urodzone z ta jednostka chorobowa maja w wigkszosci niedojrzale wszystkie uktady, w ktorych budowie
uczestniczy kolagen typu 1. Najciezsza postaé choroby stanowi typ II- przebiega ze znacznego stopnia deformacjami
kostnymi, bedacymi skutkiem ztaman kos¢ca w okresie Zycia wewnatrzmacicznego i bardzo nasilong kruchoscig kosci,
co jest przyczyna ztaman na skutek minimalnych urazow lub zabiegdéw pielegnacyjnych.

Do rozpoznania choroby dochodzi najcz¢sciej w trakcie badan prenatalnych ptodu. Juz w 15 tygodniu cigzy w badaniu
USG mozna stwierdzi¢ nieprawidtowosci mowiace o kostnieniu niedoskonalym. W tym samym czasie u ci¢zarnej
mozna wykona¢ amniopunkcje, lub biopsj¢ ptynu owodniowego w celu pobrania materialu zawierajacego komorki
ptodu i dokona¢ analiz produkowania kolagenu. Metodami wykrywania choroby sa rowniez zdjecia radiologiczne,
densytometria kosci w celu sprawdzenia ich gestosci. W przypadku wrodzonej famliwosci kosci nie ma dotychczas
skutecznego leczenia przyczynowego, jest tylko leczenie objawowe — zapobieganie ztamaniom i ich leczenie, rehabilitacja
usprawniajaca, tagodzenie bolu, stosowanie lekow i diety wzmacniajacej kosci.

Podsumowanie

Problematyka poruszona w niniejszej pracy jest istotna dla rozwoju dzieci z wrodzona tamliwo$cia kosci, bowiem
dostatecznie wczesnie rozpoczete leczenie, rehabilitacja 1 prawidtowa pielegnacja prowadzona systematycznie, dobrana
indywidualnie dla kazdego przypadku, daje jak najlepsze rezultaty. Wczesnie rozpoczete leczenie i rehabilitacja daja
szanse na lepszy rozwoj i zapobiegaja powiktaniom wynikajacym z choroby.

Stowa kluczowe: rola pielegniarki, dziecko z wrodzong tamliwoscia kosci

Abstract

Introduction

Inborn brittleness of the bone - called the osteogenesis imperfecta also, he is included in diseases of the connective tissue,
is a hereditary disease, more often appearing at the female sex. Pathological bone fractures result from the defect in the
process of coming into existence of the collagen of the type 1. This is a genetic disease, heterogenic, because they are
inheriting as the autosomal feature dominating, with time recessive, or as the chance mutation.

Aim

The aim of this work is closer of problems associated with the care and the rehabilitation children touched with disease
with which she is inborn brittleness of the bones.

Overview

Natural-born children with this disease entity have largely immature all arrangements, in which for structure a collagen
of the type is participating 1. Ci¢zki constitutes the form of the disease type II- is running from the notable rank with
deformations bone, being an effect of fractures of the skeleton in the period of the foetal life and with brittleness very
much increased of the bone what is causing fractures as a result of the minimal injuries or the care.

For diagnosing illness he most often seeks the foetus in the course of the antenatal. Already in 15 week of pregnancy in
an ultrasound scan it is possible to state irregularities talking about the osteogenesis imperfecta. In the same time at the
pregnant woman it is possible to perform the amniocentesis, or the biopsy of the amniotic fluid in order to pick up material
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containing cells of the foetus and to make analyses of producing collagen. Radiological photographs are also detection
methods of illness, densitometry bones in the destination of checking their density. In case of the inborn brittleness of the
bone he doesn’t have an effective causal treatment so far, only curing is symptomatic - preventing fractures and curing
them, the streamlining rehabilitation, relieving pain, the use of medicines and diets of the strengthening bone.

Conclusion

Issues brought up at this work are essential for the development of children with the inborn brittleness of the bone,
the treatment because sufficiently early commenced, the rehabilitation and the correct care led systematically, selected
individually for every case, is giving as good results. Early the commenced treatment and the rehabilitation are giving
the chance of the better development and prevent complications resulting from illness.

Key word: the nurse’s role, the child with the inborn brittleness of the bones

Wstep

Wrodzona tamliwos$¢ kosci jest genetycznie uwarunkowang dysplazja kostng o silnie zréoznicowanym obrazie
klinicznym, od postaci tagodnych, przez posrednie do cigzkich, a nawet letalnych [Szczapa, 2008].

Kostnienie niedoskonate jest genetycznie uwarunkowanym defektem w syntezie kolagenu typu I, ktory objawia si¢
klinicznie zwigkszong tamliwoscia kosci 1 bigkitnym zabarwieniem twardowek. W leczeniu wrodzonej famliwosci kosci
stosuje si¢ przede wszystkim unieruchomienie ztaman, zabiegi ortopedyczne, rehabilitacj¢ oraz terapi¢ z wykorzystaniem
lekow z grupy bisfosfonianow.

Cel

Celem niniejszej pracy przyblizenie problemow zwigzanych z opieka i rehabilitacja dzieci dotknigtych schorzeniem
jakim jest wrodzona tamliwos$¢ kosci i podjecie proby zwrdcenia uwagi na to, ze zarowno te dzieci jak i ich rodziny
potrzebuja poczucia bezpieczenstwa, wlasnej warto$ci, osiggnig¢, niezaleznos$ci oraz przynaleznosci do spoteczenstwa.

Przeglad

Definicja i klasyfikacja wrodzonej tamliwos$ci kosci.

Wrodzona tamliwo$¢ kosci — Osteogenesis Imperfecta — zwana rdwniez kostnieniem niedoskonatym nalezy do
rzadkich schorzen tkanki tacznej, jest choroba dziedziczna, czesciej wystepujaca u plci zenskiej [Lissauer i Clyayden,
2009; Szczapa, 2008]. Patologiczne ztamania ko$ci wynikaja z defektu w procesie powstawania pierwszego typu
kolagenu. Jest to choroba genetyczna, heterogenna, gdyz dziedziczy si¢ jako cecha autosomalna dominujaco, czasem
recesywnie lub jako przypadkowa mutacja [Batanda, 2009; Strobel i wsp. 2010; Szczapa, 2008].

Charakterystycznymi objawami klinicznymi kostnienia niedoskonatego sa migkkie i kruche kosci, wystepuja
znaczne deformacje szkieletu, klatki piersiowej oraz glowy, prowadzace do zaburzen proporcji ciata i niskorostosci.
W obrebie krggostupa fizjologiczne krzywizny poglebiaja sie w skutek czego dochodzi do powstania skolioz. W przebiegu
wielu ztaman dochodzi do katowych zagie¢ kosci dtugich [Tarnowski i Sieron, 2008].

Charakterystyczna cecha wystepujaca od urodzenia jest ciemnoniebieskie zabarwienie twardéwki z tendencja
do jasnienia w zaleznosci od typu choroby. W pdzniejszym wieku dochodzi do uposledzenia stuchu (przewodzeniowe,
mieszane lub odbiorcze) i nieprawidtowego rozwoju uzgbienia [ Sutko, 2004]. Wystepuje nadmierna elastyczno$¢ stawow
i wigzadel. Ze wzgledu na ostabione mig$nie dochodzi czesto do przepuklin. U chorych wystepuje tatwos¢ powstawania
krwiakéw podskdrnych, obserwuje si¢ rowniez nadmierng potliwosc.

