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Celem niniejszej broszury jest zapewnienie pacjentom i ich opiekunom podstawowych informacji na temat sposobu diagnozowania i postepowania z CHS,
tacznie z najpopularniejszg forma choroby, jaka jest zespdt wrodzonej osrodkowej hipowentylacji (CCHS). Jest rowniez zrédtem informacji na temat zycia z
CHS. Dostepna jest na stronie internetowej www.ichsnetwork.eu
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1. PRZEDMOWA

Zespot osrodkowej hipowentylacji (CHS) to rzadka jednostka chorobowa, ktéra zostata rozpoznana
w latach 70 XX wieku. Wielu specjalistdw nigdy nie spotkato sie z CHS. Nawet lekarze praktycy
opiekuja sie zaledwie jednym lub dwoma pacjentami cierpigcymi na CHS. Wraz z postepem
medycyny, umiejetnosci badawcze oraz sposoby prowadzenia chordb stawaty sie coraz bardziej
ztozone, przez co lekarzom praktykom trudniej jest pozostawaé na biezgco ze specyficznymi
kwestiami dotyczgcymi rzadkich schorzen. Rozwinety sie sieci kliniczne, w ktérych mniejsza liczba
lekarzy praktykdw szczegdlnie interesuje sie wiekszg iloscig takich przypadkdéw.

Dla CHS, lekarze praktycy z Francji rozwineli pierwsza narodowa sie¢, a nastepnie zaczeli
nawigzywac kontakty z lekarzami praktykami z innych krajow europejskich. Europejska Sie¢ CHS
rozpoczeta dziatalno$¢ z niewielky liczbg lekarzy praktykow w 2004 roku, a w 2009 uzyskata fundusze na europejski projekt rozwoju, by
utworzy¢ rejestr CHS, przyjrzec sie ustugom w UE oraz zapewnic¢ wskazéwki kliniczne, a takze strone internetows i informacje przeznaczone dla
pacjentow i ich opiekundw. Niniejsza broszura to jeden z pierwszych wynikéw tej paneuropejskiej wspotpracy i mamy nadzieje, ze spetni ona
swojg role. Wazne jest réwniez uznanie dla lekarzy praktykéw i dlatego ich lista zostata przedstawiona ponizej. Jestesmy wdzieczni rodzinom
oraz grupom wsparcia rodzin za ich uwagi.

Lekarze
Isabella Ceccherini, Genua, Wtochy Agneta Markstrom, Sztokholm, Szwecja Raquel Porto, Madryt, Hiszpania
Helena Estevao, Coimbra, Portugalia Marek Migdal, Warszawa, Polska Moritz Rohrbach, Monachium, Niemcy
Matthias Frerick, Monachium, Niemcy Francesco Morandi, Erba, Wtochy Martin Samuels, Stoke-on-Trent, Wielka Brytania
Angeles Garcia, Madryt, Hiszpania Giancarlo Ottonello, Genewa, Wtochy Johannes Schoeber, Monachium, Niemcy
Barbara Gnidovec, Lublana, Stowenia Jochen Peters, Monachium, Niemcy Irena Senecic, Zagrzeb, Chorwacja
Miriam Katz-Salamon, Sztokholm, Szwecja Andreas Pfleger, Graz, Austria Ha Trang, Paryz, Francja
David Kilner, Londyn, Wielka Brytania Raffaele Piumelli, Florencja, Wtochy

Linda Middleton, Grupa wspierania rodzin w
Grupy wsparcia rodziny Philippe Imoucha, A.F.S.0., Francja Wielkiej Brytanii
Alessandro Carcano, A.l.S.I.C.C., Wiochy Mary Vanderlaan, Sie¢ rodzin z CCHS , USA

Martin Samuels, brytyjski partner sieci EU-CHS, kwiecien 2012
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2. WSTEP

Zespot osrodkowej hipowentylacji (CHS) to grupa schorzen zwigzanych z niedostatecznym oddychaniem, ktére
spowodowane jest problemem ze sposobem, w jaki mézg przetwarza i wysyta informacje do przepony oraz miesni
$ciany klatki piersiowej odpowiedzialnych za oddychanie. Najbardziej popularng odmiang jest zespét wrodzonej
osrodkowej hipowentylacji (CCHS) i ujawnia sie w pierwszym miesigcu zycia, czesto krétko po przyjsciu
dziecka na swiat. tagodniejsze formy CHS mogg ujawni¢ sie w pdzniejszym dziecinstwie lub nawet w
dorostosci (pézno ujawniajgce sie CCHS lub LO-CCHS). Istnieje rowniez odmiana hipowentylacji zwigzana z
problemami hormonalnymi, przejawiajaca sie w pdzniejszym dziecinstwie i nazywana zespotem ROHHAD.
Wszystkie odmiany w pewnym stopniu zwigzane sg z problemami w innych czesciach autonomicznego
uktadu nerwowego organizmu.

Nie wiadomo, ilu pacjentow cierpi na CHS. Szacuje sie, ze ta choroba przypada mniej wiecej na jedno dziecko
na kazde 50 000 do 200 000 narodzin dzieci zywych, co sprawia, Ze jest to rzadkie schorzenie. W wiekszych
krajach europejskich prawdopodobnie wystepuje od 50 do 100 oséb cierpigcych na to schorzenie. Nie
istniejg kompletne dane mdwiace o tym, gdzie dzieci i dorosli cierpigcy na CHS zyjg w wiekszosci krajow,
chociaz paneuropejski rejestr jest obecnie tworzony na podobienstwo tego istniejgcego we Francji.

CHS nazywa sie rowniez Klgtwg Ondyny i jest to niefortunna nazwa, ktéra nadano schorzeniu w 1962 roku.
Ta nazwa schorzenia pochodzi z germanskiej legendy, w ktdrej nimfa Ondyna przekleta swojego niewiernego,
Smiertelnego meza, pozbawiajgc jego organizm wszystkich automatycznych funkcji i z tego powodu musiat
pamietac o oddychaniu. Gdy zasnat, przestat oddychac. Jednak wiekszos¢ oséb z CHS nie przestaje catkowicie

oddycha¢, po prostu nie oddychajg one wystarczajgco gteboko.
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3. ZROZUMIEC PROCES ODDYCHANIA

DLACZEGO ODDYCHANIE JEST NIEZBEDNE?

Oddychanie to niezbedny proces, dzieki ktéremu tlen dostarczany jest do krwi, a dwutlenek wegla - produkt uboczny metabolizmu - zostaje
wydalony z naszego organizmu. W ptucach, tlen z wdychanego powietrza jest wigzany z czerwonymi krwinkami i za posrednictwem krwiobiegu
transportowany w obrebie organizmu. Funkcjonowanie oraz przetrwanie komodrek zaleine jest od nieustannego dostarczania energii
biochemicznej (,,paliwa“) za posrednictwem procesow, w ktdrych cukier (glukoza) oraz tlen sg zuzywane i wytwarzany zostaje dwutlenek wegla
oraz woda. Chociaz organizm posiada ogromne zapasy glukozy, by utrzymac sie podczas okresow gtoddwki, nie istniejg zadne zapasy tlenu, a
do uszkodzen tkanek moze dos¢ w ciggu minut po ustaniu oddychania.

JAK DZIAtA ODDYCHANIE?

Nasz aparat oddechowy skfada sie z dréog oddechowych (nos, gardto, tchawica i drzewo oskrzelowe), kostnej klatki zebrowej, miesni
oddechowych (przepona i miesnie sSciany klatki piersiowej) oraz z dwdch ptuc. Oddychanie inicjowane jest przez mdzg, ktéry wysyta regularne
impulsy przez rdzen kregowy i nerwy peryferyjne do przepony. Skurcze przepony zwiekszajg i zmniejszajg objetos¢ klatki zebrowej,
przesuwajac powietrze do i z ptuc. Wymiana gazowa zachodzi wtedy, gdy ptuca sa wypetnione, tlen przechodzi z komory powietrznej do krwi, a
dwutlenek wegla porusza sie w przeciwnym kierunku.

W JAKI SPOSOB KONTROLOWANA JEST WENTYLACJA?

Zaréwno stezenie tlenu, jak i dwutlenku wegla we krwi, s3 doktadnie monitorowane przez specyficzne sensory tkanki nerwowej, gtéwnie w
madzgu. Normalne cisnienie tlenu we krwi tetniczej (PO,) wynosi 70-100 mm Hg (9.7-13.3 kPa), a saturacja (Sp0,), ktérg mozna zmierzy¢ tatwiej
za pomocg pulsoksymetru, jest réwna 95-100%. Normalne cisnienie dwutlenku wegla (pCO,) wynosi 35-45 mm Hg.

llos¢ powietrza pobieranego z kazdym oddechem nazywana jest objetoscig oddechowg (TV). Czestos¢ oddechu (RR) oraz objetos¢ oddechowa
okreslajg wentylacje minutowa (MV).

TV (ml) x RR (min™)= MV (ml x min™)
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Gdy wymagania metaboliczne oraz zwigzane z nimi zapotrzebowanie na tlen oraz usuwanie dwutlenku wegla zwieksza sie, jak w przypadku
¢wiczen czy gorgczki, naped oddechowy zwiekszy predkos¢ oraz gtebokos$¢ oddechu, by dostosowac sie do wentylacji minutowe;j.

W JAKI SPOSOB ODDYCHANIE ZMIENIA SIE Z WIEKIEM?

Mtode i rosngce organizmy majg wysokie zapotrzebowanie na energie i tlen. Wentylacja minutowa jest dostosowana do tego zapotrzebowania
gtownie za pomoca czestosci oddechu, znajdujacej sie w przedziale od 40 oddechdw na minute u noworodka, do 12 — 18 oddechéw na minute
u osoby dorostej. Natomiast objetos¢ oddechowa (okoto 7 — 10 ml na kg masy ciata) pozostaje relatywnie niezmienna wraz z uptywem czasu.

CZYM JEST HIPOWENTYLACJA?

W medycynie hipo oznacza ponizej a wentylacja oznacza oddychanie. Hipowentylacja oznacza wiec 'niedostateczne oddychanie'. Dzieje sie tak,
gdy oddychanie nie jest wystarczajgce, by dostarczy¢ odpowiednig ilos¢ tlenu do ptuc i wydychaé wystarczajgcg ilos¢ dwutlenku wegla. Z tego
powodu poziom tlenu we krwi jest niski (hipoksemia), a poziom dwutlenku wegla jest podwyzszony (hiperkapnia lub hiperkarbia).

Hipowentylacja moze zosta¢ spowodowana chorobg miesni, ptuc, gérnych drég oddechowych oraz mézgu, zwtaszcza gtebokich struktur mézgu
(tak zwanego pnia mdzgu). Dotyczy to obnizonego stanu Swiadomosci oraz zespotu osrodkowej hipowentylacji. W zaleznosci od spadku
wentylacji minutowej, saturacja krwi tetniczej obniza sie, a poziom dwutlenku wegla wzrasta. Chociaz istnieja mechanizmy zastepcze
pomagajgce zaopatrywac tkanki w tlen w ciezkich stanach chorobowych, nawet $redni stopien chronicznej hipowentylacji jest szkodliwy dla
rozwijajgcego sie mozgu, serca i ptuc.
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4. PREZENTACJA KLINICZNA CHS

CzYM JEST HIPOWENTYLACJA OSRODKOWA?

Osrodkowa hipowentylacja oznacza, ze hipowentylacja spowodowana jest zaburzeniami w mozgu, ktéry nie jest w stanie wysytaé¢ wiadomosci, by rozpoczagé
skurcz przepony i w ten sposdb zainicjowac oddychanie.

Pacjenci z CHS nie reagujg na zmiany poziomu tlenu oraz dwutlenku wegla we krwi. Spowodowane jest to tym, ze sensory naczyn
krwiono$nych znajdujgcych sie w szyi oraz mdzgu, nie wysytajag wtasciwych wiadomosci do pnia mdzgu. Pien mdzgu nie odpowiada
zwiekszeniem czestotliwosci oddychania, gdy jest to potrzebne. Chora osoba nie rozpoznaje, ani Swiadomie, ani nieSwiadomie, ze jej oddech
jest niewystarczajgcy. Taka osoba oddycha wiec ptytko i wolno, przez co nie pobiera odpowiedniej iloSci tlenu i nie wydycha wystarczajgcej
ilosci dwutlenku wegla.

CzYM JEST ZESPOt WRODZONEJ HIPOWENTYLACJI OSRODKOWE)?

Wrodzona oznacza, ze rodzimy sie z tym schorzeniem. Objawy pojawiajg sie od razu po urodzeniu albo obecna jest anomalia genetyczna, ktora
moze sie nie ujawnia¢ przez wiele miesiecy lub lat ze wzgledu na delikatniejszg postac¢ schorzenia. Jesli objawy pojawig sie po pierwszym
miesigcu zycia lub pdzniej, choroba czasem zostaje nazwana CCHS o péznym poczatku (LO-CCHS).

Jesli wraz z hipowentylacjg nie wystepuje inne zdiagnozowane schorzenie mdzgu, nerwdw, miesni czy metabolizmu oraz inne schorzenie
genetyczne ani nie wystepuje specyficzna mutacja genetyczna (PHOX2B), schorzenie nazywamy zespotem osrodkowe] hipowentylacji.

CzY ISTNIEJA INNE ODMIANY ZESPOLU OSRODKOWEJ HIPOWENTYLACJI?

Hipowentylacja wystepujgca w pdzniejszym dziecinstwie, zwigzana z nagtym przyrostem wagi i problemami hormonalnymi, nazywana jest
zespotem ROHHAD.

JAKIE sA oBJAWY CHS?
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Hipowentylacja moze wystepowac jedynie podczas gtebokiego snu, a chora osoba moze oddychaé normalnie, gdy nie $pi. W innych
przypadkach, oddychanie catkowicie ustaje podczas snu oraz pojawia sie powazna hipowentylacja, gdy chora osoba nie $pi. Przedstawia sie to
W nastepujacy sposob:

* potrzeba mechanicznej (wspomaganej) wentylacji od urodzenia
* epizody zmiany koloru na siny, bardzo blady lub szary

* widoczne wydarzenia zagrazajgce zyciu

e powazne infekcje uktadu oddechowego

e staby przyrost wagi lub wzrost

e wolny rozwdj

* niewydolnos$¢ serca

* napady (drgawki lub konwulsje)

U dzieci bierze sie réwniez pod uwage CHS, jesli wystepujg u nich powyzsze objawy w potgczeniu z jednym z ponizszych:
e gwattownie pojawiajgca sie otytosé

e problemy behawioralne

* nadmierne pragnienie

e problemy hormonalne

CHS powinno byc¢ rowniez wziete pod uwagg w przypadku dzieci i dorostych, ktorzy:

* majg powazng postacé zespotu bezdechu srédsennego
e 7le reagujg na znieczulenie
* majg powazne infekcje drog oddechowych, wymagajace przedtuzonej wentylacji

Czasem diagnoza stawiana jest na podstawie badania genetycznego wykonanego u krewnych pacjenta z CHS.
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W JAKI SPOSOB DIAGNOZUJE SIE HIPOWENTYLACIE?

Hipowentylacje diagnozuje sie na podstawie pomiaru poziomu dwutlenku wegla we krwi, w przypadku wyniku wyzszego niz 50 mm Hg
(milimetréw stupa rteci) lub 6.7 kPa (kilopaskali). Sg to pomiary cisnienia i wykonuje sie je poprzez pobranie prébki krwi, przy uzyciu czujnika
przyczepianego do skéry (przezskorny pomiar poziomu dwutlenku wegla) lub z wydychanego powietrza (korncowo-wydechowy dwutlenek
wegla).

Hipowentylacja bardziej zaznacza sie podczas snu, wtedy tez stezenie dwutlenku wegla jest najwyzsze, dzieje sie tak zwtaszcza w fazie snu
zwanej snem wolnofalowym (sen NREM). Pobieranie prébki krwi moze by¢ niedoktadne, poniewaz przebijanie skéry igtg czesto wywotuje
niepokdj, budzi dziecko i jest przyczyng przyspieszenia oddechu.

Hipowentylacje mozna zdiagnozowac przy uzyciu innych technik:

Rejestrowanie oksymetrii podczas snu. Ta metoda pozwala wykry¢ spadki poziomu tlenu we krwi, jednak nie ujawnia mniej powaznych
probleméw jak przerwy w oddychaniu (bezdech), podczas ktdérych nie obserwuje sie spadku poziomu tlenu. Poniewaz u chorego moze
wystepowac bezdech, zwykle konieczne sg inne rodzaje badania.

IWWMMMMM Oksymetria podczas shu
SAO2
40

1004

Rejestrowanie czynnosci krqzeniowo-oddechowych podczas snu. To badanie pozwoli wykry¢ bezdech, ale brak w nim informacji na temat
jakosci snu. U pacjenta moze nie wystepowac bezdech, poniewaz nie $pi on wystarczajgco gteboko, by schorzenie mogto sie ujawnic.

Polisomnografia To najlepsze badanie, jakie mozna wykonaé, poniewaz pozwala uzyska¢ wszystkie niezbedne informacje, by oceni¢ oddech
podczas snu.
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Dobowa (dzienna) hipowentylacja moze zosta¢ zdiagnozowania poprzez monitorowanie poziomow SpO2 i CO2 w ciggu dnia. Wykrycie
poziomu Sp02 < 95% i CO2 > 50 mm Hg (6,7 kPa) pozwala na zdiagnozowanie hipowentylacji, gdy pacjent nie $pi.

Czy PACJENCI Z CHS MAJA ROWNIEZ INNE OBJAWY NIZ HIPOWENTYLACIA?

CCHS i LO-CCHS to choroby genetyczne spowodowane mutacjami genu PHOX2B. Ten gen jest wazny dla prawidiowego rozwoju
autonomicznego uktadu nerwowego, ktéry kontroluje wiele organdw i miesni w organizmie. Mutacje PHOX2B wptywajg wiec na wiele

czynnosci organizmu.

Okoto 20% pacjentow cierpi z powodu braku nerwéw w jelicie grubym (choroba Hirschsprunga). U innych pojawiajg sie trudnosci w jedzeniu w
postaci refluksu kwasowego, niestrawnosci oraz trudnosci w potykaniu ciat statych.

U niektdrych pacjentéw z CHS wystepuje ryzyko pojawienia sie guzéw tkanki nerwowej (nerwiak zarodkowy) w nadnerczach (powyzej nerek),
szyi, klatce piersiowej, rdzeniu kregowym. Mogg one mie¢ charakter nowotworowy lub by¢ nieszkodliwymi naroslami. Pacjenci z CHS
przejawiajg réwniez inne objawy zwigzane z dysfunkcjami autonomicznego ukfadu nerwowego, jak niewtasciwa reakcja Zrenic na Swiatto,
sporadyczne epizody nadmiernej potliwosci, pragnienie oraz niewtasciwa regulacja cisnienia krwi, rytmu bicia serca oraz temperatury ciata.
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5. OMOWIENIE CCHS
Czym JEST CCHS?

Zespdt Wrodzonej Osrodkowej Hipowentylacji (CCHS, Klgtwa Ondyny) to choroba genetyczna zwigzana z autonomicznym uktadem nerwowym,
ktory kontroluje automatyczne funkcje organizmu, w tym oddychanie. Jest wrodzona, poniewaz dzieci rodzg sie z tg chorobg, chociaz niektodre
z nich moga nie przejawia¢ problemédw od razu po urodzeniu. Jest osrodkowa, poniewaz dotyczy osrodkowego ukfadu nerwowego
znajdujacego sie w mdzgu. Osrodki oddechowe znajduja sie u podstawy mdzgu (piert mdzgu), nieco powyzej miejsca, w ktérym rdzen kregowy
taczy sie z czaszky. Hipowentylacja jest najbardziej niebezpieczna podczas snu.

Problemy z oddychaniem mogg wystepowaé réwniez, gdy pacjent nie $pi, chociaz zazwyczaj sg one wtedy fagodniejsze. Zaburzenia oddychania
mogg mie¢ wiec réwniez rdzng intensywnos¢ przebiegu, od relatywnie tagodnego, niedostatecznego oddychania jedynie w pewnych fazach
snu z normalnym oddechem, gdy pacjent nie $pi, az po kompletne ustanie oddechu podczas snu i powaznej postaci niedostatecznego
oddychania w fazie Swiadomosci - moze to byé widoczne szczegdlnie podczas karmienia (zwtaszcza u noworodkdéw) lub koncentracji.

Czym SPOWODOWANE JEST CCHS?

Na przetomie ostatnich lat dowiedzieliSmy sie, ze CCHS spowodowane jest problemem z konkretnym genem, ktory wptywa na sposdb, w jaki
tkanka nerwowa rozwija sie w mdzgu we wczesnym zyciu ptodowym. Uwaza sie, ze ta nieprawidtowos¢ w wiekszosci przypadkéw powstaje
samoistnie, gdy formuje sie nowy embrion. Taki proces nazywamy mutacjg samoistng. Wszystkie komérki chorego noworodka bedg posiadaty
nieprawidfowy gen, natomiast nie wptywa to w zaden sposéb na rodzicow. Jednak wiemy, ze w 5-10% przypadkdw, jeden z rodzicdw moze by¢
nosicielem anomalii genetycznej. Ta anomalia genetyczna moze wystepowaé we wszystkich komadrkach organizmu rodzicow lub tylko w
niektorych. Czesciowo fakt ten ttumaczy, dlaczego u niektérych rodzicow odkrywa sie hipowentylacje po uzyskaniu pozytywnego wyniku w
testach genetycznych, a u innych nie.
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Normalny - 20 czasteczek alaniny

Ekspansja - 25 czasteczek alaniny

Ekspansja - 29 czgsteczek alaniny

Réznice w genach u cztowieka zdrowego i z CCHS

Anomalia genetyczna wptywa na region kontrolny, nazywany PHOX2B, w jednej parze genéw chromosomu nr 4 (w kazdej komodrce ciata
wystepujg 23 pary chromosomoéw). Gen PHOX2B odpowiedzialny jest za rozwdj tkanki mézgowej we wczesnej fazie embrionalnej, tj. przed 8
tygodniem cigzy. W jednej z czesci genu wystepuje cigg 20 biatek, nazywanych alaning, ale nietypowy gen posiada od 25 do 33 czasteczek
alaniny - nazywane jest to ekspansjg powtorzer polialaninowych. Taka nieprawidtowos¢ nie wystepuje u ludzi zdrowych. Z tego powodu
PHOX2B opisano jako gen charakteryzujgcy chorobe. Podczas eksperymentéw przeprowadzonych na myszach okazato sie, ze jesli obydwa geny
zostajg zmienione, ptody nie przezywaijg cigzy.

U dzieci, u ktérych mutacja genu PHOX2B nie zostaje wykryta, czasem wystepujg inne genetyczne zmiany w genie PHOX2B.

Jesli osoba, u ktdrej wystepuje mutacja genu PHOX2B ma dzieci, istnieje 50% prawdopodobienstwo przekazania nieprawidtowego genu. Jesli
dana osoba jest nosicielem tego genu, bedzie miat on na nig wptyw w jakims stopniu, tzn. nie wystepuje postac¢ cichego nosiciela. Obecnie
rozpoznajemy wiec schorzenie u niektérych oséb dorostych, u ktérych choroba nigdy wczesniej nie byta podejrzewana. Jezeli osoba dorosta z
genem PHOX2B ma dziecko, wykrycie schorzenia u ptodu jest mozliwe we wczesnych fazach cigzy.
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NA co wptYwWA CCHS?

Gtéwny problem to wptyw choroby na oddychanie, ale moze ona réwniez wptywaé na wszystkie czesci ciata
kontrolowane automatycznie.

Dotyczy to serca, oczu, jelit, mézgu i skory.

ODDYCHANIE

Jak opisano w powyzszym rozdziale, u chorych oséb pojawia sie hipowentylacja, ktdra jest bardziej widoczna podczas snu niz w okresie petnej
Swiadomosci.

Nie dostrzegajg i nie reagujg na zmiany poziomu tlenu i dwutlenku wegla automatycznie, tak jak zdrowe osoby. Moze to powodowac stabe
rozszerzanie sie pfuc, niewtasciwy wzrost i rozwoj, ostre zapalenie ptuc, nadwyrezenie miesnia sercowego, drgawki, uszkodzenie moézgu oraz
Smierc.

SERCE

U osob cierpigcych na CCHS mogg wystepowac przerwy w biciu serca (zatrzymanie zatokowe). Moze sie to objawia¢ zawrotami gtowy,
zastabnieciami lub drgawkami. W niektérych przypadkach potrzebny jest rozrusznik serca. W tagodniejszych przypadkach wystgpienie takich
komplikacji jest mato prawdopodobne.
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KARMIENIE | JELITA

Schorzenie moze mie¢ wptyw na nerwy kontrolujace przetyk, zotadek i jelita. Jesli choroba wptywa na jelito grube, moze sie to objawia¢ powaznymi
zaparciami lub wzdeciami brzucha (znane jako choroba Hirschsprunga) i wtedy niezbedna jest operacja jelit. Jesli choroba wptywa na przetyk i
zotadek, moze wigzac sie to z niestrawnos$ciami, trudnosciami w przetykaniu i stabym apetytem.

"ufr

Normalna esica E-'L-.fg"j Okreznica opuchnieta

okreznicy i odbytnica przez chorobe

Hirschsprunga

MO&zG | UKLAD NERWOWY

U niektdrych oséb mogg pojawiac sie dowody wptywu choroby na mézg i rozwdj. Moze sie to objawiaé trudnosciami w nauce, epilepsja lub
problemami ze wzrokiem lub stuchem. Dodatkowo, epizody zasinienia przez wstrzymanie oddechu spowodowane ztoscig, bélem lub strachem,
we wczesnych fazach zycia wystepujg czesciej u chorych niz u zdrowych dzieci.
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Osoby, u ktérych wystepuje powazniejsza forma CHS sg réwniez zagrozone nieprawidtowym rozrostem komdrek nerwowych (guzy komorek
nerwowych), ktére sg czescig autonomicznego ukfadu nerwowego. Guzy mogg byé tagodne (nieszkodliwe) lub ztosliwe (o charakterze
nowotworowym).

Zdjecia 0s6b z CCHS
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6. Omodwienie zespotu ROHHAD

CzyMm JEST ZESPOt ROHHAD?

Nazwa jest skrotem utworzonym od stéw: Rapid-onset Obesity, Hypoventilation, Hypothalamic and Autonomic Dysfunction (Gwattownie
wystepujgca otytos¢, hipowentylacja, dysfunkcja podwzgdérza oraz dysfunkcja autonomiczna)

To bardzo rzadka choroba i wigze sie z kilkoma problemami: otytoscig, hipowentylacjg, zaburzeniami hormonalnymi, problemami dotyczgcymi
automatycznego kontrolowania temperatury ciata, potliwoscia oraz zmianami rytmu bicia serca i cisnienia. U pacjentow moze réwniez
wystepowaé zmiana zachowania, jak agresja czy nadmierny gtdd lub pragnienie. Objawy oddechowe moga by¢ powazne i wigzac sie nawet z
zatrzymaniem oddechu i koniecznoscig wykonania resuscytacji. U pacjentow mogg takze wystepowaé problemy z oczami, jak zez lub réznica w
wielkosci Zrenic. Otytos¢ jest problemem wywotujgcym wieksze obawy, czesto uwazanym za przyczyne hipowentylacji, przez co zespot ROHHAD
nie zostaje rozpoznany.

JAKIE SA PRZYCZYNY WYSTEPOWANIA ZESPOtU ROHHAD?

Przyczyny wystepowania zespotu ROHHAD nie sg znane. Choroba obejmuje dysfunkcje podwzgdrza — czesci moézgu, ktéra kontroluje niektore
wazne funkcje podstawowe jak: temperatura, sen, gtdd, pragnienie, rozwdj seksualny, funkcjonowanie tarczycy, oddychanie i zachowanie.

Podwzgoérze

Wzgdrze
Podwzgorze
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JAK OBJAWIA SIE HIPOWENTYLACJA?

Hipowentylacja moze pojawic sie nagle, czasem po infekcji lub znieczuleniu. Hipowentylacja moze réowniez spowodowac nagte zatrzymanie
oddechu. Mozna temu zapobiec wykonujgc badanie snu u dzieci, ktére nagle stajg sie otyte, poniewaz ten objaw czesto wystepuje przed
pojawieniem sie hipowentylacji.

CzY Z HIPOWENTYLACJA POSTEPUJE SIE INACZEJ NIZ Z CCHS?

Hipowentylacja moze mie¢ rozng intensywnosc¢ przebiegu. U niektorych pacjentéw moze wystepowac tylko hiperwentylacja nocna, a u innych
przez 24 godziny na dobe. Pacjenci, ktérzy potrzebujg mechanicznej wentylacji jedynie podczas snu, czesto wspomagani sg maska
wentylacyjng, a pacjenci potrzebujgcy wentylacji przez 24 godziny na dobe czesto sg wentylowani za posrednictwem tracheotomii.

CO JEST NIE TAK Z HORMONAMI?

W przypadku zespotu ROHHAD moze wystgpic kilka zaburzern hormonalnych. W organizmie moze by¢ produkowana zbyt mata ilos¢ hormondw,
co powoduje potrzebe suplementacji, dotyczy to: 1) tarczycy w szyi - potrzebna jest tyroksyna, 2) nadnerczy powyzej nerek - potrzebny jest
kortyzol oraz 3) jajnikow lub jgder - potrzebne sg hormony ptciowe, facznie z estrogenami i testosteronem. Regulacja pragnienia i gtodu zalezy
rowniez od kontroli hormonalnej i moze by¢ nieprawidtowa w przypadku ROHHAD.

CO DZIEJE SIE W OKRESIE DOJRZEWANIA?

Ze wzgledu na brak niektérych hormondw potrzebnych w okresie dojrzewania dla wsparcia wzrostu i rozwoju ptciowego, dojrzewanie moze
by¢ opdznione i nalezy rozwazy¢ dodatkowg terapie hormonalng.

CO JEST NIE TAK Z UKLADEM NERWOWYM?

Ludzie cierpigcy na zespot ROHHAD normalnie sie poruszajg i myslg oraz potrafig spetnia¢ normalne funkcje intelektualne, jak inni ludzie.
Jednak mogg u nich wystepowac dysfunkcje autonomicznego (automatycznego) uktadu nerwowego, ktéry kontroluje rytm bicia serca,
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ci$nienie krwi, oddychanie, pocenie sie, temperature ciata, perystaltyke jelit, itd. U chtopcow i dziewczynek dotknietych tym schorzeniem moga
pojawiac sie zmiany w normalnym dziataniu tych funkcji organizmu.

W JAKI SPOSOB ADRESUJE SIE OTYt0SC?

Otytos¢ mozna adresowac za pomocyg kontroli diety. Moze ona pogarsza¢ problemy z oddychaniem podczas snu i nalezy j3 odpowiednio
zaadresowac, aby waga ciata zostata zredukowana.

CzY ISTNIEJE RYZYKO WYSTAPIENIA GUZOW?