Klasyfikacja wrodzonej tamliwosci ko$ci zwigzana z mutacjami w genach kolagenu:

TYPI

Jest najczestszg 1 najtagodniejszg formg choroby. Typ ten wystepuje u okoto 60% rozpoznanych przypadkow.
Charakteryzuje si¢ ostabieniem migsni, $ciggien oraz zwigkszong podatno$cig na ztamania kosci (ztamania dotyczg
gtownie kosci dhugich oraz matych kosci dtoni i stop), skrzywieniami kregostupa, a takze utratg stuchu. Wystepuja
niebieskie twardowki. W tagodniejszych przypadkach choroby liczba ztaman ogranicza si¢ do kilku, a w cigezszych
postaciach liczba ta moze przekroczy¢ nawet 50. Zwykle ztamania gojg si¢ prawidtowo, chociaz u okoto 15% pojawiajg
si¢ znieksztatcenia kostne, niezalezne od ztaman (wykrzywienie konczyn dolnych, koslawos¢ kolan, szpotowatos¢
srodstopia i kyfoskolioza u dorostych). Czgsto$é ztaman zmniejsza si¢ w wieku dorostym, ale po przekroczeniu 65 roku
zycia znowu ro$nie. Wzrost pacjentow z wrodzong tfamliwos$cig kosci typu I jest prawidtowy lub nieznacznie mniejszy
[Tarnowski i Sieron, 2008]. Ta forma wrodzonej tamliwos$ci kosci nie wptywa zasadniczo na dtugos¢ zycia pacjentow.

TYPII

To najcig¢zsza posta¢ schorzenia. Cechami charakterystycznymi sa migkkie kosci sklepienia czaszki, trojkatna
twarz, waska klatka piersiowa i krotkie, zdeformowane konczyny dolne i gérne. Ztamania koSci wystepuja juz w trakcie
zycia ptodowego lub krotko po urodzeniu, co prowadzi do powaznych komplikacji krazeniowo-oddechowych, a nawet
zgonu. Dhugo$¢ zycia 0sob z wrodzong famliwoscia kosci typu Il nie przekracza roku.
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TYP I

Obraz kliniczny w tym typie choroby zblizony jest do typu I, ale choroba ma duzo ci¢zszy przebieg [ Tarnowski
i Sieron, 2008]. Typ ten stanowi okoto 20% wszystkich przypadkow wrodzonej tamliwosci kosci jest stosunkowo tatwy
do rozpoznania. Zlamania wystepuja w tym typie przed narodzeniem powodujac powazne deformacje kosci diugich
i kregostupa. Liczne ztamania i peknigcia kregdw prowadza do zaburzen w rozwoju kregostupa, a takze do silnego bolu.
Szczegoblnie niebezpieczne sa zmiany i urazy dotyczace kregow szyjnych C1 1 C2.

Wyrazne sa takze zmiany w obrebie twarzoczaszki oraz duze ostabienie sity mig¢sniowej. W 80% przypadkow
wystepuje powazny niedorozwoj uzebienia. Wystepuje niepelne tworzenie si¢ zebiny, uszkodzenie zgbow mlecznych
jak 1 statych. Zebina jest wrazliwa na wszelkie bodzce i przybiera kolor szarobragzowy lub bursztynowy Obserwuje si¢
skrocenie i znieksztatcenie korzeni, cienkie i kruche szkliwo [Sutko, 2004]. Wystepuje réwniez niebieska twardowka
z tendencja do jasnienia. Wzrost u pacjentow z typem III choroby jest znacznie zanizony. Dtugos$¢ i jakos$¢ zycia
pacjentéw jest Scisle zwigzana z przebiegiem choroby. Najwicksza $miertelno$¢ wystepuje przed 10 rokiem zycia
[Tarnowski i Sieron, 2008].

TYPIV

Charakteryzuje si¢ znaczng indywidualno$cig zmiennosci przebiegu choroby dotyczacej czestosci ztaman, wieku
wystapienia pierwszych objawow [Tarnowski i Sieron, 2008]. Deformacje kostne sg bardzo duze i niezalezne od ztaman.
Wystepuje uposledzenie stuchu, w skutek zmian naczyniowych, nieprawidlowej budowy kosteczek stuchowych, wigzadet
utrzymujacych kosteczki stuchowe i blony bgbenkowe czy unieruchomienia strzemigczka [Sutko, 2004]. Twardowka
przy urodzeniu jest biata lub niebieska z tendencja do jasnienia [Tarnowski i Sieron, 2008]. U wigkszosci chorych na
wrodzong tamliwos¢ kosci typu IV wystepuje niskorostosc.

TYPV

Charakteryzuje si¢ duzym przerostem kostniny w miejscu ztamania. Kosci dlugie sa skrocone i grube. Zmiany
sa najwigksze w kosci ramiennej i udowej [Gazdzik, 2009]. Dochodzi do zwapnienia blony mig¢dzykostnej pomigdzy
ko$émi przedramienia [ Tarnowski i Sieron, 2008]. Konczyny sa krotkie.

TYP VI
Objawy kliniczne zblizone do typu I'V. Charakteryzuje si¢ brakiem mutacji w genach kodujacych kolagen typu I.
Twarddwka biala lub niebieska z tendencja do jasnienia.

TYP VII

Charakteryzuje si¢ obnizona mineralnoscia gestosci kosci. Twardowka niebieska, bez tendencji do jasnienia.
Czeste ztamania i1 deformacje we wczesnym okresie zycia. Brak mutacji w genach kodujacych kolagen typu 1.

Etiologia i diagnostyka:

Wrodzona famliwo$¢ kosci — jest genetycznie uwarunkowana dysplazja kostng o silnie zréznicowanym obrazie
klinicznym, od postaci tagodnej przez posrednie do cigzkich, a nawet konczaca si¢ zgonem. Wystepuje 1/20000 urodzen.
Najcigzsza postac choroby to typ II. [Galus, 2000; Tarnowski i Sieron, 2008].

Gloéwna przyczyna wrodzonej tamliwosci kosci sg mutacje w obydwu genach kolagenu typu I. Do mutacji tych
zalicza si¢ substytucje, insercje lub delecje, ktore moga powodowac zmiang sensu kodu Iub kodon nonsensowny. Zmiany
te najczgsciej skutkujg zamiang glicyny na inny aminokwas [Galus, 2000; Kucharz, 2003]. Najczgsciej wykrywanymi
mutacjami we wrodzonej tamliwosci kosci sa mutacje punktowe w egzonach kodujacych odcinki tancucha kolagenu
odpowiedzialne za jego centralna, trjhelikalng domeng. Zamiana guaniny (g) w kodonie glicyny (ggN) na inng zasade
powoduje powstanie kodonu innego aminokwasu, np.: seryny, cysteiny, alaniny, waliny, kwasu asparginowego, argininy
lub tryptofanu. Zamiana glicyny na ktorykolwiek z wymienionych aminokwasow skutkuje klinicznym fenotypem
wrodzonej tamliwosci kosci [Galus, 2000]. Najczesciej wykrywane 1 opisywane substancje to zamiany glicyny na
seryng, a najrzadziej na tryptofan.

Innym typem mutacji, ktéra prowadzi do wrodzonej tamliwosci kosci o cigzkim obrazie klinicznym jest mutacja
typu STOP. Powoduje ona przedwczesne zakonczenie biosyntezy tancucha kolagenowego. Kolagen kodowany przez
zmutowany gen ma zte wlasciwosci fizykochemiczne, ktore sa przyczyna nieprawidtowosci w tkankach, narzadach
i tych strukturach, ktérych glownym sktadnikiem budulcowym macierzy pozakomorkowej jest to biatko [Kucharz,
2003]. Wiokna kolagenowe przypominaja wiokna retikulinowe. Osteoblasty wykazuja normalng, a nawet wzmozona
aktywnos$¢ wytwarzajac nieprawidlowy kolagen. Defekt polega na niewytwarzaniu poltaczen krzyzowych pomigdzy
poszczegolnymi wioknami, co zmniejsza ich stabilnos¢ [Tarnowski i Sieron, 2008]. To z kolei zaburza formowanie si¢
kosci. Powstate beleczki kostne sg cienkie i pozbawione wilasciwej organizacji. Go$¢ gabczasta zawiera mato beleczek.
Substancja wewnatrzkomérkowa jest bardzo zredukowana. Wtoérne ogniska kostnienia w nasadach pojawiajg sig¢
z opdznieniem, pozostawiajac ogniska nieskostniatej chrzastki szklistej. Wystgpuje opoznienie odczynu okostowego,
a chrzastka zbudowana jest glownie z wody i proteoglikanow [Galus, 2000].

Do rozpoznania wrodzonej famliwos$ci kosci dochodzi najczesciej w trakcie badan prenatalnych ptodu. Juz w 15
tygodniu cigzy w badaniu USG mozna stwierdzi¢ nieprawidtowosci mowiace o kostnieniu niedoskonatym [Popko i wsp.,
2004].
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Do typowego obrazu plodu z wrodzona tamliwos$cia kosci nalezy:

- obecno$¢ deformacji szkieletu konczyn- gtéwnie ich znacznego skrocenia;
- liczne zlamania koscca;

- deformacja zeber;

- deformacja czaszki;

- obnizona echogennos¢ czaszki.

W przypadku podejrzenia u plodu wrodzonej tamliwo$ci kosci podczas amniopunkcji lub biopsji pobiera si¢
materiat zawierajacy komorki ptodu i dokonuje wlasciwych analiz produkowanego kolagenu. Pewniejsze rozpoznanie
mozna wysung¢ dopiero po 20 tygodniu ciazy. Wezesnie rozpoznana wrodzona famliwos¢ kosci u ptodu ma znaczenie dla
loséw ciazy oraz dla dalszego postgpowania leczniczego. Wezesne wykrycie choroby daje szanse na jak najwcze$niejsze
leczenie zaraz po porodzie [Galus, 2000].

W przypadku potwierdzenia wrodzonej tamliwo$ci ko$ci i okreslenia jego typu moga konieczne okazac si¢ rowniez
badania genetyczne rodzicow. Ma to na celu identyfikacje nosicielstwa mutacji i okreslenia sposobu dziedziczenia
zmiany zdiagnozowanej u ptodu. W pézniejszym okresie przeprowadza si¢ wywiad genetyczny rodziny.

Metodami wykrywania choroby sga réwniez zdjecia radiologiczne. Niekiedy okazuje si¢, ze jest to jedna
z najlepszych metod jezeli chodzi o wykrywalno$¢ choroby. W ciezkich postaciach choroby trzony kosci dtugich sa
krotsze, z bardzo cienka warstwa korowa. Trzony sa szerokie. Na zdj¢ciach koséca widaé liczne ztamania w réznym
stopniu ich gojenia. Opdznienie zrostu kosci powoduje powstanie zagigé trzondw kosci dhugich. Liczne ztamania
zeber powoduja zahamowanie rozwoju klatki piersiowej co powoduje jej rozedmowe ustawienie [Sutko, 2004; Sutko
i Radlo, 2005]. W cienkich kosciach dtugich zwe¢za si¢ kanat szpikowy, az do jego catkowitego zro$nigcia. Przyczyna
tego jest stabos$¢ kosciotworzenia odokostownego. W okolicach koncow stawowych kosci dhugich, ich nasad i przy
nasadach wystepuja zwapnienia przypominajace ,,prazong kukurydze”. Jest to wynik urazowej fragmentacji chrzastki
nasadowej. Czgsciej wystepuja w konczynach dolnych. Znikaja wraz z uzyskaniem dojrzatosci kostnej. Czaszka ma
ksztalt , kapelusza grzyba” i wykazuje opo6znienia kostnienia. Szwy czaszki sg szerokie, ciemi¢ u noworodkéw duze,
schodzace nawet do okolicy potylicy. Wsrdd stabo uwapnionych kosci czaszki widoczne sa miejsca zageszczenia, tzw.
ko$ci Wormiana. W kregostupie wystepuje gtdéwnie osteoporoza. Trzony kregowe sa sptaszczone i dwuwklgste, bardzo
podatne na ztamania. Skolioza rozwija si¢ w wiekszoS$ci cigzkich postaci choroby. Szczegolnie niebezpieczne sa zmiany
i urazy dotyczace krggow szyjnych C1 i C2 [Strobel i wsp. 2010].

Szczegdlnego podkreslenia wymaga fakt wystepowania wybujatego kostnienia, ktore na zdjeciach radiologicznych
przypomina mig¢sak kostnopochodny. Cze¢sciej wystepuje u chlopcow, nie wymaga leczenia, ale stwierdzenie jej
w przebiegu wrodzonej tamliwosci kosci naktada obowigzek badania histopatologicznego, gdyz w tej chorobie wystepuje
on czesto. W pdzniejszym okresie wystepuje powazny niedorozwdj uzebienia, uszkodzenie zebiny, wyzynanie zebow
jest opdznione, szkliwo cienkie, ,,papierowe”, wystepuja duze wady zgryzu, leczenie jest utrudnione ze wzgledu na
kruchos$¢ zebow. Kolor zgbow jest szarobrazowy lub bursztynowy, wystepuje skrocenie lub znieksztalcenie korzeni
[Zatonski, Tenporale i Krecicki, 2012].

Densytometria kosci metoda DXA shuzy do sprawdzenia ggsto$¢ kosci i ich podatnosci na potencjalne ztamania.

Jesli chodzi o badania laboratoryjne to nie ma specyficznych markerow krwi moéwiacych o wrodzonej famliwosci
kos$ci. Poziom fosforanow i wapnia jest prawidlowy, czasem wystepuja odchylenia w wapniu zjonizowanym, z krwi
pobieranej z naczyn wlosowatych. W krwi wystepuje jedynie zwickszona aktywnos¢ fosfotazy zasadowej [Jakubowska-
Pietkiewicz i Chlebna-Sokot, 2008].

Metody leczenia
W przypadkach wrodzonej famliwosci ko$ci nie ma dotychczas skutecznego leczenia przyczynowego, jest tylko
leczenie objawowe:
- zapobieganie ztamaniom;
- leczenie ztaman;
- rehabilitacja usprawniajaca, dzigki ktérej dziecko moze staé si¢ bardziej sprawne;
- tagodzenie bolu;
- stosowanie lekow i diety pomagajacych wzmacnia¢ kosci.

Leczenie ortopedyczne
Deformacje uktadu kostno-stawowego sg charakterystyczne dla dzieci z wrodzong tamliwoscia kosci. Chirurgiczna
korekcja deformacji szkieletu ma na celu przeciwdziatanie czgstym ztamaniom prowadzacym do znacznych deformacji
kosci oraz utrzymania optymalnego funkcjonowania pacjenta [Sutko i Radto, 2005; Tarnowski i Sieron, 2008]. Z wiekiem
dziecka zmniejsza si¢ ilo$¢ ztaman, ze wzgledu na lepsza jego samokontrole i zwickszajacg si¢ zawarto$¢ kosci.
Przyczyna deformacji sa ztamania zaréwno te, ktore sa rozpoznawalne i leczone, jak i mikroztamania przebiegajace
bezobjawowo, badz z niewielka bolesnoscig [Sutko, 2004].
Nastepstwem ztaman ko$ci dlugich sa ich tukowate wygiecia. Kosci sa delikatne i nicodporne na obcigzenia,
przez co wymagaja wspomagania w celu utrzymania pionowej postawy ciata. Wspomaganie moze by¢ dwustronne:
- zewngtrzne — polegajace na stosowaniu ortez wspomagajacych zarowno stanie jak i chodzenie;
- wewngtrzne — polegajace na stosowaniu stabilizacji Srodszpikowej przy uzyciu gwozdzi i pretow.
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Osteotomie wykonuje si¢ na poziomie zagie¢ w miar¢ potrzeby dokonuje si¢ rowniez potrzeby skracania trzonu
kosci, stabilizujac odtamy kostne za pomoca gwozdzi Kiiintschnera lub pretdow Rusha. Pozwala to na utrzymanie
prawidlowej osi konczyn, co zapobiega deformacjom i umozliwia pionizacje dziecka. Ujemna strong tej metody jest to,
ze w miar¢ wzrostu dziecka nalezy wymienia¢ gwozdzie i prety.