Guzy zostaty opisane w przypadku pacjentéw z zespotem ROHHAD. S3 to gtdwnie guzy wystepujgce w jamie brzusznej, wywodzgce sie z
komédrek nerwowych. Pacjenci z zespotem ROHHAD powinni by¢é monitorowani pod katem tych guzéw, by zapewni¢ wczesng diagnoze i usungc
guz w razie potrzeby.

CzY SCHORZENIE ZMIENIA SIE Z CZASEM?

Poniewaz do tej pory opisano niewielu pacjentow, wiadomo relatywnie mato na temat choroby. W jednej z prac na temat zespotu ROHHAD
odnotowano, iz u pacjentéw choroba zwykle ujawnia sie w pierwszych latach zycia, a pierwszym objawem jest otytos¢. Otytos¢ moze byé
powigzana z rozwojem zaburzen hormonalnych, jak zwiekszony poziom prolaktyny (z przysadki mézgowej) lub niedoczynnosé nadnerczy i
tarczycy. Hipowentylacja moze pojawi¢ sie po kilku latach. Choroba nie ulega poprawie z czasem.

CZEGO JESZCZE MOZNA DOWIEDZIEC SIE O ZESPOLE ROHHAD?
Zrédto choroby nie jest znane.

Europejski rejestr pacjentow z CHS, tacznie z tymi cierpigcymi na zespot ROHHAD, pomoze lepiej zdefiniowa¢ tg bardzo rzadka chorobe.
Wieksza ilos¢ danych od pacjentdw pomoze zrozumiec diagnoze oraz sposob leczenia schorzenia.
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7. CHS a genetyka

CzyY DOSTEPNY JEST ODPOWIEDNI TEST GENETYCZNY?

Test genetyczny diagnozujgcy CCHS dostepny jest od 2003 roku. Test pomaga znalez¢ w kazdej komorce ciata chorej osoby nieprawidtowosci,
ktére nie wystepujg u oséb zdrowych. Istniejg 23 pary chromosoméw (materiat genetyczny w kazdej komdrce), a test pozwala odnalezé
anomalie (mutacje) w chromosomie numer 4. Cze$¢ chromosomu, w ktérej wystepuje mutacja genetyczna, nazywana jest PHOX2B.

CO WYKRYWA TEST GENETYCZNY?

Najczestsza mutacja, wystepujaca u 90% pacjentow, sktada sie z dtuzszego tanicucha czasteczek alaniny, jednego z aminokwasow lub blokéw
budulcowych spirali DNA. Liczba czasteczek alaniny zwiekszona jest z 20 (normalna liczba) do przedziatu pomiedzy 24 i 39 czgsteczkami alaniny
w parze chromosoméw. Nazywa sie ja mutacja powtdrzen polialaninowych (PARM). Mutacja powoduje powstanie par chromosoméw
sktadajgcych sie z 20/24 do 20/39 czasteczek alaniny (prawidtowy genotyp to 20/20).

m“. Ekspansja - 25 czgsteczek alaniny
[ | +5A
CO0O8e |
R | Ekspansja - 29 czgsteczek alaniny
| o |

Inne mutacje sg réwniez odkrywane u mniej niz 10% pacjentdw i znane sg jako mutacja missensowa, nonsensowna oraz mutacja przesuwajgca

ramke odczytu.
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Czy RODZA) MUTAC)I POZWALA PRZEWIDZIEC, W JAKI SPOSOB WPLYNIE ONA NA PACJENTA?

Wydaje sie, ze istnieje zwigzek pomiedzy pewnymi aspektami obrazu klinicznego oraz rodzajem mutacji, fgcznie z: 1) ryzykiem wystgpienia
guzéw komodrek nerwowych, jak nerwiak zarodkowy lub ganglioneuroma; 2) ryzykiem wystgpienia choroby Hirschsprunga; 3) stopniem
hipowentylacji i prawdopodobienstwem potrzeby mechanicznej wentylacji przez 24 godziny dziennie; oraz 4) obecnoscig zaktdcen rytmu serca,
mozliwej przyczyny nagtej smierci.

Na przyktad u pacjentéw z genotypem 20/25 istnieje duze prawdopodobienstwo wystgpienia potrzeby wentylacji 24 godziny na dobe, a u 0séb
z dtuzszymi mutacjami wystepuje powazniejsza hipowentylacja, nawet gdy nie $pia.

Obecnos¢ innych rodzajéw mutacji (innych niz PARM) moze by¢ zwigzana z ostrymi postaciami CCHS, czesto wystepuje choroba Hirschsprunga
(z rozlegtym schorzeniem jelit) oraz guzy grzebienia nerwowego.

W JAKI INNY SPOSOB MOZE POMOC TEST GENETYCZNY?

Swiadomos¢ wystepowania mutacji PHOX2B pozwala réwniez na zidentyfikowanie rodzicoéw bedacych nosicielami mutacji i nieprzejawiajacych
objawdw, u ktdrych istnieje wieksze ryzyko wystgpienia ponownej mutacji w kolejnych cigzach lub u oséb dorostych z fagodng hipowentylacja,
ktdra nie zostata wczesniej zaobserwowana ani zdiagnozowana.

A CO Z DIAGNOZA PODCZAS CIAZY?

Mozliwe jest wykonanie testéw genetycznych ptodu podczas cigzy w celu uzyskania diagnozy prenatalnej. U kazdej osoby dotknietej chorobg
istnieje 50% ryzyko przekazania dysfunkcji kazdemu z posiadanych dzieci (dziedziczenie autosomalne dominujace). W zwigzku z tym pojedyncza
mutacja u jednego z nich wystarczy, by spowodowac chorobe.
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Dziedziczenie mutacji genu PHOX2B
CzyY RODZICE SA NOSICIELAMI MUTACJI GENETYCZNEJ?

Ponad 90% rodzicéw nie przenosi mutacji genetycznej. Uwaza sie, ze mutacja genetyczna wystepuje samoistnie bardzo wczesnie podczas cigzy,
gdy powstaje embrion. Poniewaz 5-10% pacjentéw moze by¢ nosicielem tego genu, zaleca sie wykonanie testu u rodzicéw w przypadku, gdy u
chorej osoby wykryta zostanie mutacja genetyczna.

Wiekszos$¢ rodzicow, ktérzy sg nosicielami mutacji, nie zostata przebadana i nie wiedzg, czy genetyczna anomalia ma na nich wptyw. U
niektérych anomalia wystepuje w niektérych komérkach ciafa. Jest to fenomen nazywany mozaicyzmem.

KTO JESZCZE POWINIEN WYKONAC BADANIA GENETYCZNE?

Obecnie badania genetyczne powinny by¢ przeprowadzane u rodzicow dotknietych schorzeniem oraz u oséb, u ktérych test na obecnosé
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PHOX2B zakonczyt sie wynikiem pozytywnym. Rodzice oraz chorzy mfodzi ludzie powinni uzyska¢ porade, by mogli zdecydowac, kto powinien
poddac sie dalszym badaniom PHOX2B.

NA CzYM POLEGA BADANIE GENETYCZNE?

By wykonac analize genu PHOX2B, nalezy wysta¢ prébke krwi do jednego ze specjalistycznych laboratoriow genetycznych istniejgcych w Europie
(link do mapy). Takie badanie powinno by¢ przeprowadzane w obecnosci lekarza, ktéry skierowat na nie pacjenta, aby wszystkie informacje
kliniczne zostaty zapewnione.

Czy BADANIE GENETYCZNE MOZE IDENTYFIKOWAC PACJENTOW W POZNIEJSZYM DZIECINSTWIE LUB DOROSLYCH?
Dzieki wprowadzeniu badan genetycznych diagnozowanie pacjentow z hipowentylacjg wynikajgcg z CCHS stato sie mozliwe.

U niektérych dorostych, cierpigcych na chroniczng hipowentylacje lub hipowentylacje o pdéznym poczatku, odkryto mutacje PHOX2B.
Dodatkowo, u niektorych dorostych borykajgcych sie z obturacyjnym bezdechem sennym lub wykazujacych nieprawidtowa reakcje na
znieczulenie, réwniez odnaleziono mutacje PHOX2B. Mutacja zwykle odnotowywana u takich pacjentéw to (krétsza) ekspansja alaniny, z
genotypem 20/25. tagodny przebieg schorzenia zwigzany z tg3 mutacjg wyjasnia, dlaczego choroba ujawnia sie u dorostych lub wczesniej nie
zostata rozpoznana. Czasem dochodzi do wydarzenia przyspieszajgcego, jak zazywanie lekdw uspokajajgcych lub ostry problem z oddychaniem,
co podkresla pojawienie sie hipowentylacji.

Czy BADANIA GENETYCZNE SA ZAWSZE POZYTYWNE?

Badania zwigzane z PHOX2B mogg dawac negatywne wyniki u pacjentéw z podejrzeniem CHS. W takim przypadku diagnoza moze by¢ niepewna
i nalezy szukac¢ innych wyjasnien.

Obecnie nie istnieje zaden test genetyczny pozwalajacy zdiagnozowac zespdt ROHHAD. U pacjentdw z zespotem ROHHAD nie wystepuja
nieprawidtowosci zwigzane z PHOX2B.
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8. CHS i wspieranie oddechu
DLACZEGO WSPIERANIE ODDECHU JEST POTRZEBNE?

Pacjenci z CHS nie sg w stanie oddycha¢ samoistnie podczas snu, a czasem rowniez, gdy nie spig. CHS nie ustepuje samoistnie, nie reaguje na
stymulacje farmakologiczng ani nie staje sie tagodniejsze wraz z wiekiem. Dlatego oddychanie musi by¢ wspomagane u pacjentéw z CHS przez
specjalne urzadzenia. Nie istnieje jedna najlepsza strategia wentylacji, sposdéb wentylacji musi zosta¢ dobrany zgodnie z wiekiem,
intensywnosciq przebiegu choroby, preferencjami rodzicow oraz doswiadczeniem centrum specjalistycznego.

JAKIE RODZAJE WSPARCIA ODDECHU SA DOSTEPNE?
Obecnie dostepne sg cztery rodzaje wsparcia oddechu.

* Wentylacja przez tracheostomie. Najbardziej popularng metodg zapewniania mechanicznej wentylacji, zwtaszcza w przypadku noworodkéw i
mtodszych dzieci, jest wykorzystanie tracheostomii, ktdra polega na chirurgicznym otwarciu krtani. Rurka intubacyjna jest umieszczana w otworze i
podtaczana do wentylatora za pomoca specjalnego uktadu rurek.

¢ Wentylacja maska — nazywana nawet wentylacjg nieinwazyjng. Wsparcie oddechu za posrednictwem wentylatora mozna zapewnic
przy uzyciu przewodow donosowych, maski twarzowej lub nosowej.

* Rozrusznik przepony (DP). DP wymaga zabiegu chirurgicznego, polegajacego na umieszczeniu dwdch elektrod w klatce piersiowej na
nerwach przepony i dwoch odbiornikdow radiowych pod skorg. Elektryczna stymulacja nerwéw przepony wywotuje skurcz najwiekszego
i najwazniejszego miesnia oddechowego - przepony. Gdy nadajnik zewnetrzny przestaje wysyta¢ sygnaty, przepona rozluznia i
rozpoczyna sie faza biernego wydechu. Nowsze procedury bezposredniego rozruszania przepony zostaty juz opisane i zastosowano je u
niewielkiej liczby pacjentow.

* Wentylacja cisnieniem ujemnym (NPV). Istniejg trzy tryby zapewniania ujemnego cisnienia, by wywofa¢ oddychanie: respirator
pancerz (skorupa), kamizelka (the Vest) lub urzadzenie Porta-a-lung. We wszystkich metodach NPV, cisnienie ujemne doprowadzane
jest do klatki piersiowej i brzucha w celu wywotania wdechu, poniewaz cisnienie negatywne powoduje wsysanie powietrza do ptuc.
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JAKIE SA NAJBARDZIE) POPULARNE ZAGROZENIA ZWIAZANE Z ROZNYMI RODZAJAMI WENTYLAC)I WSPOMAGANE)?

* Infekcja: rurka tracheostomijna moze prowadzi¢ do infekcji bakteryjnych i wirusowych, ktére moga rozprzestrzeni¢ sie do ptuc. W
konsekwencji, zwiekszona ilos¢ wydzieliny moze doprowadzi¢ do zablokowania drég oddechowych lub spowodowa¢ zapalenie ptuc.
Dlatego dzieci po tracheostomii powinny by¢ poddane regularnemu nadzorowi. Do infekcji moze dojs¢ rowniez w przypadku
rozrusznika nerwow przepony oraz metody NIV.

* Przecieki: Wtasciwa wentylacja wspomagana jest niezwykle wazna dla zachowania optymalnego zdrowia dzieci zaleznych od
wspomagania wentylacji. Dlatego przecieki wokdt maski nalezy ograniczyé do minimum, zapewniajgc pacjentom dobrze dopasowana
maske/przewody nosowe. Podobnie, dobrze uszczelniona skorupa na klatke piersiowg lub pas sg konieczne podczas stosowania
wentylacji cisnieniem ujemnym.

e Usterki: wsparcie oddechowe przy uzyciu DP moze by¢ zagrozone przez wadliwg (zepsutg) antene oraz przewdd pomiedzy
odbiornikiem i elektrodg lub przez wadliwe funkcjonowanie rozrusznika po jednej stronie klatki piersiowe;.

e Zamkniecie drog oddechowych moze mie¢ miejsce, gdy oddech wywotywany jest cisnieniem ujemnym lub rozrusznikiem nerwow
przepony bez tracheotomii.

JAK CZUJE SIE PACJENT PODCZAS WENTYLACJI WSPOMAGANEJ?

Sama wentylacja wspomagana nie powoduje zadnego bdlu i dlatego nie przeszkadza podczas snu. Optymalne ustawienie wentylatora jest
wazne, by unikng¢ nieprawidtowej synchronizacji rytmu oddychania pacjenta z ustawieniami wentylatora. Zaleca sie, aby jedna osoba czuwata
w pokoju, gdy pacjent $pi, by mogta reagowac w razie alarmoéw spowodowanych odtgczeniem rur, peknieciem anteny lub przeciekiem.

Czy DZIECKO BEDZIE MOGLO MOWIC PO WYKONANIU TRACHEOSTOMII?
Podczas oddychania samoistnego specjalny adapter, nazywany zastawka mowy, umieszczany jest na rurze, by umozliwi¢ méwienie. Méwienie

jest réwniez mozliwe podczas mechanicznej wentylacji.

Zespot Oérodkowej Hipowentylacji - Broszurka informacyjna dla Pacjenta i jego Opiekuna — edytowana przez Konsorcjum EUCHS — 1 edycja 2012 — strona 24



CzY RODZINA BEDZIE MOGLA PODROZOWAC Z WENTYLATOREM?

Najnowsze wentylatory sg przenosne i posiadajg baterie wewnetrzng oraz zewnetrzna.
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9. WENTYLACJA PRZEZ TRACHEOSTOMIE

CO TO JEST TRACHEOSTOMIA?

Otwarte pofaczenie z przodu szyi, ktére prowadzi bezposrednio do tchawicy — znane jest réwniez jako stomia na tchawicy, dlatego nazywane
jest tracheostomia. Wykonywana jest w znieczuleniu ogdlnym przez chirurga otolaryngologa specjalnie, by umozliwi¢ dtugoterminowa
wentylacje w CHS. Wykonuje sie jg rowniez w przypadku innych schorzen, w ktdrych drogi oddechowe w tchawicy lub powyzej dziatajg
niewtasciwie, np. w krtani (struny gtosowe) lub gardle.