Mozliwe jest rowniez wykorzystanie pretéw rozciagajacych si¢ typu Bailey-Dubow, ktoére ,,rosna” okoto 10-
12mm wraz z rozwojem dziecka. Nie wymaga to czestego wymieniania pretu [Gazdzik Tadeusz 2009, Tarnowski
i Sieron, 2008].

Konczyny gorne spehniaja podstawowg funkcje w zyciu kazdego cztowieka. Sprawnos¢ reki jest tym wazniejsza,
im mniej sa sprawne konczyny dolne. Deformacja konczyn gornych, to wygiecia:

- katowe — tylowygigcia ko$ci ramiennej
- grzbietowe — wygigcia przedramion [Sutko, 2004].

Problemem wystepujacym rowniez u dzieci z wrodzong tamliwoscia kosci, jest nieréwnos¢ konczyn dolnych.
Zréznicowana dhugos¢ konczyn dolnych jest wynikiem powtarzajacych si¢ ztaman, mikrourazéw i zaburzen chrzastek
nasadowych. Podczas leczenia ortopedycznego wykorzystuje si¢ trzy metody wyréwnywania dlugosci konczyn dolnych:

- skrocenie dtuzszej kosci;
- zablokowanie chrzastki nasadowej dtuzszej konczynie w okresie wzrostu;
- wydtuzenie skroconej kosci konczyny [Sutko i Radlo, 2005].

Przy nieréwnosciach ok. od 3 do S5cm zalecane jest zablokowanie chrzastki wzrostowej w dtuzszej konczynie,
natomiast powyzej Scm wydluzenie konczyny krotszej. Metoda wydluzenia kosci konczyn dolnych u dzieci ze
skostnieniem niedoskonalym ma przewage nad innymi metodami, ze wzglgdu na niskorostos$¢ pacjentow. Jest to metoda
mato rozpowszechniona i mozliwa tylko u chorych z tagodng formg choroby — sa to najczgséciej chorzy z I typem
klasyfikacji Sillence’a. Trudno$¢ wydtluzenia wiaze si¢ z niepelnowarto$ciowa koscia, zwickszong podatnoscia na
ztamania, matym wymiarem, obnizong wytrzymatoscia. Wyréwnanie dtugosci konczyn dolnych lub zmniejszenie duzej
roznicy ich dlugosci osiaga si¢ rowniez za pomoca skracania kosci. W przypadku réznicy dtugosci konczyn ponizej Scm
stosuje si¢ wielopoziomowe osteotomie i §rodszpikowe gwozdziowanie [Sutko i Radto, 2005].

Pomimo licznych ztaman i deformacji konczyn dzieci z wrodzong tamliwoscia kosci poshuguja sie¢ nimi
sprawnie. Najwazniejsze jest jednak zapobieganie deformacjom i ztamaniom, podejmujac szybkie leczenie i pamigtajac
jednoczesnie aby zbyt dtugo nie unieruchamia¢ konczyn [Sutko, 2004].

Leczenie farmakologiczne

Leczenie antyresorpcyjne z zastosowaniem bisfosfomiandw, ktore wiaza si¢ z krysztalkami hydroksyapatytu
i spowalniaja resorpcje kosci przez osteoklasty. Dzialanie wewnatrzkomorkowe bisfosfomiandow polega na blokowaniu
syntezy farnezylopirofosforanowej, co prowadzi do apoptozy osteoklastow. Efektem tego jest zwickszenie gestosci
minimalnej kosci oraz grubosci czesci korowej kosci, co w rezultacie pozwala obnizy¢ ilo§¢ ztaman. Bisfosfomiany
sa syntetycznymi odpowiednikami pirofosforanu, naturalnej substancji wystepujacej w organizmie cztowieka. Trudno
oszacowac jest wlasciwa dawke leku oraz czas jego dziatania, poniewaz nawet po zaprzestaniu kuracji znaczna ilo$¢ leku
moze magazynowac si¢ w kosciach.

Leczenie farmakologiczne dopasowane jest indywidualnie dla kazdego pacjenta. Obecnie w zalezno$ci od schematu
leczenia, leki podawane sg we wlewie dozylnym przez 1-3 kolejne dni, w dawce 1mg/lkg m.c./dobe rozcienczony od
250 do 500ml soli fizjologicznej (0,9% NaCl).

Przy leczeniu wrodzonej tamliwo$ci kosci zastosowanie kliniczne maja trzy bisfosfomiany: alendronian;
pamidronian; neridromian. Leczenie bisfosfomianami proponuje si¢ tylko w ci¢zkich przypadkach, przy duzych
deformacjach kosci konczyn lub kregostupa [Tarnowski i Sieron, 2008].

W chwili obecnej oprécz leczenia ortopedycznego i probach terapii genowej — terapia farmakologiczna, jest
jedynym dostepnym sposobem leczenia wrodzonej tamliwo$ci kosci.

Terapia komdrkowa z wykorzystaniem komodrek macierzystych i mezenchymalnych komoérek macierzystych

Mezenchymalne komorki macierzyste to niehematopoetyczne komorki macierzyste wystepujace w réznych
tkankach pochodzenia mezodermalnego, takich jak watroba, mig¢énie i szpik kostny. Najbogatszym zrodlem komorek
mezenchymalnych jest szpik kostny. Komorki mezenchymalne szpiku znane sg takze jako stromalne komorki szpikowe
lub jako jednostki fibroblastyczne tworzace kolonie. Moga one dawa¢ poczatek réoznym rodzajom tkanek takim jak
tkanka thuszczowa, mig$nie, kosci, §ciggna.

Przeprowadzono liczne badania in vivo nad mozliwosciami terapii komoérkowej choréb kosci, réoznicowania
komérek mezenchymalnych do osteoblastow, a takze wykorzystania komorek mezenchymalnych jako no$nikow gendw.
Mezenchymalne komoérki macierzyste moga by¢ poddawane réoznym modyfikacjom genetycznym, takim jak transdukcja
wektorami wirusowymi lub niewirusowymi niosagcymi gen terapeutyczny lub cDNA kodujacy odpowiednie biatko.

Biorac pod uwagg to, ze komorki mezenchymalne mogg by¢ izolowane z réznych tkanek oraz hodowane ex vivo,
mozliwe jest przeprowadzenie wielu préb terapii komorkowej w przypadku licznych schorzen lub urazéw. W medycynie
regeneracyjnej proby z wykorzystaniem mezenchymalnych komoérek macierzystych dowiodly ich uzytecznos$ci
w odbudowywaniu uszkodzonej tkanki kostne. Ostatnie doniesienia badan dowiodly, ze mezenchymalne komorki
macierzyste z tkanki migsniowej i thuszczowej moga stanowi¢ rowniez zrddlo prekursorow komorek kosci.
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Celem terapii komoérkowej jest zminimalizowanie problemu jaki stanowi dominujaco negatywny charakter
mutacji wrodzonej tamliwo$ci ko$ci. Zaktada on dostarczenie komorek, ktore moga przeksztalci¢ si¢ w osteoblasty lub
sa zdolne zastgpic¢ osteoblasty biorcy z mutacja w genach kolagenu prawidlowymi komoérkami macierzystymi dawcy.
Osteoblasty réznicuja si¢ z komorek mezenchymalnych szpiku kostnego, nie podlegaja podzialom i maja ograniczony
czas zycia [Jakubowska-Pietkiewicz i Chlebna-Sokat, 2008].