JAKIE SA ZALETY WENTYLACJI PRZEZ TRACHEOSTOMIE?

Wentylacja przez tracheostomie jest efektywna, zwtaszcza w przypadku, gdy drogi oddechowe powyzej przetoki s narazone na zapadanie sie
lub zwezanie. W przypadku CHS, mdzg nie wysyta odpowiednich sygnatéw, by wywota¢ wystarczajacy ruch miesni oddechowych, co sprawia, ze
do ptuc dociera zbyt mata ilo$¢ powietrza. Te sygnaty wysytane sg réwniez do miesni gardta, ktére nie jest w stanie w petni sie otworzy¢, jak w
przypadku oséb zdrowych. Chociaz mozna poradzi¢ sobie z problemem poprzez wdmuchiwanie powietrza do drég oddechowych pod
ciSnieniem, jak w przypadku maski do wentylacji, nie zawsze rozwigzuje to problem zwezania sie lub zapadania drég oddechowych. Dzieje sie
tak szczegdlnie w przypadku mtodych niemowlat, ktérych drogi oddechowe sg mniejsze.

KIEDY NALEZY ROZWAZYC TRACHEOSTOMIE?

W przypadku wiekszosci niemowlgt z CHS, tracheostomia jest uwazana za standardowg metode wspierania oddechu. Taka opcja jest
rozwazana zwiaszcza, jesli wentylacja jest potrzebna przez wiekszg czes¢ 24-godzinnego dnia noworodka, np. przez 12 godzin lub dtuzej, jesli
potrzebna jest, gdy dziecko nie $pi i gdy cykl spania i czuwania nie jest jeszcze ustabilizowany. Wentylacja przy uzyciu tracheostomii stosowana
jest réwniez u starszych dzieci, jesli potrzebujg wentylacji w okresie czuwania przez jakikolwiek czas lub jesli stosowanie maski do wentylacji
uznane zostanie za niewystarczajgce lub niebezpieczne, np. w sytuacjach, gdy gorne drogi oddechowe nie s3 odpowiednie, by umozliwi¢
efektywng wentylacje. Przewaznie stosuje sie rurki tracheostomijne bez mankietu. U niektdrych dorostych z CHS wentylacja przy uzyciu
tracheostomii moze by¢ wykonywana za pomocg rurek tracheostomijnych z mankietem.

CzY JEST ONA WYKONYWANA NA CALE ZYCIE?
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Niegdys uwazano, ze wentylacja przy uzyciu tracheostomii jest konieczna przez cate zycie. W przypadku niektérych pacjentéw nadal tak jest -
np. jesli hipowentylacja pojawia sie w fazie Swiadomosci. Jednak u czesci pacjentéw po tracheostomii udato sie z niej zrezygnowac, gdy okazato
sie, ze inne metody wentylacji sg efektywne. Do permanentnego usuniecia rurki tracheostomijnej (rozintubowania) dochodzi, gdy pacjent
przechodzi na wentylacje przy uzyciu maski, a w niektérych przypadkach przy rozruszniku nerwéw tchawicy.

JAK BEDE WYGLADAC PO TRACHEOSTOMII?

Do otworu tracheostomijnego wprowadza sie rurki, by upewni¢ sie, ze pozostanie on drozny. O rurke tracheostomijng trzeba odpowiednio
dbac¢ — dotyczy to odsysania oraz czyszczenia i wymiany. Rodzice, pacjenci oraz ich opiekunowie sg uczeni tych zabiegdw, a ich zdolnos¢ do ich
wykonywania sprawdzana jest przez wykwalifikowany personel pielegniarski / terapeutyczny. Jesli okazuje sie, ze rodzice i opiekunowie sg
kompetentni, mogg wykonywac odsysanie i zmieniac rurke tracheostomijng regularnie. Rurke nalezy czesto wymieniaé, w odstepach zaleznych
od wykonania rurki, ilosci oraz rodzaju wydzielin oraz innych czynnikdw klinicznych.

JAKI SPRZET BEDZIE MI POTRZEBNY, BY ZAJAC SIE OTWOREM TRACHEOSTOMINYM?

Wszyscy pacjenci po tracheostomii potrzebujg sprzetu do odsysania wydzielin oraz wymiany rurki. By pacjent pozostat mobilny,
przygotowywany jest specjalny 'zestaw' tracheostomijny ze specjalistycznymi elementami, tgcznie z zapasowymi rurkami tego samego oraz
mniejszego rozmiaru, cewnikami do odsysania oraz urzgdzeniem do odsysania.

JACY OPIEKUNOWIE SA POTRZEBNI | KIEDY?

Pacjent z CHS potrzebuje opiekundw, ktdrzy bedg monitorowali i reagowali na zmiany potrzeb zwigzanych z wentylacja, niezaleznie od tego,
czy wykonano u nich tracheostomie, czy zastosowano inny rodzaj wentylacji. Okres zapotrzebowania na opiekundéw oraz ich rodzaj jest rézny i
zalezy od wielu czynnikdéw, jak intensywnosc¢ stanu klinicznego, stabilnosé, wiek i dostepnosé. Istniejg rodziny, u ktorych minimalna opieka jest
zapewniana lub dostepna - jest to mniej powszechne, poniewaz wiekszos¢ rodzin posiada przynajmniej opiekunéw nocnych na kilka lub na
wszystkie noce w tygodniu.

JAKIE PROBLEMY MOGA WYSTAPIC?
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Rurki tracheostomijne mogg sie zablokowa¢ lub wypasé, mogg zosta¢ umieszczone w nieodpowiednim miejscu lub odsysanie wydzielin moze
by¢ utrudnione. Mogg zwieksza¢ prawdopodobienistwo przedostawania sie bakterii do tchawicy lub ptuc, co sporadycznie moze powodowac
powazne infekcje, jak zapalenie tchawicy, zapalenie oskrzeli lub zapalenie ptuc.

Nieuchronnie, rurki tracheostomijne wptywajg na wokalizacje, zwtaszcza w okresach prowadzenia wentylacji. Nie jest jasne, czy rurki
tracheostomijne wptywajg na wiasciwosci ptuc lub wzrost drég oddechowych, chociaz prawdopodobnie jest to bardziej zalezne od
odpowiedniej wentylacji. Rurki tracheostomijne sg powigzane ze zwiekszonym ryzykiem nagtej smierci.

JAK MAM SOBIE Z TYM RADZIC?

Odpowiednia opieka moze zminimalizowac te problemy. Na przyktad procedury opieki powinny byé wykonywane w czystosci, nalezy zwracaé
uwage na zmiany zachodzgce w wydzielinach uzyskanych przez odsysanie. Regularne monitorowanie podczas snu przy uzyciu pulsoksymetru
oraz stosowanie zastawek mowy to kolejne sposoby na zminimalizowanie zagrozen.

Czy MOZNA MOWIC PO TRACHEOSTOMII?

Prawie wszyscy pacjenci po tracheostomii uczg sie wokalizowa¢ i méwi¢, chociaz proces ten moze byé¢ opdzniony w porédwnaniu z innymi
dzieémi.

CzY WYSTEPUJA JAKIEKOLWIEK PROBLEMY Z POLYKANIEM LUB JEDZENIEM?

Moze to by¢ zwigzane w szczegdlnosci z problemami u noworodkdéw i mtodych dzieci z CHS oraz po tracheostomii. Problem czasem zostaje
rozwigzany poprzez zastosowanie gastrostomii — przetoki utworzonej do wnetrza zotadka przez Sciane jamy brzuszne;.

A CO Z PLYWANIEM?

Pacjenci z CHS po tracheostomii nie powinni ptywac. Pozostate osoby z CHS mogg wykonywac te czynnos¢, ale powinno sie unika¢ ptywania
pod wodg, poniewaz obnizone odczucie asfiksji moze prowadzi¢ do dfugich okreséw wstrzymywania oddechu.

JAKIE WENTYLATORY STOSUJE SIE PO TRACHEOSTOMII?
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Istnieje kilka réznych urzadzen stosowanych do wentylacji przez tracheostomie — w réznych krajach dziatajg inni dystrybutorzy sprzetu
medycznego, ktdrzy dostarczajg wentylatory od konkretnych firm. Dlatego trudno jest wskaza¢, ktdre urzadzenia powinny by¢ stosowane u
pacjentdw z CHS. Wazne jest, by lekarz praktyk zalecajacy i nadzorujacy wentylacje miat doswiadczenie w wentylacji dtugoterminowej.

Czy W PRZYPADKU TRACHEOSTOMII DOCHODZI DO PRZECIEKOW?

W przypadku tracheostomii dochodzi do przeciekow, najczesciej wokot rurki tracheostomijnej i przez krtan oraz gardto. Mogg one pomagaé w
rozwoju wokalizacji oraz mowy. Jednak nadmierne przecieki mogg ostabi¢ wentylacje. Dlatego przecieki mogg by¢ korzystne lub szkodliwe, w
zaleznosci od ich stopnia. Rozwdj przecieku zwiekszajgcego sie w ciggu tygodni lub miesiecy moze by¢ wskaznikiem, ze istnieje potrzeba
zastosowania rurki o wiekszym rozmiarze.

JAK CZUJE SIE DZIECKO Z OTWOREM TRACHEOSTOMIINYM?

Nie powinien pojawic¢ sie zaden bdl zwigzany z tracheostomig. Jednak wiekszos¢ dzieci nie lubi odsysania, mimo ze jest to zabieg konieczny w
procesie opieki nad otworem tracheostomijnym.

CO STANIE SIE Z TRACHEOSTOMIA WRAZ ZE WZROSTEM?
Przeciek bedzie sie zwiekszat i zajdzie koniecznos¢ zwiekszenia rozmiaru rurki tracheostomijne;.
JAKIE RODZAJE RUREK TRACHEOSTOMIJNYCH (KANIULI) SA STOSOWANE?

Stosowane sg réine rodzaje plastikowych rurek; zwykle nalezy stosowac sie do zalecen producenta w kwestii zmiany i dbania o rurki.
Preferowane sg rurki, ktére sg dobrze tolerowane przez dtuzszy czas. U niemowlat i dzieci preferowane sg rurki tracheostomijne bez
mankietow.

CzY RURKI TRACHEOSTOMIJNE POZOSTAWIA SIE OTWARTE -— CZY POTRZEBNY JEST MI WYMIENNIK CIEPLA, ZASTAWKA MOWY?
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Rurki tracheostomijne majg rézne zapotrzebowanie na wilgo¢ — czasem jest ona zapewniana przez samg wentylacje; elektrycznie podgrzewana
wilgo¢ jest najbardziej wydajna, ale istniejg urzagdzenia podobne do zaawansowanej bibuty filtracyjnej, ktore wytapujg wydychane (wilgotne)
powietrze i nawilzaja powietrze wdychane (wymiana wilgoci, urzgdzenia HME). U niektdrych dzieci dodatkowa wilgotnos¢ powietrza nie jest
potrzebna.

Zastawki mowy sg czesto potrzebne w okresach, gdy nie zachodzi wentylacja, by umozliwi¢ wokalizacje.

10. WENTYLACJA MASKA (NOSOWA)

CO TO JEST WENTYLACJA MASKA?

Podczas wentylacji maskg mozna stosowaé rézne rodzaje sprzetu, jak maska nosowa, przewody
donosowe, specjalne hetmy, maska twarzowa (ilustracja). Jest to rodzaj wentylacji, ktéry nie wymaga
wykonania tracheostomii. Czasem réwniez nazywa sie jg 'wentylacjg nieinwazyjng'.

JAKIE SA ZALETY WENTYLACJI MASKA?

= Nie ma koniecznosci wykonywania zabiegu chirurgicznego

= Nie wptywa na mowe ani na rozwoj jezyka méwionego
= |nfekcje uktadu oddechowego wystepujg rzadziej
KIEDY NALEZY ROZWAZYC WENTYLACJE MASKA?

Niektorzy autorzy zalecajg wentylacje przez tracheostomie w pierwszych latach zycia, a inni popierajg wentylacje nieinwazyjna. Jesli wentylacja
potrzebna jest przez 24 godziny, preferowana jest tracheostomia.
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Jesli hipowentylacja jest mniej intensywna, wentylacja nieinwazyjna przy uzyciu maski moze by¢ dobrg opcjg. Decyzja bedzie zaleze¢, po
dyskusjach z rodzing, od stanu klinicznego dziecka oraz od doswiadczenia twojego lekarza.

W niektérych przypadkach wentylacje maskg rozpoczynano bardzo wczesnie. Naprzemienne stosowanie masek nosowych oraz ustno-
nosowych, a takze od niedawna uzywanych petnych masek twarzowych, moze zminimalizowa¢ niedorozwdj srodkowej czesci twarzy. W celu
zmniejszenia ryzyka, wazne jest, by nie mocowac¢ maski zbyt ciasno. Sylikonowe maski dopasowywane do pacjenta mogg byé pomocne. U
dzieci unika sie stosowania masek twarzowych najdtuzej, jak to mozliwe, ze wzgledu na mozliwe ryzyko aspiracji.

Wentylacja maska jest pierwszg opcjg u dorostych cierpigcych na CHS.

CzY ISTNIEJA ROZNE ROZMIARY | KSZTALTY MASEK?

Maski posiadajg rdézne ksztatty i rozmiary oraz wykonywane sg z réznych materiatdéw, chociaz w przypadku dzieci réznorodnos¢ jest mniejsza.
Nalezy doktadnie wybraé maske, ktéra najlepiej pasuje i zapewnia najlepszg wentylacje.

{1
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JAKIE SA KOMPLIKACJE ?

e zapalenie spojoéwek
* suchos$é¢ w ustach

* rozdecie brzucha

e  bdl skéry twarzy

* nieefektywna wentylacja spowodowana przemieszczeniem sie maski i/lub przeciekaniem powietrza (gtéwnie u dzieci, ktére czesto
poruszajg sie podczas snu). Stosowanie miekkiego kotnierza ortopedycznego, utrzymujgcego rurke wentylacyjng w miejscu, moze
zredukowac przecieki i zapobiec desaturacji i/lub hipowentylacji.

* deformacja srodkowej czesci twarzy jest powazng, dtugoterminowg komplikacjg zwigzang z codziennym uciskiem maski na twarz (patrz

rysunek).
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Rysunek. Dziecko cierpigce na CCHS w masce nosowej oraz trzy dni pdzniej, w masce twarzowej.

Maska twarzowa moze rowniez zapobiegac przeciekaniu powietrza przez usta, gdy sg otwarte podczas snu.

JAK DBAC O SPRZET?

Przewody donosowe oraz maske nalezy cyklicznie zmienia¢, by mie¢ pewnos¢, ze s w dobrym stanie oraz ze rozmiar jest odpowiedni.
Maske nalezy utrzymywad w czystosci i codziennie my¢.

Wspotpraca z zespotem opieki zdrowotnej pomoze zapewnié najlepsze uzytkowanie oraz dbatos¢ o maske.
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11. ROZRUSZNIK PRZEPONY
CO OZNACZA ROZRUSZNIK PRZEPONY?
Normalnie mazg wysyta impulsy elektryczne - za pomocg nerwéw przepony - do przepony, by zainicjowac skurcz miesni i wywotac¢ oddychanie.
U pacjentéw z CHS, mozg nie jest w stanie odpowiednio wykonac tej czynnosci.

Obecnie stosuje sie pewne techniki, jak rozrusznik przepony, w ktdérych pacjentowi wszczepia sie urzadzenie zdolne do wywotywania
elektrycznej stymulacji przepony w celu zainicjowania jej skurczéw.