Terapia genowa

Obiecujaca metoda leczenia przyczynowego wrodzonej tamliwo$ci kosci wydaje si¢ terapia genowa. Dominujaco
negatywny charakter wigkszosci mutacji punktowych wrodzonej famliwosci kosci wskazuje, ze szczeg6lnie korzystne
moze by¢ zastgpienie uszkodzonego odcinka genu odcinkiem prawidtowym lub zablokowanie syntezy wadliwego
kolagenu. Nieprawidlowe fancuchy kolagenu sa produkowane w komorkach i wbudowywane z prawidtowymi tancuchami
do struktury potrojnej helisy czasteczki kolagenu. W wyniku takiej kombinacji potrdjna helisa traci swoje wlasciwosci
fizykochemiczne. Zablokowanie syntezy wadliwego biatka polega na przytaczeniu nukleotyddéw antysensownych lub
siRNA do odpowiadajgcego im mRNA [Galus, 2000].

W chwili obecnej wigkszo$¢ badan prowadzonych nad terapia genowa wrodzonej famliwosci kosci zaktada
modyfikacje komorek macierzystych poza organizmem dawcy, a nast¢pnie podawanie ich z powrotem pacjentowi
[Tarnowski i Sieron, 2008].

Nietrudno dostrzec ciggly rozwdj metod leczniczych wrodzonej famliwosci kosci. W przyszlo$ci zastosowanie
najprawdopodobniej znajdzie polaczenie dwoch metod leczniczych — terapii komorkowe;j i terapii genowe.

Niestety genetyczna i kliniczna réznorodno$¢ choroby, rozmiar gendw kodujacych tancuchy kolagenu oraz mata
dostepno$¢ autologicznych komoérek macierzystych stanowi wyzwanie dla naukowcow. Wraz z rozwojem najnowszych
technik biologii molekularnej i genetyki nalezy si¢ spodziewaé coraz to nowszych sposobow leczenia wrodzonej
tamliwosci kosci, jak réwniez tagodzenia jej skutkow [Galus, 2000; Tarnowski i Sieron, 2008].

Zadania pielegniarki w opiece nad dzieckiem w przebiegu wrodzonej tamliwosci kosci

Rola zawodowa pielggniarki to podejmowanie przez nig dziatan na rzecz zdrowia, ktore jest oczekiwane spotecznie
i prowadzi do profesjonalnego wykonywania zawodu. Pielegnowanie to samodzielna dziatalno$¢ pielegniarki oparta
na podstawach teoretycznych i zasadach etycznych. Opieka piclegniarska to towarzyszenie i pomaganie cztowiekowi
w zdrowiu, chorobie oraz w niesprawnosci. Moze dotyczy¢ podejmowania dziatan, ktorych celem jest wzmacnianie
zdrowia, zapobieganie chorobom, utatwienie zycia z niesprawnoscig oraz towarzyszenie w godnym umieraniu.

Pielegniarka jest cztonkiem zespotu terapeutycznego. Bierze udzial w procesie leczenia, diagnozowania,
czynnosciach administracyjnych, opiekunczych, wykonuje zadania diagnostyczne. Powinna by¢ odpowiednio
przygotowana do pracy w $rodowisku domowym, z osobami matoletnimi, osobami niepetnosprawnymi. Podejmowac
dziatania w oparciu o proces pielegnowania i sformutowang diagnoze pielegniarska [Luksner, 2006].

Niepelnosprawnos¢ jest powaznym problemem spotecznym w wymiarze jednostkowym, rodzinnym
i ogélnospolecznym. Ma to wplyw na rozwdj, zwlaszcza gdy doswiadcza dzieci, na wykorzystanie potencjatu
i funkcjonowanie oraz jakos$¢ zycia cztowieka z niepelnosprawnoscia [Zatonski, Tenporale i Krecicki, 2012]. Wptywa
réwniez na jego wydolnos$¢ ekonomiczng, a takze na funkcjonowanie i zdrowie jego rodziny. Niepelnosprawnos¢ wiaze
si¢ z koniecznoscig uruchomienia i udostgpnienia niezbednych stuzb, aby zapewni¢ tym osobom warunki rozwoju
i pelnego uczestnictwa w zyciu spolecznym, a w szczegdlnych sytuacjach niezbe¢dnej opieki. Rodzinom musi by¢
$wiadczone wsparcie i pomoc w wypelnianiu przez nie trudnych i obciagzajacych zadan opiekunczych, rehabilitacyjnych
i wychowawczych.

Potrzeby 0sdb niepetnosprawnych nie r6znig si¢ od potrzeb ludzi zdrowych, choé ich zaspokajanie czesto wymaga
dodatkowych wysitkow i specjalnych warunkow.

Trzeba wymieni¢ nast¢gpujace obszary zaspokajania potrzeb: opicka zdrowotna wraz z rehabilitacjg, edukacja,
przygotowanie zawodowe, szkolenie, system ustug rekompensujacych ograniczenia funkcjonalne i umozliwiajacych
maksymalng niezalezno$¢ zyciowa w otwartym Srodowisku, zabezpieczenie spoteczne, ewentualnie-mieszkalnictwo
chronione, opicka, zwtaszcza dla tych, ktorzy nie sa w stanie funkcjonowac bez pomocy drugiej osoby. Niepetnosprawnos¢
jednego z cztonkow rodziny jest tez przyczyna pojawienia si¢ zroznicowanych potrzeb wsparcia catej rodziny [Rutkowska
i wsp. 2002].

Niepelnosprawnos¢ nie jest bowiem wylacznie zjawiskiem medycznym, czy problemem medyczno-
opiekunczym. Obejmuje wszystkie strefy rozwoju ujmowanego holistycznie oraz wszystkie aspekty funkcjonowania
cztowieka angazujac przy tym potencjal rodziny i pokazne zasoby spoteczne — jest zatem w calej rozcigglosci problemem
spotecznym [Zatonski, Tenporale i Krecicki, 2012].

Elementarnym dzialaniem ograniczajacym rozmiary i ci¢zar niepelnosprawnosci jest profilaktyka: zapobieganie
powstawaniu uszkodzen organizmu, ktorych skutkiem jest niepelnosprawnos$¢ oraz dziatania terapeutyczne,
usprawniajace, kompensujace, a takze zapobiegajace pogarszaniu si¢ stanu.

W przypadku uszkodzenia organizmu dziecka podstawowym warunkiem uzyskania pozytywnych efektow jest
jak najwczesdniej podjete, nawet natychmiast po urodzeniu, wielospecjalistyczne, kompleksowe rozpoznanie, ustalenie
programu terapii i rozpoczgcie odpowiednich skoordynowanych, wielospecjalistycznych i ciggltych oddziatywan.
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Zaburzenia w rozwoju dzieci maja réznorodng etiologi¢. Obejmuje ona uwarunkowania genetyczne,
nieprawidtowosci w zyciu plodowym, przebiegu porodu oraz incydenty z zycia osobniczego. Potrzeba wczesnej pomocy
wystepuje niezaleznie od przyczyn zaburzen [Rutkowska i wsp., 2002].

Za podjeciem jak najwczesniejszego kompleksowego postepowania terapeutyczno-prewencyjnego u dzieci
z niepetlnosprawnoscig oraz pomocy ich rodzinom przemawiajg nastepujace przestanki: duza plastycznos¢ osrodkowego
uktadu nerwowego we wczesnym okresie rozwoju dziecka oraz zwigzana z tym mozliwo$¢ korekeji zaburzonych funkcji
i kompensacji deficytu. Wigksza podatno$¢ matych dzieci na postepowanie rehabilitacyjne w efekcie szybsze postepy
w usprawnianiu; ksztattowanie si¢ kontaktu i pierwszych relacji z rodzicami; mozliwo$¢ zahamowania rozwoju wielu
zaburzen o postepujacym przebiegu, a czasem nawet catkowite ustapienie niekorzystnych zmian, gdy nie sg one jeszcze
utrwalone; tatwiejsze generalizowanie przez dzieci wypracowanych umiejg¢tnosci i nawykow w odroznieniu od utrudnien
terapii oraz edukacji dzieci starszych z powodu narastania wielu zaburzen wraz z wiekiem; koniecznos¢ identyfikowania
i uruchamiania mocnych stron dziecka, na ktérych mozna nastgpnie bazowa¢ w terapii; wigksze zaangazowanie i zapat
rodzicow do wspotpracy ze specjalistami, a w zwigzku z zywa wiarg mozliwos$¢ poprawy stanu zdrowia dziecka; potrzeby
rodzicow w zakresie wsparcia psychicznego w okresie kryzysu, w ktorym si¢ znajduja oraz w zakresie uzyskiwania
nowych umiej¢tnosei 1 wiedzy, ktore sa im niezbedne w zwiazku z potrzebami dziecka i przystosowaniem si¢ rodziny
do nowej sytuacji.

Dzieci objete wezesng wielospecjalistyczng, kompleksowa pomoca wezes$niej zdobywaja sprawnos$é w zakresie
samoobstugi, czy przynajmniej osiagaja dojrzato$¢ uktadu pokarmowego, wydalniczego, staja si¢ bardziej sprawne
duchowo, dojrzalsze poznawczo i emocjonalnie, uzyskuja gotowos¢ do separacji od rodzicow i do nauki poza domem
w szkole lub placowce [Rutkowska i wsp. 2002; Zatonski, Tenporale i Krecicki, 2012].

Weczesna pomoc potrzebna jest nie tylko dziecko. Rodzicom, ktérym rodzi si¢ dziecko dotknigte uszkodzeniem
organizmu powodujacym zaburzenia rozwoju i niepetnosprawno$¢ czesto nie sa przygotowani do zmierzenia si¢ z tg
sytuacja. Potrzebuja profesjonalnej pomocy pielegniarskiej, poradnictwa, edukacji, psychologa w zakresie obserwowania
i interpretowania zachowan dziecka. Pomoca dla rodzicow moze by¢ tez ulatwienie im kontaktu z innymi rodzicami
majacymi podobne dzieci oraz ich organizacjami. Trzeba sobie uswiadomic, ze brak wielokierunkowej pomocy rodzinie
w tym pierwszym najtrudniejszym, a jednoczes$nie najbardziej obiecujagcym okresie odbija si¢ wysoce niekorzystnie
zaréwno na dziecku niepelnosprawnym, jak i na kazdym z czlonké6w rodziny. Istotnym celem pomocy rodzinie jest
jej pomyslne przystosowanie do nowej sytuacji, z zachowaniem zdrowia, kondycji psychicznej, doradzenia sobie
z zadaniami wynikajacymi z niepetlnosprawnosci dziecka oraz utrzymanie stabilno$ci spotecznej i ekonomicznej rodziny
[Rutkowska i wsp. 2002].

Cele w odniesieniu do dziecka:

- zapobieganie wystepowaniu lub poglebianiu si¢ nieprawidlowosci w rozwoju psychoruchowym dziecka;

- poprawa og6lnego stanu zdrowia i stanu ruchowego dziecka;

- pomoc dziecku w budowaniu staltych wi¢zi z najblizszymi osobami;

- pomoc dziecku w pelnym wykorzystaniu potencjatu rozwojowego jakim dysponuje w zakresie funkcji
poznawczych, komunikacji i socjalizacji;

- wyzwalanie i wzmacnianie aktywnosci spotecznej, poznawczej i komunikacji dziecka (w tym rozwoju mowy
i jezyka);

- pomoc dziecku w stopniowym osiaganiu coraz wiekszej autonomii;

- systematyczne dazenie do poprawy jakosSci zycia dziecka, pomimo wystepujacej niepetnosprawnosci;

- przygotowanie dziecka z niepelnosprawnoscia do korzystania z edukacji i wspotzycia w grupie oraz
korzystania z placowek, w tym placoéwek wychowawczych i edukacyjnych przeznaczonych dla wszystkich
dzieci [Zatonski, Tenporale i Krecicki, 2012].

Cele w odniesieniu do rodzicow:

- podtrzymywanie psychiczne w sytuacji przezywania szoku z powodu urodzenia dziecka niepelnosprawnego;

- pomoc rodzicom w procesie adaptacji do warunkéw zycia, wynikajacych z faktu wychowywania dziecka
niepelnosprawnego oraz do kompetentnego organizowania jego zycia;

- pomoc w tworzeniu warunkow sprzyjajacych budowaniu wigzi emocjonalnej pomigdzy rodzicami i dzieckiem;

- przygotowanie rodzicow do udziatu w rehabilitacji i wspomagania rozwoju dziecka;

- pomoc rodzicom w odpowiedniej organizacji srodowiska domowego, przystosowanego do specjalnych
potrzeb dziecka;

- pomoc rodzicom w osigganiu poczucia kompetencji rodzicielskich i satysfakcji w procesie wychowania;

- pomoc rodzicom w budowaniu realistycznych oczekiwan w stosunku do rozwoju dziecka, zgodnych z jego
mozliwo$ciami i etapem, na jakim si¢ znajduje;

- rozwijanie poczucia przynalezno$ci do szerszej grupy rodzicéw dzieci niepetnosprawnych, dystansu do
swojej sytuacji oraz aktywnej postawy zyciowej;

- dostarczenie rodzicom informacji o uprawnieniach i mozliwych formach pomocy;

- pomoc w kontaktowaniu si¢ rodzicéw z innymi rodzicami b¢dacymi w podobnej sytuacji i ich organizacjami.
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Zapobieganie powiklaniom

Niesprawno$¢, bez wzgledu na jej przyczyny, wiagze si¢ ze znacznym ograniczeniem aktywnosci, a niekiedy wrecz
— bezruchem [Rutkowska i wsp. 2002]. Wptywa to niekorzystnie praktycznie na wszystkie uktady organizmu czlowieka,
prowadzi do zaburzenia funkcji wielu narzaddw, czgsto groznych nawet dla zycia cztowieka [Jakubowska-Pietkiewicz
i Chlebna-Sokét, 2008]. Sprzyja to wystgpowaniu miejscowych i ogdlnoustrojowych powiktan. Najczestsze z nich to:

- niewydolno$¢ uktadu krazenia

Wplyw unieruchomienia na uktad krazenia wyraza si¢ zmniejszeniem ilo$ci krwi krazacej, obnizeniem pojemnosci
wyrzutowej serca, dochodzi do zaburzen regulacji naczyniowej z objawami hipotonii ortostatycznej, zawrotow glowy,
fatwej meczliwosci [Rutkowska i wsp. 2002]. Proces ten przebiega z pogorszeniem ukrwienia, utlenowania tkanek
i narzadow. Zwigksza si¢ udzial przemian beztlenowych w pokonywaniu zapotrzebowania energetycznego ustroju. Brak
czynnosci migs$ni prowadzi do zastoju krwi, obnizenia warto$ci osocza, ptynéw srodkomorkowych i pozakomodrkowych,
czego wynikiem jest zaggszczenie i wzrost lepkosci krwi [Rutkowska i wsp. 2002]. W nastepstwie tego dochodzi do
hipowolemii, zwolnienia przeptywu krwi, zwickszenia jej krzepliwosci, co stwarza warunki do rozwoju zakrzepicy
zylnej [Jakubowska-Pietkiewicz i Chlebna-Sokol, 2008]. Czesto przebiega bezobjawowo, ale czasem wystepuja
wyrazne objawy kliniczne, niekiedy z groznymi dla zycia nastgpstwami wynikajacymi z powstania zatoréw ptucnych lub
moézgowych. Serce ma duzg zdolnos$¢ adaptacyjng dziatania adekwatnego do potrzeb organizmu zaistniatych w réznych
warunkach.