JAKIE SPOSOBY ROZRUSZANIA PRZEPONY SA DOSTEPNE?
Istniejg dwa sposoby, na ktdre przepona moze otrzymac elektryczng stymulacje z wszczepionych urzadzen.

e Bezposredni rozrusznik przepony Wszczepione urzadzenie jest bezposrednio potgczone z przepong, a wiec bezposrednio stymuluje jg
elektrycznie. Jest to nowo opisana technika i specjalisci posiadajg niewielkie doswiadczenie w jej stosowaniu.

¢ Rozrusznik nerwu przepony Wszczepione urzgdzenie stymuluje elektrycznie nerwy przepony, ktore z kolei stymulujg przepone. Tg
technike stosuje sie od wielu dekad i jest ona wydajna. Opisano jg szczegétowo ponizej.

JAKIE SA CZESCI SYSTEMU ROZRUSZNIKA NERWU PRZEPONY?

System rozrusznika nerwu przepony sktada sie z trzech elementéw zewnetrznych (przekaznik zasilany bateryjne potgczony z dwoma antenami,
patrz rysunek) oraz z czterech implantow: dwdch odbiornikéw radiowych wszczepianych podskdrnie po obu stronach tutowia oraz dwdch
elektrod przyszytych do nerwéw przepony wewnatrz tutowia. Podczas aktywnej pracy rozrusznika przekaznik wytwarza faricuch sygnatéw na
czestotliwosci radiowej, ktére sg przeksztatcane przez odbiornik w impulsy elektryczne. Elektryczna stymulacja nerwdéw przepony wywotuje
skurcze przepony oraz wdech. Gdy nadajnik przestaje wytwarzac sygnaty, przepona sie rozluznia i rozpoczyna sie faza biernego wydechu. U
dzieci zalecany jest dwustronny, synchroniczny rozruch nerwéw przepony w celu uzyskania optymalnej wentylacji.
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CO JEST POTRZEBNE PRZED WSZCZEPIENIEM?

Przed wszczepieniem chirurgicznym powinny zosta¢ przeprowadzone nastepujgce procedury diagnostyczne: przeswietlenie klatki piersiowej,
tracheobronchoskopia, przezskdorna stymulacja nerwu przepony przez szyje razem z badaniem usg przepony, by upewnic¢ sie, ze przepona
funkcjonuje prawidtowo, a takze doktadne badanie w celu wykluczenia choréb nerwowo-mieéniowych. Przeciwwskazaniem do wszczepienia
rozrusznika nerwu przepony s3: ostre, chroniczne choroby ptuc, stenoza drzewa tchawiczo-oskrzelowego, paraliz przepony oraz miopatia.
Wzglednym przeciwwskazaniem jest wiek ponizej jednego roku.

JAKIE SA KORZYSCI ZASTOSOWANIA ROZRUSZNIKA NERWU PRZEPONY?

Korzysci zastosowania rozrusznika nerwu przepony sg najwieksze u pacjentéw, ktérzy potrzebujg wentylacji wspomaganej przez 24 godziny na
dobe. U tych pacjentéw bardzo dotknietych chorobg, rozrusznik oddechu zapewnia wolnos$é¢ od wentylatora mechanicznego w ciggu dnia.
Stosujg maty, przenosny system rozrusznikdw w ciggu dnia, co pozwala im uzyska¢ mobilnos¢ i umozliwia uczestniczenie w codziennych
czynnosciach. Dzieci w okresie poniemowlecym mogg nosi¢ przekaznik w matym plecaku.

W nocy powinno sie nadal stosowa¢ wentylacje ciSnieniem dodatnim. Stosowanie rozrusznika dtuzej niz przez 12 — 15 godzin dziennie nie jest
zalecane, poniewaz istnieje ryzyko wystgpienia zmeczenia neuromiesniowego.
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Pacjenci, ktérzy potrzebujg wentylacji wspomaganej tylko podczas snu, rowniez czerpig korzysci z mniejszych rozrusznikdw, co utatwia im
mobilnos¢ podczas wakacji, campingdw z kolegami ze szkoty, itd.

CzY MOZLIWE JEST WSZCZEPIENIE ROZRUSZNIKA NERWU PRZEPONY BEZ WYKONYWANIA TRACHEOSTOMII?

U starszych dzieci mozliwe jest usuniecie rurki tracheostomijnej. U mtodszych pacjentow - ponizej szdstego roku zycia - rozrusznik w potgczeniu
z tracheostomig zapewnia wiekszg stabilnos¢ objetosci oddechowej, saturacji oraz koncowo-wydechowego stezenia pCO2. Zamkniecie otworu
tracheostomijnego u tej mtodej grupy moze dodatkowo komplikowa¢ zwiekszone ryzyko zapadniecia sie gérnych drég oddechowych podczas
snu. Pomiedzy 6 a 12 rokiem zycia pomysine odzwyczajenie sie od rurki intubacyjnej jest bardziej prawdopodobne, ale préoby wykonania
procedury powinny by¢ dokonywane przy doktadnej obserwacji i monitorowaniu w wyspecjalizowanych centrach medycznych.

JAKIE JEST RYZYKO ZWIAZANE Z SYSTEMEM ROZRUSZNIKA NERWU PRZEPONY?

Wszczepianie systemu rozrusznika wymaga dwustronnej torakotomii (otwarcia klatki zebrowej), znieczulenia ogdlnego oraz leczenia
pooperacyjnego, co wskazuje na ogolne ryzyko zwigzane z tymi procedurami.

Wadliwe dziatanie rozrusznika jest mozliwe i moze byé spowodowane podniesieniem progu rozruszania, do ktérego moze dojs¢ podczas
infekcji. W bardzo rzadkich przypadkach moze dojs¢ do infekcji wokdt wszczepionego systemu.

JAKIE SA NAJCZESCIE) SPOTYKANE PROBLEMY TECHNICZNE ZWIAZANE Z ROZRUSZNIKIEM NERWU PRZEPONY?

W przeciggu roku antena zewnetrzna moze sie zepsu¢, czemu mozna zaradzi¢, wymieniajac jg. Kilka nowych, zapasowych anten powinno
zawsze znajdowac sie w domu.

Po dziesieciu do pietnastu lat od transplantacji moze dojs¢ do usterki implantéw. Najczesciej psujg sie lub dochodzi do usterki izolacji kabla
pomiedzy odbiornikiem a elektroda. By rozwigza¢ ten problem nalezy przeprowadzi¢ ponowng operacje, ktorg powinna by¢ wykonana w
centrum specjalistycznym.

CzY ROZRUSZNIK NERWU PRZEPONY WYKLUCZA LUB ZAKLOCA PRACE ROZRUSZNIKA SERCA U TEGO SAMEGO PACJENTA?
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U pacjentow z CCHS wszczepienie rozrusznika serca oraz rozrusznika nerwu przepony moze by¢ konieczne. W takiej sytuacji wazne jest
wszczepienie bipolarnego rozrusznika serca, by unikngc¢ zaktécen z elektrodami monopolarnymi nerwu przepony.

CO JEST NIEZBEDNE DLA SKUTECZNEGO DZIAtANIA ROZRUSZNIKA NERWU PRZEPONY?

Dla skutecznego dziatania rozrusznika wazne jest zastosowanie bardzo wyspecjalizowanej techniki chirurgicznej podczas wszczepiania oraz
doktadne ustawienie parametréw rozrusznika. Dlatego operacja i opieka pooperacyjna powinny by¢ prowadzone jedynie w centrum, ktére ma
doswiadczenie w dziedzinie rozrusznikdw nerwu przepony. Coroczne kontrole w szpitalu oraz ocena parametréw rozrusznika sg zalecane.

Rodzice, opiekunowie oraz sam pacjent powinni zosta¢ przeszkoleni w zakresie postugiwania sie systemem rozrusznika. Mogg tatwo zmieniac
predkos¢ oddechow oraz objetosé¢ oddechowa, zgodnie z aktualnymi potrzebami pacjenta.

Celem powinno by¢ zminimalizowanie stresu zwigzanego z elektryczng stymulacjg nerwdéw przepony i jednoczesnie zapewnienie optymalnej

wentylacji.
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12. ZMIANY RODZAJU WSPIERANIA ODDECHU
KIEDY NALEZY ZAMKNAC OTWOR TRACHEOSTOMIINY?

Przejscie z wentylacji przez tracheostomie na inny rodzaj wentylacji wspomaganej zwykle nie jest dokonywane wczesniej niz w 6 roku zycia u
dzieci, ktdre sg wentylowane jedynie podczas snu. W przypadku pacjentdow, ktdrzy sg zalezni od wentylatora przez 24 godziny na dobe, taka
zmiane mozna rozwazac pozniej (10-12 rok zycia) - stosowanie stymulacji nerwu przepony, gdy dziecko nie $pi oraz wentylacji maskg podczas
snu.

JAK PRZEJSC Z WENTYLACJI PRZEZ TRACHEOSTOMIE NA WENTYLACIJE MASKA?

Pacjenci, ktdrym usunieto rurke tracheostomijng zawsze przechodzg na inny system wentylacji wspomaganej - zwykle na wentylacje maska lub
rozrusznik przepony. Wentylacje ujemnym cisnieniem obecnie stosuje sie rzadko.

Wentylacja maskg to pierwszy wybor dla wielu pacjentdow. Jednak niektdrzy pacjenci z CHS, ktoérzy sg przyzwyczajeni do tracheostomii,
uwazajg, ze uzywanie maski jest niewygodne i trudne do rozpoczecia i mogg sie bac usuniecia rurki tracheostomijne]. Dlatego mozna zapewnic
pacjentowi okres szkolenia i zachowac rurke tracheostomijng na miejscu, odfgczong. Ostatecznie mozna zatozy¢ i podtgczy¢ mniejszg rurke,
zwiekszajgc przestrzen oddechu wokét niej. Gdy pacjent zostanie oceniony podczas snu, zaréwno podczas wentylacji maskg nosowa i za
pomocg przewoddw donosowych, mozna go bezpiecznie odesta¢ do domu. Gdy dziecko przyzwyczai sie do maski i bedzie w stanie przespa¢ w
niej catg noc, wykonuje sie kolejne badanie podczas snu. Jesli pomiary oddechu oraz neurologiczne sg prawidtowe, mozna usung¢ przewody.
Zwykle przetoka zamyka sie samoistnie w przeciggu kilku dni lub tygodni, jednak czasem operacja jest konieczna.
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JAK PRZEJSC Z WENTYLACJI PRZEZ TRACHEOSTOMIE NA ROZRUSZNIK NERWU PRZEPONY?

Niedawno zasugerowano, ze pacjenci mogg przejs¢ z wentylacji przez tracheostomie na rozrusznik nerwu przeponowego. Poniewaz rozrusznik
przepony nie moze by¢ stosowany przez 24 godziny na dobe, takie rozwigzanie moze by¢ odpowiednie jedynie dla pacjentéw, ktorzy
potrzebujg wentylacji wspomagane] podczas snu. Gdy pacjent zaczyna korzystac z rozrusznika przepony, podjecie nastepujgcych krokéw jest
niezbedne przed usunieciem rurki tracheostomijnej:

* rurka tracheostomijna powinna zosta¢ na miejscu przez pierwsze miesigce, zgodnie z wczesniejszym opisem postepowania w przypadku
wentylacji nieinwazyjne;j;

e wentylacja przy uzyciu rozrusznika przepony jest wykonywana przy pomocy otwartej rurki tracheostomijnej przez kilka miesiecy;

* po zmniejszeniu rozmiaru rurki tracheostomijnej, wykonuje sie badanie podczas snu z rozrusznikiem przepony oraz podtgczong rurka
tracheostomijng: jesli wyniki pokazujg prawidtowe poziomy gazéow krwi, mozna usung¢ rurke tracheostomijng. We wszystkich
przypadkach pacjenci muszg sie nauczy¢ stosowania wentylacji nieinwazyjnej na wypadek usterek rozrusznika, aby mogli wspierac
wentylacje az do momentu wymiany rozrusznika.
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13. MONITOROWANIE W DOMU
CO OZNACZA MONITOROWANIE?

Monitorowanie to nieprzerwana obserwacja parametréw zyciowych, na przyktad oddechu i rytmu bicia serca. Niektére urzadzenia nie tylko
monitoruja, ale réwniez rejestrujg pomiary dla pdzniejszych badan. W przypadku CHS zwykle stosuje sie pulsoksymetrie (znang réwniez jako
monitorowanie saturacji, Sp02).

Co POWINNO BYC MONITOROWANE W DOMU PODCZAS WENTYLACJI WSPOMAGANE) (PRZY UZYCIU TRACHEOSTOMII LUB MASKI NOSOWEJ) I/LUB ROZRUSZNIKA?

Nieprzerwane monitorowanie utlenienia (pulsoksymetria, Sp0O2) jest obowigzkowe podczas snu. Jesli to mozliwe, powinno sie rowniez
monitorowaé koncowo-wydechowe przezskdrne stezenie pCO2, zwtaszcza podczas infekcji uktadu oddechowego. Obydwa parametry powinny
znajdowac sie w prawidtowym zakresie (powyzej 95% SpO2 oraz pCO2 pomiedzy 30 a 45 mm Hg) z nizszym limitem alarmujacym dla Sp0O2
wynoszgcym 90% i wyzszym limitem dla pCO2 rownym 50 mm Hg.

Jeszcze wazniejsza od monitorowania technicznego jest obecnos¢ opiekuna (moze to byé pielegniarka, student medycyny lub dobrze
przeszkolona osoba bez wyksztatcenia medycznego), ktdora moze pomadc w sytuacjach awaryjnych.

U pacjentéw stosujacych rozrusznik w ciggu dnia, okresowa kontrola SpO2 w réznych stanach aktywnosci powinna by¢ przeprowadzana.
DLACZEGO NALEZY MONITOROWAC POZIOM TLENU?

Tlen jest niezbedny do funkcjonowania organizmu. Pobierany jest przez ptuca z wdychanego powietrza i kragzy w organizmie dzieki
krwiobiegowi. Zachowanie wifasciwego poziomu utlenienia krwi (SpO,) jest niezbedne dla przezycia, wtasciwego rozwoju i uczenia sie. W
przypadku CHS oddychanie jest niewystarczajgce, by utrzymac poziom tlenu w normie. Monitorowanie pozwala uzyskac¢ informacje na temat
tego, jaki poziom osiggany jest w danym momencie.

Monitorowanie wykonywane jest przy uzyciu urzgdzen, ktére nieustanie kontrolujg poziom tlenu we krwi, bez pobierania prébek.
Monitorowanie poziomu tlenu daje nam informacje na temat stosownosci wentylacji oraz ostrzega opiekunéw, gdy dochodzi do zdarzenia
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zagrazajgcego zyciu. Monitor emituje styszalny alarm, ktdry pozwala opiekunom na podjecie witasciwych krokéw w celu przywrdcenia
prawidtowej wentylacji i poziomu tlenu.

KIEDY NALEZY MONITOROWAC POZIOM TLENU?

Monitorowanie poziomu tlenu zalecane jest podczas wentylacji i zawsze, gdy dziecko pozostaje samo i istnieje prawdopodobienstwo, ze
zasnie. Czasem monitoring prowadzi sie w fazie Swiadomosci w ciggu dnia. Twdj lekarz podejmie decyzje w tej sprawie.

W JAKI SPOSOB DZIALA PULSOKSYMETR?

Pulsoksymetr okresla ilo$¢ przenoszonego tlenu na podstawie koloru krwi. Krew bogata w tlen ma jasniejszy, czerwony kolor, a krew
pozbawiona tlenu jest ciemna. Czujnik pulsoksymetru kieruje na skére czerwone swiatto, ktére w zaleznosci od poziomu tlenu, przesytane jest
w zmienny sposéb do czujnika (sondy). Pomiar jest zalezny od dobrego pulsu na drodze padania $wiatta, co jest zwykle sygnalizowane z przodu
oksymetru przez poruszajgcg sie linie lub fale.