Aktywnos¢, ruch, dawkowany wysitek — zwiekszaja wydolno$¢ i sprawnos¢ uktadu krazenia, a takze sprawnosé
naczyn wiencowych zaopatrujacych migsien sercowy. Cwiczenia, wysitek wptywaja na intensyfikacje przemiany materii,
wydolno$¢ obwodowego uktadu krazenia, wydolnos¢ narzadéw jamy brzusznej i miednicy [Jakubowska-Pietkiewicz
i Chlebna-Sokoél, 2008]. Wptywaja na czynnos$¢ zotadka, jelit, a posrednio na funkcje watroby i nerek. Zapobiegaja
zaparciom poprzez lepsza perystaltyke jelit, zaleganiu moczu a przez to infekcjom moczowym i tworzeniu si¢ kamieni
moczowych [Rutkowska i wsp. 2002].

- niewydolno$¢ uktadu oddechowego

W nastepstwie ograniczenia aktywnosci ruchowej dochodzi do zmiany toru oddychania, zmniejszenia ruchomosci
oddechowej klatki piersiowej, pogorszenia wentylacji ptuc, zdolno$ci pochfaniania tlenu. Prowadzi to do zaburzenia
wymiany gazowej, czego efektem jest gorsze utlenowanie krwi i tkanek przez nig zaopatrywanych. Zaburzenia te nasilaja si¢
imoga stanowic¢ zagrozenie dla zycia w przebiegu infekcji drog oddechowych oraz zaburzen funkcji uktadu wegetatywnego.
Stopniowe narastajace zaleganie wydzieliny w oskrzelach prowadzi do postepujacej niedodmy, niedotleniania ustroju. Na
podtozu zalegajacej wydzieliny rozwija si¢ stan zapalny oskrzeli, a nastepnie rozlane, obustronne odoskrzelowe zapalenie
ptuc [Luksner, 2006]. Zwiagzana z wrodzong tamliwo$cia ko$ci utrata sprezystosci tkanki ptucnej, sztywnosc¢ i deformacja
klatki piersiowej doprowadza do zmniejszenia pojemnosci zyciowej pluc i stwarza warunki do rozwoju infekcji uktadu
oddechowego mogacego doprowadzi¢ do zagrozenia zycia chorego [Popko i wsp., 2004].

Kinezyterapia jest nicoceniong forma zapobiegania powiklaniom w zakresie uktadu oddechowego zarowno przez
¢wiczenia ogolne jak tez ¢wiczenia korygujace tor oddychania, wzmacniajace pomocnicze mi¢$nie oddechowe, zabiegi
wspomagajace, usuwanie wydzieliny zalegajacej w drogach oddechowych [Rutkowska i wsp. 2002].

- niewydolno$¢ uktadu pokarmowego

Jednym z najczestszych powiklan sg zaparcia, ktdre sa nastepstwem zwolnionego pasazu tresci jelitowej, diety
ubogoresztkowej, uszkodzenia mechanizméw defekacji. Racjonalne odzywianie powinno by¢ oparte na $wiezych
produktach zawierajacych duzo pektyn i blonnika, ktére wspieraja prace przewodu pokarmowego. Dieta powinna by¢
bogata w owoce, warzywa i migso, thuszcze powinny sktadac si¢ w przewazajacej czesci z wielonienasyconych kwasow
thuszczowych, thuszcze pochodzenia roslinnego. W diecie pacjent powinien unika¢ cukru, zwlaszcza rafinowanego, a takze
soli. U 0sdb niepetnosprawnych trzeba pamigtaé o rownowazeniu dostarczania i zuzycia energii, aby przeciwdziata¢
tyciu, gdyz nadwaga utrudnia poruszanie si¢ oraz rehabilitacje ruchowa [Rutkowska i wsp. 2002].

- niewydolno$¢ uktadu moczowego

Najczestszym powiktaniem ze strony tego uktadu sg infekcje drog moczowych, jak rowniez kamica nerkowa.
Zalecane jest stosowanie diety zakwaszajacej, wysokobiatkowej i wysokoenergetycznej. Utrzymywanie w czystosci
okolic cewki moczowej i odbytu [Rutkowska i wsp. 2002].

Aktywnos¢ fizyczna, ruch, wysitek — ksztattuja nie tylko mieénie, ale wywieraja korzystne oddzialywanie na caty
organizm, poprawiaja jego wydolno$¢, sprawnos¢, wpltywaja korzystnie na psychike, zapobiegaja wielu powiktaniom
nierzadko zagrazajacym zyciu osoby niepetnosprawnej, a zawsze wplywajacych negatywnie na jako$¢ jej zycia.

Rehabilitacja

Rehabilitacja jest procesem medyczno-spotecznym, ktérego celem jest przywrdcenie czlowiekowi
niepetnosprawnemu utraconych funkcji w przebiegu choroby, a takze wad rozwojowych i wrodzonych [Jakubowska-
Pietkiewicz i Chlebna-Sokoél, 2008]. Innymi slowy rehabilitacja osob niepelnosprawnych oznacza zespot dziatan
organizacyjnych, leczniczych, psychologicznych, technicznych, edukacyjnych i spolecznych zmierzajacych do
osiggnigcia mozliwie najwyzszego poziomu ich funkcjonowania, jako$ci zycia i integracji spotecznej. Rozwdj metod
diagnostycznych i leczniczych powoduje ratowanie zycia i zdrowia w przypadkach bardzo trudnych, ktore jeszcze
niedawno konczyly si¢ §miertelnie. Coraz wigksze grupy osob czasowo lub stale niepetnosprawnych staly si¢ motorem
dla rozwoju nowocze$ni rozumianej rehabilitacji [Galus, 2000].
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Rehabilitacja rozumiana jest jako ciagly, trwajacy proces spoteczny wynikajacy z dzialan réznych instytucji
samorzadowych, ogolnopanstwowych, fundacji —a jej celem jest stworzenie takich warunkdw, by osoba niepetnosprawna
mogta powréci¢ do pelni zdrowia, a w wypadku braku takiej mozliwosci wyksztatcita mechanizmy kompensacyjne,
ktore zastgpityby utracone funkcje organizmu. Pod pojg¢ciem rehabilitacji leczniczej rozumie si¢ proces leczenia, ktory
umozliwia przyspieszenie procesu naturalnej regeneracji oraz zmniejszenia fizycznych i psychicznych nastgpstw
choroby. Staty rozw6j nowoczesnych technik diagnostycznych, leczniczych, stata kontrola procesu leczniczego pozwala
na ograniczenie skutkdéw trwania choroby [Gut, 2010]. Rehabilitacja lecznicza musi stymulowac caly proces leczniczy,
gldwnie poprzez aktywno$¢ ruchowa i psychiczna. Rola rehabilitacji psychicznej jest olbrzymia, pozwala zachowaé
wiar¢ przez osobg¢ niepelnosprawng w poprawe sytuacji zdrowotnej, rodzinnej i spotecznej [Galus, 2000].

W leczeniu powaznych, zwlaszcza trwatych uszkodzen i utraty funkcji organizmu wiaczane sa elementy
kompensacyjne i adaptacyjne.

Kompensacjg nazywamy proces, ktory wyzwala naturalne mozliwos$ci zastepcze, jakie istnieja w kazdym zywym
organizmie. Jest to zdolno$¢ zastepowania na drodze odtwarzania utraconych funkcji poprzez czgsciowo uszkodzony
narzad lub calkowite przejgcie tej funkcji przez inny zdrowy narzad. Inaczej kompensacja to zdolnos¢ do catkowitego
lub cze$ciowego wyrdownania skutkéw dziatania czynnikow szkodliwych. Czesto ze zjawiskiem kompensacji wigze si¢
proces adaptacyjny.

Adaptacja nazywamy umiej¢tnos¢ dostosowania si¢ cztowieka do warunkow socjalnych stanu morfologicznego,
ktory trzeba przyja¢ za utrwalony. Adaptacja umozliwia wigc przystosowanie si¢ do zmniejszonej sprawnosci
waznych narzadow w nastepstwie choroby lub urazu. Za najwazniejsze w procesie adaptacyjnym uwaza si¢ uzyskanie
samodzielnos$ci zyciowej, zarowno w czynno$ciach dnia codziennego, jak i czynno$ciach zawodowych, spotecznych
i rodzinnych [Gut, 2010].