JAKI JEST PRAWIDLOWY POZIOM TLENU?
Powinien on wynosi¢ ponad 95%.
KIEDY NISKI POZIOM TLENU JEST NIEBEZPIECZNY?

Krotkotrwate spadki poziomu tlenu moga mie¢ miejsce u oséb zdrowych, gdy majg krotkie przerwy w oddychaniu podczas snu. Zwykle nie s
one szkodliwe. Istniejg dowody na to, ze im czesciej poziom tlenu jest nizszy od (92%), tym wieksze istnieje prawdopodobienstwo, ze bedzie
miato to wptyw na wzrost pacjenta i zdolnos¢ uczenia sie. Nie ma tatwego sposobu identyfikacji doktadnych przerw. O niskich ustawieniach
alarmu na twoim pulsoksymetrze zadecyduje lekarz.

Co MOZE WPtYWAC NA POMIARY TLENU?

Sonda moze nie wyczu¢ pulsu, jesli:
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* pacjent za duzo sie rusza

* stopa lub reka jest zbyt zimna

* sonda jest zamocowana za luzno lub za ciasno

e w pomieszczeniu jest bardzo jasne Swiatto

e sonda jest za stara lub przemieszczona (lampka LED nie znajduje sie naprzeciw czujnika)

Powinienes sie nauczy¢, w jaki sposob zaktadac sonde prawidtowo i w jaki sposdb uzyskac oraz odczytaé wtasciwe pomiary.
Co NALEZY zZROBIC, GDY MONITOR URUCHOMI ALARM?

Monitor moze uruchomi¢ prawdziwy alarm, gdy poziom tlenu jest niski lub fatszywy alarm, ktdry wskazuje, ze poziom tlenu nie jest mierzony
prawidtowo. Pomocne moze by¢ nauczenie sie rozrdzniania alarméw, na przyktad poprzez sprawdzenie czy puls jest odpowiednio wyczuwalny.

Jesli alarm spowodowany jest stabym wykrywaniem pulsu, nalezy sprawdzi¢ sonde lub przemiesci¢ jg. Jesli alarm sie zatrzymuje, a wartosci
pokazane na monitorze wracajg do normy, oznacza to, ze byt on fatszywy.

Jesli nie masz pewnosci lub dana osoba z jakiego$ powodu Zle wyglada, powiniene$ zareagowac tak, jak w przypadku niskiego poziomu tlenu.
Sprawdz czy klatka piersiowa sie porusza i czy dana osoba reaguje na bodzce. Moze to wskazywac na problem z oddychaniem lub zatrzymanie
krgzenia i oddychania: patrz sytuacje awaryjne

CzY MONITOROWANIE POZIOMU TLENU STWARZA JAKIES ZAGROZENIE?

Musisz wiedzie¢, w jaki sposob pielegnowac skore, by unikng¢ problemow. Zbyt ciasno przypieta sonda moze wptywaé na przeptyw krwi lub
poparzyc¢ skore.

Co JESZCZE MOZNA MONITOROWAC?
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Innym znakiem niedostatecznego oddychania jest wysoki poziom dwutlenku wegla (CO,), gazu, ktory jest produktem ubocznym oddychania
normalnie wydychanym. Jesli oddech jest niewystarczajacy, poziom dwutlenku wegla moze spowodowac ospatosé lub $pigczke. Istniejg dwa
sposoby mierzenia poziomu CO,:

e pomiar poziomu dwutlenku wegla w powietrzu wydychanym nosem lub przez otwdr tracheostomijny (koricowo-wydechowe stezenie
CO;) lub
e za pomocg podgrzanej sondy umieszczonej na skdrze (przezskérne CO,)

U pacjentow zwykle mierzy sie poziom dwutlenku wegla w szpitalu lub w trakcie badan podczas snu. Niektdrzy pacjenci posiadajg w domu
wtasne urzadzenia do monitorowania poziomu dwutlenku wegla. Czasem mozna je stosowac, by kierowac zmianami wentylatora.

Pulsoksymetry i inne urzadzenia mierzg rowniez rytm bicia serca. Istnieje szeroki zakres prawidtowych rytmdw bicia serca, ktédre moga zmieniac
sie z wiekiem. Zwykle lekarz decyduje o alarmie przy niskim poziomie.

U pacjentéw cierpigcych na CHS, minimalng koniecznoscia jest pulsoksymetr. Monitorowanie nalezy przeprowadzac podczas snu i za kazdym
razem, gdy chory zostawiony jest sam.
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14. SWIADCZENIA | OPIEKA POSZPITALNA

JAKI RODZAJ POMOCY | WSPARCIA JEST DOSTEPNY W RAMACH OPIEKI NAD PACJENTEM W DOMU?

Wiekszos¢ rodzicdw radzi sobie z opiekg nad dzie¢mi w domu - samotnie lub z pomocg opiekundw i opiekunek srodowiskowych, pozostajgcych
w domu na noc. Decyzja dotyczgca opiekundéw w domu jest zalezna od preferencji rodzicdw, powagi stanu dziecka oraz zwigzanych z tym
problemdw oraz od tatwosci w otrzymaniu funduszy na pokrycie kosztéw nocnych opiekundw.

Dorostym pacjentom z CHS zwykle w domu towarzyszg krewni, partnerzy lub przyjaciel, szczegdlnie w nocy.
JAKI SPRZET POTRZEBNY JEST W DOMU?

Pacjenci mogg wymaga¢ monitorowania poziomu tlenu podczas snu, gdy sg bardzo mtodzi, gdy zasypiajg, a szczegdlnie, gdy zostajg sami.
Niektére rodziny posiadajg rowniez domowe urzadzenie do monitorowania poziomu dwutlenku wegla, by upewnié sie, ze wentylacja jest
odpowiednia, zidentyfikowac sytuacje, gdy stan pacjenta sie pogarsza oraz by umozliwi¢ dostosowanie ustawied wentylatora. Wiekszo$é
pacjentéw posiada dwa wentylatory i awaryjny system zasilania. Pomimo catego sprzetu, rodzina ma mozliwo$¢ organizowania wakacji za
granica.

Pulsoksymetry i urzqdzenia monitorujgce poziom dwutlenku wegla
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CO STANIE SIE ZANIM PO RAZ PIERWSZY ZOSTANIEMY WYPISANI ZE SZPITALA?

By opiekowac sie pacjentem w domu, bedziesz musiat/a zajac sie kilkoma kwestiami. Najlepiej, by zajat sie tym specjalista opieki zdrowotnej
pracujacy z tobg, by koordynowac wszystkie potrzebne ustugi. Zanim opuscisz szpital, nalezy wykona¢ nastepujgce czynnosci:

* zamowic i zakupic sprzet
* zainstalowac tlen
e wyznaczy¢ spotkania z dodatkowymi opiekunami
e przeszkoli¢ rodzicow, rodziny i opiekundw w zakresie:
- uzywania wentylatora
- uzywania sprzetu do monitorowania
- opieki nad otworem tracheostomijnym (jesli zostat wykonany u pacjenta)
- resuscytacji
* dostosowania miejsca zamieszkania, jesli to konieczne
* przeniesienia odpowiedzialnosSci za opieke na zespot spotecznej/ domowej opieki zdrowotnej
e sktadania wnioskow o dostepne wsparcie finansowe
e ustalonych planéw radzenia sobie z sytuacjami awaryjnymi
e ustalonych planéw opieki spotecznej i poszpitalnej

Wiele z tych czynnosci nalezy kontrolowaé w regularnych odstepach czasu (na przyktad poczgtkowo co kilka miesiecy, a pdzniej co rok).
Najtatwiej osiggna¢ to z pomoca specjalisty opieki zdrowotnej, np. pielegniarki ze specjalnoscig kliniczng lub kierownika zespotu opieki
spotecznej.

CzY BEDZIEMY MUSIELI WROCIC DO SZPITALA?

Bedzie to konieczne w kilku przypadkach:
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* w nagtych przypadkach; patrz oddzielna sekcja
* dla przeprowadzenia regularnej kontroli — patrz ponizej

JAKIE) REGULARNEJ OPIEKI POSZPITALNEJ BEDZIE POTRZEBOWAL PACJENT Z CHS?

Pacjenci z CHS wymagaja regularnych wizyt kontrolnych w celu sprawdzenia kilku kwestii. Dokfadny odstep pomiedzy wizytami kontrolnymi
zostanie ustalony przez rodzine i lekarza. Kontrola bedzie potrzebna:

* by oceni¢ prawidtowos$¢ wentylacji. Odstep czasowy zalezny jest od wieku, stanu pacjenta oraz centrum medycznego
* by sprawdzi¢ dopasowanie maski, otwoér tracheostomijny lub rozrusznik nerwu przepony

* by oceni¢ czy nastgpity znaczgce problemy z uktadem oddechowym jak infekcje klatki piersiowej (odzwierciedlajgce niewtasciwg
wentylacje lub inne problemy z ptucami)

* by sprawdzi¢ wzrost i uczenie sie

* by oceni¢ powigzane problemy oraz

* by upewnic sie, ze wszystkie potrzeby zwigzane z opieka sg zaspokajane.

W ostatniej kwestii czesto pomaga lokalny koordynator opieki, ktdry nadzoruje opieke oraz regularne spotkania specjalistow, by skontrolowaé
pakiet opieki zorganizowany dla rodziny.

JACY SPECJALISCI MOGA ZOSTAC ZAANGAZOWANI?

* Specjalista nadzorujacy CHS (ktéry moze by¢ jednym z dwdch nastepujacych)

e Specjalista nadzorujgcy wentylacje, np. konsultant ds. oddechu, znieczulen lub opieki intensywne;j

e Lekarz lub pediatra dla dziecka, ktory bedzie nadzorowat rozwdj i zajmie sie problemami neurologicznymi
e Technicy wykonujgcych diagnostyke snu

* Pielegniarka specjalista w celu koordynowania opieki

* Terapeuta, jak psychoterapeuta, terapeuta ds. mowy i jezyka (SALT)
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e Opieka spoteczna / ustugi, by wspomac opieke w domu oraz zapewni¢ wsparcie finansowe
e Psychologowie/ doradcy
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15. iYCIE CODZIENNE
CO LUDZIE CHORUJACY NA CHS POWINNI ZE SOBA NOSIC?

Wiekszos¢ dzieci i dorostych, ktérzy potrzebujg wentylacji tylko w nocy, nie musi nosi¢ ze sobg zadnego sprzetu w ciggu dnia, poza tym, ktory
jest potrzebny do zadbania o otwdr tracheostomijny: tj. odsysacz i awaryjna rurka na zmiane. W przypadku niemowlat i mtodych dzieci, ktore
nadal drzemig w ciggu dnia lub w przypadku tych, ktére potrzebujg wentylacji przez czesé dnia, powinno sie nosi¢ wentylator, rurki (oraz maske
na twarz, jesli jest stosowana) oraz worek samorozprezalny. Jesli stosowane sg urzadzenia do monitorowania pacjenta, bedg one réwniez
potrzebne, np. pulsoksymetr.

Pacjenci powinni réwniez rozwazy¢ noszenie przy sobie karty identyfikujacej schorzenie, paszportu pacjenta lub listy awaryjnych numeréw
kontaktowych lub nosi¢ medyczng bransoletke ostrzegawczg na wypadek nagtych sytuacji.

Czy ISTNIEJA BEZPIECZNIEJSZE LUB NIEBEZPIECZNE RODZAJE TRANSPORTU DLA LUDZI Z CHS?

Ludzie cierpigcy na CHS moga podrézowac réznymi srodkami transportu. Jednak pewne przygotowania sg potrzebne przed rozpoczeciem
dtugodystansowych lotéw, tgcznie z nawigzaniem kontaktu z liniami lotniczymi, jesli istnieje prawdopodobienstwo, ze wentylator bedzie
potrzebny. U wiekszosci dzieci i dorostych poziom tlenu jest nizszy podczas lotdw komercyjnymi liniami lotniczymi. Dotyczy to réwniez osob z
CHS. Nie ma pewnosci, czy tlen dla pacjentow z CHS jest potrzebny, ale mozna zastosowaé pulsoksymetr podczas lotu i, jesli zostato to
zaplanowane, mozna rozpoczg¢ wentylacje, gdy SpO2 spadnie, np. ponizej 90%.

Czy DzIEcl Z CHS POTRZEBUJA DODATKOWEJ POMOCY W SZKOLE?

Istnieje zwiekszone prawdopodobienstwo wystgpienia specjalnych potrzeb edukacyjnych u oséb z CHS. Powinno to zosta¢ ocenione zanim
dziecko rozpocznie petnowymiarowa nauke, a nastepnie sprawdzane w odstepach czasowych. Nie powinno sie zniechecac¢ dzieci, jesli maja
jakies specjalne potrzeby, np. w przypadku dysleksji lub problemdw z koncentracja.
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Personel szkoty, ktory ma kontakt z dzieckiem chorym na CHS, powinien mie¢ swiadomos$¢ jego stanu, zwtaszcza w zwigzku z nagtymi
wypadkami, w ktorych potrzebne bedzie oczyszczenie drég oddechowych lub wspomaganie oddychania, np. w przypadku zmniejszenia
Swiadomosci. Dodatkowy personel lub szkolenie dla personelu moze by¢ potrzebne w przypadku mtodszych dzieci po tracheostomii.

Czy PACIENCI Z CHS MOGA UPRAWIAC SPORT?

Osoby cierpigce na CHS powinny unika¢ ptywania pod wodg, poniewaz czesto niski poziom tlenu moze spowodowac utrate przytomnosci, ale
bez odczucia, ze dzieje sie co$ niedobrego. Chorzy na CHS powinni by¢ uwaznie nadzorowani podczas ptywania przez opiekuna swiadomego ich
stanu oraz ryzyka niskiego poziomu tlenu i zmian przytomnosci.

Niektorzy pacjenci z CHS oraz osoby wykazujgce objawy, mogg potrzebowac specjalistycznej oceny tolerancji na ¢wiczenia, by uzyskac
wskazowke, jakie czynnosci mogg wykonywac.

Czy NALEZY PODJAC INNE SRODKI OSTROZNOSCI W PRZYPADKU PACJENTA Z CHS?

Pacjenci z CHS sg szczegdlnie zagrozeni w przypadku, gdy dojdzie u nich do infekcji dolnych drég oddechowych, poniewaz moze to wptywac na
naped oddechowy oraz obnizy¢ poziom tlenu. Kontakt z dymem papierosowym jest mocno powigzany ze zwiekszong czestotliwoscig
wystepowania infekcji drog oddechowych, wiec zaleca sie podjecie krokdw, by wyeliminowa¢ dym ze srodowiska dzieci chorujgcych na CHS.

CzY LUDZIE CHORUJACY NA CHS MOGA PRZYJMOWAC LEKI JAK ZWYKLE?

Nalezy unika¢ lekdw o dziataniu uspokajajgcym, poniewaz mogg bardziej pogorszy¢ oddychanie. W kazdym przypadku wspomaganie wentylacji
powinno zosta¢ rozwazone i zaplanowane. Alkohol jest szczegdlnie niebezpieczny, poniewaz ten srodek o dziataniu uspokajajagcym jest
stosowany w sytuacjach spotecznych.
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16. ZYSKIWANIE NIEZALEZNOSCI

CzY W POBLIZU PACJENTOW Z CHS ZAWSZE POWINIEN SIE KTOS ZNAJDOWAC PODCZAS SNU?