Procesem naturalnym w rozwoju spoleczenstwa powinna by¢ pelna integracja osdb sprawnych i niepelnosprawnych
[Galus, 2000]. Rehabilitacja spoleczna jest procesem, ktory zmierza do przywrdcenia samodzielnosci spolecznej
osobie, ktora jest pozbawiona zycia spolecznego. Kazdy czlonek spolecznosci ma prawo korzysta¢ ze zdobyczy jakie to
spoteczenstwo wypracowalo. Rehabilitacja spoteczna obejmuje tez edukacje 0sdb zdrowych, w zakresie koniecznym dla
zrozumienia potrzeb niepelnosprawnych i akceptacji ich jako normalnych, petnoprawnych cztonkéw spoteczenstwa [Gut,
2010]. Proces ten musi obja¢ rodziny niepetnosprawnych, by jako pierwsze zaakceptowaty osobe niepelnosprawng w domu
i stworzyly jej korzystne warunki zycia w rodzinie [Galus, 2000]. Rehabilitacja musi by¢ powszechna, tzn. dostgpna
bezptatnie kazdemu, kto jej potrzebuje. Obejmowaé musi wszystkie dyscypliny medyczne. Wczesnie zapoczatkowana
wplywa na ksztalt programu leczenia i prowadzi do jego skrdcenia oraz poprawy jego wynikow. Wezesnie zapoczatkowana
rehabilitacja prowadzi do szybszego powrotu utraconych funkcji przez chorego lub wyksztalcenia takich mechanizméw
kompensacyjnych, ktére utracong funkcje organizmu zastapia lub uzupetnia. Jedna z cech rehabilitacji jest zespolowosc,
tzn. ze musi by¢ prowadzona przez zespot wielospecjalistyczny. Zespdt ten obejmuje specjalistow, lekarzy ze specjalnosci
charakterystycznych dla danego schorzenia, pielegniarek, rehabilitantow, stuzby pomocnicze, nauczycieli, pielegniarki,
psychologow i innych specjalistow.

Rehabilitacja musi by¢ ciagla i nieprzerwana. Ciaglo$¢ rehabilitacji oznacza, ze obejmuje ona osoby w trakcie
leczenia szpitalnego, przejmuje ich w opiece ambulatoryjnej i kontynuowana jest dalej w trakcie pobytu osoby
niepelnosprawnej w domu.

Roéznorodne ¢wiczenia usprawniajace, poprawiajace site migsni, korygujace postawe, pomagajace uksztalttowaé
prawidlowe nawyki uktadu ruchowo-motorycznego to podstawa dobrze prowadzonej rehabilitacji. Dobrg i lubiang
forma rehabilitacji we wrodzonej tamliwosci ko$ci sa ¢wiczenia prowadzone w wodzie. Wspomagaja prace miesni
odcigzajac kosci i stawy [Gut, 2010]. Wodolecznictwo, hydroterapia, to dzial fizykoterapii zajmujacy si¢ metodami
leczenia bodzcowego przez zewnetrzne stosowanie wody zimnej, chtodnej lub cieplej — kapiele lecznicze, potkapiele,
natryski, oktady. Wodolecznictwo korzystnie wptywa na uktad krazenia, uktad nerwowy, psychike, narzady wydzielnicze,
gruczoty przewodu pokarmowego, przemian¢ materii, uktad oddechowy, narzady ruchu.

Rodzaje ¢wiczen rehabilitacyjnych we wrodzonej tamliwosci koscei:

- Kinezyterapia obejmuje calo$§¢ zagadnien zwigzanych z leczeniem ruchem. Jest to zespdt odpowiednio
dobranych ¢wiczen fizycznych majacych na celu zwigkszenie zakresu ruchow w stawach, wzmocnienie sity mi¢§niowej,
badz podniesienie sprawnos$ci ogélnej u 0so6b dotknietych choroba w obrebie narzadu ruchu [Gut, 2010].

- Kinesiotoping — metoda rehabilitacyjna polegajaca na naklejaniu na wybrane partie ciata rozciagliwych plastrow.
Zadaniem plastréw jest utrzymanie prawidlowej postawy, stabilizacji stawow, badz stymulacja mi¢$ni [Batanda, 2009].

- Rezonans stochastyczny — platforma ztozona z dwoch, rownolegle do siebie utozonych plytek, ktére podczas
pracy urzadzenia poruszaja si¢ w sposob niejednorodny i we wszystkich kierunkach — przéd-tyl, prawo-lewo, gora-
dot. Stojacy na nich chory stale wyprowadzany jest z rownowagi. Zaburzenie rownowagi jest stochastyczne i losowe,
oznacza to, ze osoba ¢wiczaca nie jest w stanie przewidzie¢ kolejnego ruchu. Dzigki temu uktad migsniowy trenowany
jest bardzo efektowanie [Zatonski, Tenporale i Krecicki, 2012].

- Platforma wibracyjna Galileo — urzadzenie do wibroterapii catego ciata, dzialajace na zasadzie specjalnie
wibrujacej platformy stymulujacy ludzki chdéd. Trening na platformie wibracyjnej opiera si¢ na stymulacji nerwowo-
migéniowej organizmu wywolanej drganiami mechanicznymi. Wibracje wywoluja naturalne skurcze we wszystkich
zaangazowanych partiach migéni. Im wigksza jest czestotliwosé i amplituda wibracji, tym wigksza mie$nie wykonuja
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prace. Efekty po ¢wiczeniach na platformie Galileo to wzrost masy mig¢$niowej, wzrost masy i wytrzymatosci kosci,
zwigkszona elastycznosé, gietkos¢ 1 wytrzymatos¢ wigzadet oraz Sciggien. Usprawnia si¢ krazenie krwi i limfy, poprawia
koordynacja i rownowaga ciata oraz zmniejszaja si¢ dolegliwosci bolowe [Batanda, 2009]. W celach rehabilitacyjnych
uzywa si¢ stotu z mozliwoscia regulacji kata nachylenia wyposazonego w pasy bezpieczenstwa dzieki czemu moga
korzysta¢ z niego nawet osoby niechodzace.

U wigkszo$ci chorych rehabilitacja ma charakter leczenia funkcjonalnego, ktérego celem jest poprawienie
niesprawnego narzadu ruchu. Czgsto leczenie to taczy si¢ z zabiegami terapeutycznymi, takimi jak terapie zajeciowe,
muzykoterapia, zajecia z logopeda, psychologiem. Rehabilitacja we wrodzonej famliwosci kosci jest jedna z wazniejszych
metod leczenia. Powinna by¢ przeprowadzana przez osob¢ wykwalifikowang i dobrze dobrana, indywidualnie dla
kazdego pacjenta [Gut, 2010].

Podsumowanie

Wrodzona famliwo$¢ kosci jest chorobg uwarunkowang genetycznie, na ktdrg nie ma skutecznego lekarstwa.
Dzieci z ta jednostka chorobowa nie mozna wyleczy¢, ale mozna zapobiega¢ powiktaniom, utatwi¢ im jak najlepszy
rozwoj, da¢ poczucie bezpieczenstwa, aby nie czuly si¢ odrzucone w spoteczenstwie. Metody leczenia przedstawione
w pracy sg niekiedy bardzo bolesne. Podj¢cie decyzji o ich zastosowaniu czgsto bywa trudne, gdyz niejednokrotnie nie
przynosza one efektow oczekiwanych przez dzieci i ich rodzicow.

Wazna role odgrywa tutaj praca pielggniarki, ktéra niejednokrotnie postrzegana jest jako jedyna osoba, na ktorej
wsparcie pacjenci moga liczy¢.
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