Pacjenci z CHS potrzebujg systemu, ktéry umozliwi zmiane pozycji snu, drég oddechowych lub ustawien wentylatora w przypadku alarmu
wydawanego przez pulsoksymetr lub wentylator. Taki system powinien zaalarmowac¢ opiekuna, rodzica lub partnera albo sprawi¢, ze chory sie
obudzi. Blisko$¢ opiekuna, rodzica lub partnera, ktéry reaguje, bedzie zalezna od uktadu domu oraz uzytkowania elektronicznego nadzoru,
telefonu wewnetrznego lub urzadzen monitorujacych.

Czy PACIENCI Z CHS MOGA PROWADZIC SAMOCHOD?
Nie istnieje powdd, dla ktérego pacjenci z CHS nie mogliby prowadzi¢ samochodu.
Czy PACIENCI Z CHS MOGA PRACOWAC?

Pacjenci z CHS mogg podejmowac sie pracy, tj. ptatnego zatrudnienia, zgodnie ze swoimi mozliwosciami. Jak w przypadku dziecka w szkole,
pracodawca powinien zosta¢ powiadomiony o chorobie pracownika, by mogt podejmowaé odpowiednie dziatania w nagtych wypadkach.

Czy PACIENCI Z CHS MOGA PIC ALKOHOL?

Ujawniono, ze alkohol powigzany jest z nagtg $miercig pacjentdw cierpigcych na CHS i powinien by¢ spozywany w niewielkich ilosciach, jesli w
ogole.

Alkohol jest niebezpieczny dla pacjentéw cierpigcych na CHS i zgtaszano przypadki Smierci w naszej populacji zwigzane ze spozyciem alkoholu:
nastolatkowie sg szczegdlnie zagrozeni, poniewaz zwykle pija alkohol bez odpowiedniej swiadomosci. Dodatkowo, niewielkie ilosci alkoholu
moga wywotaé sennos¢ oraz spowodowac zatrzymanie oddechu. Znajomi muszg wiedzie¢ o zdiagnozowanym CHS oraz o potrzebie
mechanicznej wentylacji w przypadku zasniecia, by mogli udzieli¢ pomocy. Wazne jest wiec, by pacjenci cierpigcy na CHS unikali spozywania
alkoholu w kazdym przypadku.

Czy PACJENCI Z CHS MOGA PALIC PAPIEROSY?
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Nie zaleca sie palenia papieroséw w przypadku CHS oraz w innych schorzeniach wptywajgcych na oddychanie i ptuca.
Czy PACIENCI Z CHS MOGA UPRAWIAC SEKS?

Tak. Wiele pacjentek zaszto w cigze i urodzito wiasne dzieci.

Czy PACIENCI Z CHS MOGA MIEC DZIECI?

Tak, chociaz przed zajsciem w cigze powinni oni uzyska¢ porade od lekarza specjalizujgcego sie w genetyce, by mogli sie dowiedzie¢ o ryzyku
zachorowania noworodka na CHS. Jesli kobieta z CHS jest w ciazy, jej stan powinien by¢ doktadniej monitorowany.
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17. ZNIECZULENIE, LEKI | SZCZEPIENIA
CZY MOZLIWE JEST STOSOWANIE ZNIECZULENIA OGOLNEGO U PACJENTOW Z CHS?

Tak, u pacjentow z CHS mozna stosowac znieczulenie ogdlne lub miejscowe. Szczegdlny nadzér anestezjologa bedzie konieczny, by zaplanowac
opieke przed, podczas i po zabiegu. Szczegdlnie wazne jest kontrolowanie czy oddech jest odpowiedni przed i po zastosowaniu znieczulenia.

CzY MOZLIWE JEST STOSOWANIE ZNIECZULENIA MIEJSCOWEGO U PACJENTOW Z CHS?

Znieczulenie miejscowe mozna stosowaé normalnie, np. podczas zabiegéw dentystycznych lub mniejszych zabiegdéw wykonywanych na oddziale
ratunkowym. Lekarz, dentysta lub pielegniarka muszg zosta¢ poinformowani o CHS, by unikng¢ stosowania pewnych lekow znieczulajgcych jak
podtlenek azotu (gaz znieczulajgcy) lub srodkéw uspokajajgcych.

CzY ISTNIEJA LEKI, KTORYCH NALEZY UNIKAC?

W literaturze medycznej odnotowano negatywne skutki stosowania propofolu jako znieczulenia u pacjentow z CHS. Propofol jest dozylnym
srodkiem anestezjologicznym popularnie stosowanym na salach operacyjnych dla znieczulenia. Ten $rodek moze powodowac problemy z
rytmem bicia serca, szczegélnie obnizajgc puls i z tego wzgledu powinno sie go unikac.

CzY ISTNIEJA BADANIA SPECJALISTYCZNE, KTORE NALEZY WYKONAC PRZED ZASTOSOWANIEM ZNIECZULENIA?

Pacjenci z CHS powinni postepowacé zgodnie z wszystkimi procedurami wykonywanymi u innych pacjentéw, tacznie z poddaniem sie
szczegdtowej ocenie przed znieczuleniem. Powinno to ufatwié¢ anestezjologowi wybranie metody oraz ustawien stosowanej mechanicznej
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wentylacji, rodzaju rurki tracheostomijnej lub modelu maski. Anestezjolog powinien réwniez dowiedzieé¢ sie, czy inne aspekty uktadu
autonomicznego mogg stanowic¢ problem, fgcznie z rytmem bicia serca, ciSnieniem krwi, krgzeniem i temperaturg ciata. Konieczne moze okazaé
sie wykonanie badania ECG lub rejestracja ECG przez 48-72 godzin (Holter), by dowiedzie¢ sie, czy obecne sg zaktécenia rytmu serca.

Czy W PRZYPADKU PACJENTOW Z CHS KONIECZNE JEST WYBRANIE SZPITALA SPECJALISTYCZNEGO DLA ZNIECZULENIA?

Znieczulenie ogdlne (przy ktérym pacjent zasypia) powinno by¢ wykonywane przez chirurgdw i anestezjologéw, ktérzy potrafig radzi¢ sobie ze
ztozonymi schorzeniami dotyczagcymi kontroli oddechu oraz autonomicznego uktadu nerwowego. Dodatkowo, wazne jest, aby w szpitalu
znajdowata sie sala pooperacyjna, w ktérej pacjent bedzie mégt byé doktadnie monitorowany, gdy bedzie stopniowo wybudzat sie z narkozy. W
tym okresie pacjent moze wrdci¢ do korzystania ze swojej mechanicznej wentylacji i przerwac jg dopiero po catkowitym wybudzeniu. Najlepiej
wybrac szpital, ktéry jest juz przyzwyczajony do leczenia pacjentow z CHS.

JAKI RODZAJ OPIEKI NALEZY ROZWAZYC NA OKRES PO OPERACJI/NARKOZIE?

Po narkozie, pacjenci cierpigcy na CHS powinni by¢ monitorowani w sali pooperacyjnej za pomocg
pulsoksymetru (saturacja lub Sp0O2) oraz elektrokardiogramu (ECG - rytm bicia serca). Nalezy prowadzi¢
regularng obserwacje poziomu SpO2, tetna, szybkosci oddechu, cisnienia krwi, temperatury ciata i
poziomu cukru we krwi. Idealnie bytoby rowniez monitorowaé¢ poziom dwutlenku wegla (CO2).
Anestezjolog zadecyduje o czasie trwania obserwacji zanim pacjent zostanie przeniesiony z sali
pooperacyjnej. Moze to trwac kilka godzin — dtuzszy czas zwykle oznacza przeniesienie na oddziat o

podwyzszonym standardzie opieki medycznej lub intensywnej opieki.

CzY MOZLIWE JEST WYPISANIE PACJENTA DO DOMU TEGO SAMEGO DNIA, W KTORYM WYKONANY ZOSTAL ZABIEG W ZNIECZULENIU OGOLNYM?

Chociaz jest to mozliwe, jesli pacjent jest w petni wybudzony i wszystkie obserwowane parametry byty wielokrotnie w normie, lepszym
rozwigzaniem moze by¢ obserwowanie pacjenta w szpitalu przez co najmniej 24 godziny.
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JAKI RODZAJ MONITORINGU POWINIEN BYC ZASTOSOWANY PO PREMEDYKACJI?

Premedykacja to podanie pacjentowi leku przed operacjg / narkozg. Leki uspokajajgce nie powinny by¢ w ogéle uzywane, jesli pacjent nie jest
poddany petnej wentylacji. Po zastosowaniu premedykacji pacjent nie powinien by¢ pozostawiany sam. Wyszkolona pielegniarka lub
anestezjolog powinni przebywa¢ w poblizu pacjenta. Nalezy rowniez rozpoczgé monitorowanie poziomu SpO2 oraz CO2. Mechaniczny
wentylator pacjenta musi by¢ dostepny i moze zostac uzyty, jesli poziom tlenu lub dwutlenku wegla przekroczy prawidtowe wartosci.

A PODCZAS ZNIECZULENIA OGOLNEGO?

Okreslone formy monitoringu powinny zawsze by¢ dostepne dla pacjentdw z CHS, facznie z: SpO2 (saturacja na
pulsoksymetrze), tetnem i ECG (elektrokardiogram); CO, (koricowo-wydechowe lub przezskérne), nieinwazyjnym
systemowym cisnieniem krwi (BP) oraz temperaturg ciata (T°). Dodatkowy monitoring potrzebny jest podczas bardziej
ztozonych oraz inwazyjnych zabiegow.

A PO ZNIECZULENIU OGOLNYM?

Wszystkie parametry powinny by¢ monitorowane w okresie pooperacyjnym do momentu, gdy pacjent bedzie w petni wybudzony lub przejdzie
na zwykle stosowany przez niego rodzaj wentylacji. Potrzeba dodatkowego monitoringu jest zalezna od stanu pacjenta oraz natury zabiegu i
zadecyduje o niej anestezjolog.

CzY MOZLIWE JEST STOSOWANIE WENTYLATORA PACJENTA W FAZIE PREMEDYKACII | PODCZAS WYBUDZANIA Z NARKOZY?

Pacjenci z CHS sg zazwyczaj proszeni o przyniesienie wtasnego sprzetu, by mie¢ go pod reky. Mozliwe jest, ze w okresie przechodzenia z
narkozy do wybudzenia, sprzet stosowany w domu okaze sie uzyteczny i potrzebny. Podczas operacji / zabiegu, stosowany jest inny rodzaj
wentylatora.

CzY MOZLIWE JEST, ZE RURKA TRACHEOSTOMIJNA ZOSTANIE ZMIENIONA PODCZAS OPERACII?

Czesto rurki tracheostomijne bez mankietu nie pasujg dobrze i sprawiajg, ze mechaniczna wentylacja pod narkozg staje sie trudniejsza. Istnieje
prawdopodobienistwo, ze anestezjolog bedzie musiat zmieni¢ rurke i zastosowac rurke z mankietem podczas znieczulenia ogdlnego. Rurka bez
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mankietu moze zosta¢ ponownie zatozona, gdy pacjent bedzie sie wybudzat.
CzY ISTNIEJA PROBLEMY Z ZAZYWANIEM LEKOW?

Leki uspokajajgce generalnie nie powinny by¢ stosowane u pacjentéw z CHS, chyba ze zostang specjalnie przepisane przez lekarza praktyka z
doswiadczeniem w prowadzeniu pacjentdw z CHS i jesli odpowiednie urzadzenie monitorujgce z mozliwoscig rozpoczecia wentylacji jest
dostepne. Korzystanie z wiekszosci innych lekdw stosowanych codziennie u dzieci jest mozliwe, ale jesli istniejg watpliwosci, nalezy
skonsultowac sie z lekarzem prowadzacym CHS.

Czy DzIECI Z CHS POWINNY PRZEJSC WSZYSTKIE REGULARNE SZCZEPIENIA | CZY POTRZEBUJA JAKICHS DODATKOWYCH?

Tak - wszystkie regularne szczepienia powinny zosta¢ wykonane. Istniejg dodatkowe szczepionki, ktdre mozna podaé, np. coroczne szczepienie
przeciw grypie w celu zmniejszenia ryzyka wystgpienia infekcji drég oddechowych spowodowanych grypg oraz polisacharydowa szczepionka
przeciw pneumokokom, ktéra pomaga chroni¢ przed niektérymi typami bakteryjnego (pneumokokowego) zapalenia ptuc.

Palivizumab to seria wstrzykiwanych kazdego miesigca przeciwciat przeciwko syncytialnemu wirusowi oddechowemu (RSV), wirusowi, ktory
wywotuje infekcje w klatce piersiowej w pierwszym lub dwdch pierwszych latach zycia i moze by¢ powazny u dzieci wentylowanych
dtugoterminowo. Palivizumab powinien zosta¢ rozwazony na poczatku sezonu RSV u dzieci w wieku ponizej 24 miesiecy, poddawanym
dtugotrwatej wentylacji
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18. NAGLE PRZYPADKI — ROZPOZNAWANIE | REAKCJA
JAKIE RODZAJE NAGLYCH PRZYPADKOW MOGA MIEC MIEJSCE?

U pacjentow z CHS istnieje wieksze ryzyko wystgpienia nagtych przypadkéw niz u innych, w zwigzku z ich stanem i potrzebnym leczeniem.
Swiadomo$¢ tych zagrozen oraz efektywna wentylacja obnizg ryzyko wystapienia takich zdarzer. Wczesne rozpoznanie pogorszenia sie stanu
zdrowia moze zmniejszy¢ powstate szkody.

Gtéwnym zagrozeniem sg problemy z oddychaniem oraz zatrzymanie krazenia i oddychania ze wzgledu na:

J problemy z drogami oddechowymi i tracheostomie

. zastabniecia i omdlenia

. epizody wstrzymywania oddechu (mtode dzieci)

. drgawki (konwulsje lub ataki)

. awarie urzadzen spowodowane brakiem zasilania lub usterka techniczng wentylatora

JAK ROZPOZNAC PROBLEMY Z ODDYCHANIEM?

Poniewaz oddychanie jest niezwykle wazng funkcja i jest najwiekszym problemem dla pacjentédw z CHS, szczegdlnie wazna jest swiadomosé w
kwestii rozpoznawania problemdéw z oddychaniem.

U ludzi, ktérzy nie chorujq na CHS, problemy z oddychaniem odczuwane sg jako dyskomfort w oddychaniu, ucisk w klatce piersiowej lub
zadyszka (patrz rysunek)
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Zacigganie sciany klatki piersiowej nie zawsze jest widoczne u pacjentow z CHS

W przypadku CHS takie odczucie moze sie nie pojawic¢ lub nastgpi¢ dopiero w pdzniejszej fazie choroby. Dlatego nie mozna polegac na tych
objawach. Podobnie, specjalisci opieki zdrowotnej nie mogg polega¢ na zwykle wystepujgcych znakach problemdéw z oddychaniem, by
zidentyfikowa¢ trudnosci takie jak: szybki oddech (tachypnoe), zacigganie sciany klatki piersiowej (recesja), rozszerzajgce sie nozdrza,
nietypowe odgtosy podczas oddychania i uzywanie dodatkowych miesni oddechowych.

W przypadku CHS najbardziej uzyteczne wskazniki problemoéw z oddychaniem sg nastepujace:

¢ blada, szara lub sina skéra

* potliwosé

* nadmierne zmeczenie

* nietypowe odczucia zwigzane z oddychaniem
e spadek poziom tlenu we krwi

e wzrost poziomu dwutlenku wegla we krwi

Wazne jest, aby pulsoksymetr (czujnik saturacji, SpO2 w normie = 95-100%) + czujnik poziomu dwutlenku wegla byt dostepny na wypadek
schorzen drég oddechowych (nawet przeziebien) lub objawdw sugerujgcych problemy z oddychaniem.
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JAK PORADZIC SOBIE Z PROBLEMAMI Z ODDYCHANIEM?

Jesli pacjent z CHS ma wyzej wymienione objawy lub nieprawidtowe pomiary poziomu tlenu lub dwutlenku wegla, nalezy postepowac zgodnie
z planem opieki w nagtych przypadkach, ktéry posiadasz lub skontaktowac sie ze specjalistg opieki zdrowotnej.

Zapewnianie dodatkowego tlenu pacjentowi z CHA, ktory oddycha sam, bez wentylacji wspomaganej, jest ryzykowne, poniewaz nie leczy
niedostatecznego oddychania (na co wskazuje podniesiony poziom dwutlenku wegla). Tak naprawde, samo podawanie tlenu moze jeszcze
bardziej uposledza¢ oddychanie, co powoduje wiekszy wzrost poziomu dwutlenku wegla i w nastepstwie wywotuje Spigczke. Jesli podawany
jest tlen, efektywna wentylacja zawsze powinna zosta¢ zapewniona, a poziom dwutlenku wegla nalezy monitorowac.

Jesli chory przestat oddychac lub nie daje znakdw zycia, nalezy przeprowadzi¢ resuscytacje krgzeniowo-oddechowg (RKO, znang réwniez jako
resuscytacja bezprzyrzgdowa lub metoda usta-usta) oraz powiadomic ratunkowe stuzby medyczne. Specjalisci opieki zdrowotnej pokazg ci, w
jaki sposdb przeprowadza sie RKO. Nalezy réwniez przecwiczy¢ procedure na manekinie.

JAK PORADZIC SOBIE Z PROBLEMAMI Z DROGAMI ODDECHOWYMI (TRACHEOSTOMIA)?

Jesli chory ma otwér tracheostomijny, specjalisci opieki zdrowotnej pokazg ci, w jaki sposdb radzi¢ sobie z problemami z nim zwigzanymi,
tacznie z krokami, ktdre nalezy podja¢, gdy sie przemiesci lub ulegnie zablokowaniu. Jesli jestes po tracheostomii, zwykte RKO przeprowadza sie
inaczej - specjalisci opieki zdrowotnej powinni cie tego nauczyc.
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JAK PORADZIC SOBIE Z OMDLENIEM LUB DRGAWKAMI?

Chociaz sg to problemy czesciej wystepujgce przy CHS, nalezy z nimi postepowac podobnie, jak w
przypadku zdrowych oséb. Dodatkowo, wazne jest, by upewnic sie, ze dana osoba odpowiednio
oddycha lub Zze jest wentylowana. Zwykle pierwsza pomoc polega na potozeniu danej osoby i
chronieniu jej przed otaczajacymi zagrozeniami. Nalezy jednoczesnie zadba¢ o droznosé drég
oddechowych, np. poprzez zastosowanie pozycji bocznej ustalonej.

Pozycja boczna ustalona

Jesli oddech nie jest wystarczajgcy, na co wskazujg stabe ruchy klatki piersiowej, ich brak lub zasinienie ust, jezyka i dzigset, nalezy zastosowac
wentylacje wspomagana. Jesli wentylator nie jest bezposrednio dostepny, nalezy zastosowacd inny sposdb zapewnienia wentylacji jak:

e worek samorozprezalny
¢ metoda usta-usta lub rozprezanie ptuc metodg usta-tracheostomia

Préba ocucenia danej osoby moze rowniez zwiekszyé wentylacje.

Worek samorozprezalny
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JAK RADZIC SOBIE Z EPIZODAMI WSTRZYMYWANIA ODDECHU?

Wystepujg one czesto u mtodszych dzieci i czesto nastepujg po nieprzyjemnych impulsach wywotujgcych jak bdl, strach czy gniew. Wiekszosc¢ z
nich jest krdotkotrwata i przechodza bez leczenia. Jednak u niektorych dzieci dochodzi do spadku poziomu tlenu, co powoduje zasinienie ust
(sinica) lub spowolnienie tetna - moze to skutkowac utratg przytomnosci. Nalezy zapewnié¢ podstawowg pierwszg pomoc - chroni¢ pacjenta
przed uderzeniem sie o przedmioty znajdujgce sie wokot niego. Jesli oddech nie jest wystarczajacy, nalezy rozprezy¢ ptuca (jak w przypadku

resuscytacji bezsprzetowej lub RKO).

Wstrzymanie oddechu powodujgce sinienie (sinice) oraz wyginanie kregostupa
CO STANIE SIE, JESLI URZADZENIA ZAWIODA?

Twoje urzadzenia bedga regularnie serwisowane, by zmniejszyé szanse ich nieoczekiwanego zepsucia sie. Jednak musisz sie przygotowac na
mozliwos¢, ze sprzet moze czasem sie zepsu¢ mimo najlepszej opieki.

Wiekszos¢ urzadzen korzysta z napiecia sieciowego i jesli ono zawiedzie, kazde urzadzenie powinno idealnie dziata¢ na bateriach. Dotyczy to:

e wentylatora
¢ pulsoksymetru (monitora saturacji)
e odsysacza (dla tracheostomii)

Wazne jest, by miec jakis sposéb na rozprezanie ptuc lub mechaniczne ssanie na wypadek, gdyby baterie zawiodty. Worek samorozprezalny
jest nieoceniony.

Z innymi usterkami urzgdzen mozna poradzi¢ sobie korzystajgc z drugiego urzgdzenia lub posiadajgc 24-godzinny dostep do technikdw. Twéj
lekarz omoéwi z tobg tg kwestie.
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Jesli uwazasz, ze mogg wystgpic inne nagte przypadki, omow je ze swoim lekarzem, poniewaz trzeba by¢ przygotowanym na takie okolicznosci
dla dobra twojego i dziecka.

CO MOZNA, A CZEGO NIE MOZNA ROBIC
v' Osoby cierpigce na CHS powinny unika¢ lekéw uspokajajgcych, tacznie z premedykacjg przed operacja, chyba ze zaplanowano wentylacje.
v Doro$li i mtodzi ludzie powinni zminimalizowaé ilo$¢ spozywanego alkoholu, poniewaz jest on powigzany z nagtg $miercia.

v' Osoby chore mogg nie dostrzegaé zadyszki i asfiksji, dlatego powinno sie je uwaznie nadzorowa¢ podczas ptywania. Odradza sie ptywanie
pod woda.
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19. CHS A MmOzG

DLACZEGO U PACJIENTA Z CHS MOGA WYSTAPIC PROBLEMY NEUROLOGICZNE?

CHS to anomalia genetyczna obecna od wczesnego zycia ptodowego, ktéra wptywa na rozwdj autonomicznego uktadu nerwowego (ANS). ANS
kontroluje funkcje automatyczne takie jak oddychanie, krazenie, rytm bicia serca, aktywno$¢ jelit, temperatura ciata, pocenie sieg, itd. i jest
powigzany z aktywnoscig moézgu.

Gtéwna nieprawidtowos¢ w CHS dotyczy zmniejszonej zdolnosci reagowania na zmiany poziomu tlenu i dwutlenku wegla we krwi poprzez
zmiane wentylacji. Dlatego poziom tlenu we krwi moze spadac, a poziom dwutlenku wegla wzrastaé, co dziata niekorzystnie na mozg i serce. U
niektérych chorych moga wystepowac inne problemy wptywajace na mozg i rozwdj, ktére niekoniecznie zwigzane s3g z epizodami intensywnej

hipoksemii i mogg by¢ bezposrednim rezultatem problemu neurologicznego zwigzanego z CHS.

|
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Co TO SA DRGAWKI?

Drgawki sg objawem problemdw z moézgiem. Spowodowane sg nagtg, nieprawidtowg, nadmierng lub zsynchronizowang aktywnoscia
neurondéw w mozgu.

JAK WYGLADAIA?

Drgawki mogg powodowa¢ mimowolne zmiany ruchéw lub funkcji ciata, odczué, Swiadomosci lub zachowania. Czesto powigzane sg z nagtym i
mimowolnym skurczem grupy miesni i utratg przytomnosci.

Drgawki mogg by¢ wywotane intensywnymi epizodami hipoksemii, a u niektérych oséb chorych mogg wystgpic bez zadnego bodzca.

Optymalnie natlenienie oraz wentylacja pacjentdw z CHS zmniejszajg ryzyko wystapienia epizoddéw hipoksemii, jednak u o0séb z
intensywniejszymi odmianami drgawek CHS, mogg wystgpic¢ bardziej uporczywe nieprawidtowosci zwigzane z drgawkami, ktore bedg wymagacé
profilaktyki przeciwkonwulsyjna.

Rozw®J NEUROKOGNITYWNY U DZIECI Z CHS
CzY MOJE DZIECKO BEDZIE ROZWIJAC SIE PRAWIDLOWO?

Dzieci z CHS to zwykle dzieci wolno uczace sie sig, jesli chodzi zdolnosci mentalnego przetwarzania, ich wyniki w szkole sg suboptymalne i/lub
funkcje intelektualne obnizone. Wydaje sie, ze funkcje neuropsychologiczne sg powigzane z dobrym wsparciem wentylacji oraz intensywnoscig
CCHS.

Wiekszos¢ dzieci z CHS chodzi do normalnych klas w normalnych szkotach. Jednak niektére chore dzieci majg znaczne trudnosci w uczeniu sie,
co wymaga chodzenia do klas specjalnych.

CzY MOJE DZIECKO MOZE NORMALNIE FUNKCJONOWAC INTELEKTUALNIE?

Wydaje sie, ze normalne funkcje intelektualne powigzane sg z wczesng diagnozg i optymalnym wspomaganiem wentylacji.
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Regularne i wszechstronne badanie sprawnosci intelektualnej moze zidentyfikowa¢ problem i umozliwi¢ wprowadzenie interwencji
edukacyjnej, ktéra wraz z odpowiednim kierowaniem wentylacjg moze zapewni¢ maksymalne szanse neurokognitywnego rozwoju dziecka.

CO Z ETAPAMI JEGO/JEJ ROZWOJU MOTORYCZNEGO?

Istnieje duze prawdopodobienstwo, ze twoje dziecko bedzie osigga¢ poszczegdlne etapy rozwoju motorycznego z czasem, ale wiele
noworodkdéw z CHS wykazuje mniejsze napiecie miesniowe i/lub wieksze opodzinienie rozwoju zdolnosSci motorycznych, co wymaga
zastosowania roznych programéw neurofizjoterapeutycznych.

A CO Z ROZWOJEM GUZOW GRZEBIENIA NERWOWEGO?

Komorki grzebienia nerwowego sg przejsciowymi komdrkami migrujacymi, ktdre we wczesnym rozwoju ptodowym dajg poczatek réznorodnym
komdrkom ANS. Guzy pochodzgce z grzebienia nerwowego mogg czesto pojawiac sie u oséb z bardziej intensywnymi formami CHS. Moga
powstac po kazdej stronie kregostupa, zwykle w klatce piersiowej i jamie brzusznej lub na nadnerczach, ktdre znajduja sie tuz powyzej nerek.
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U pacjentow z CHS czesto wystepujg nieprawidtowosci zwigzane z wzrokiem, ktore dotyczg kontroli nerwowej funkcji oka. Wiekszos¢ oséb ma
waskie Zrenice, ktore stabo reagujg na sSwiatto. Mogg rowniez miec zeza réznego typu, co moze powodowac problemy ze zbieznoscig przy
patrzeniu na pobliskie obiekty.

StUCH

U niektorych pacjentéw z CHS pojawiajg sie problemy ze stuchem. Moze to by¢ spowodowane deficytami peryferyjnych lub centralnych drog
stuchowych. Wazne jest, by zdiagnozowac deficyty stuchu wczesnie, na poczatku choroby, zeby utatwi¢ wtasciwy rozwdj mowy u dzieci z CHS,
ktorej rozwoj moze byc¢ zagrozony ze wzgledu na tracheostomie.

Wiele niemowlat z CHS ma problemy z przetykaniem. W celu utatwienia odzywiania mogg wymagac¢ umiejscowienia rurki gastrostomijnej w
zotadku. Zwykle mozna jg usung¢ w pdzniejszym wieku.
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20. CHS A JELITA

DLACZEGO CHS WPLYWA NA JELITA?

CHS dotyczy autonomicznego uktadu nerwowego (ANS), ktéry kontroluje funkcje automatyczne jak oddychanie, krgzenie, rytm bicia serca,
aktywnosc¢ jelit, temperatura ciata i pocenie sie. Mozna wiec spodziewac sie probleméw z jelitami, sercem oraz oczami. ROwniez pewne guzy
moga wystepowac czesciej.

JAKIE SA NAJCZESCIE) WYSTEPUJACE SCHORZENIA JELIT?

Najczestsze schorzenia jelit to choroba Hirschsprunga, choroba refluksowa przetyku i inne zaburzenia zwigzane z motorykg przewodu
pokarmowego jak rozwolnienia bez infekcji lub problemy z przetykaniem.

CO TO JEST CHOROBA HIRSCHSPRUNGA?

U pacjentéw CCHS choroba Hirschsprunga moze by¢ powigzana z tym schorzeniem. Jest to zaburzenie pracy uktady pokarmowego,
spowodowane wadliwym unerwieniem jelit. Dtugos¢ odcinka jelit dotknietego chorobg jest rézna.

Obraz kliniczny moze dawac opdznione przejscie pierwszego stolca w okresie noworodkowym, nadety brzuch lub rézne stopnie zaparé. W
bardziej powaznych przypadkach moze objawiac sie niedroznoscia jelit.

Leczenie choroby Hirschsprunga polega na chirurgicznym usunieciu chorej czesci jelita i na potaczeniu ze sobg dwdch pozostatych fragmentéw
jelit. Zwykle wykonuje sie jg u niemowlat. Czasem chirurg musi wykonac¢ kolostomie, co oznacza, ze jelito zostaje przesuniete na powierzchnie
brzucha, a koncowej naprawy dokonuje sie poznie;j.

CO TO JEST CHOROBA REFLUKSOWA PRZELYKU?

Choroba refluksowa przetyku (GERD) u dzieci z CHS spowodowana jest niesprawnoscia zwieracza dolnego przetyku, miesnia przypominajgcego
swojg budowa pierscien, ktéry zaciesnia sie, by zapobiec powracaniu tresci zotgdka do przetyku. Jesli bariera pomiedzy przetykiem i zotgdkiem
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jest niesprawna, kwas zotgdkowy oraz tres¢ zotgdkowa powracajg do przetyku (cofajg sie). W nastepstwie kwas powoduje stan zapalny
przetyku i krtani (strun glosowych), a nawet umozliwia aspiracje pokarmu do ptuc.

Objawy sg rdzne, tgcznie z nawracajgcymi wymiotami oraz objawami ze strony uktadu pokarmowego, takimi jak kaszel. Chore osoby mogg
rowniez odczuwac bdl, tacznie ze zgagg lub by¢ drazliwe. Schorzenie leczy sie farmakologicznie, zmniejszajgc produkcje kwasu, a jesli takie

leczenie jest nieefektywne, mozliwa jest interwencja chirurgiczna.
CzYM SA ZABURZENIA MOTORYKI PRZEWODU POKARMOWEGO?

Niektore dzieci z CCHS cierpig na zaburzenia motoryki przewodu pokarmowego, mimo ze nie wystepuje u nich choroba Hirschsprunga. Zwykle
jedzenie przesuwane jest przez przewdd pokarmowy za pomocg rytmicznych skurczéw (perystaltyki).

W przypadku zaburzen motoryki przewodu pokarmowego skurcze te nie zachodzg w skoordynowany sposdb. Moze sie to objawia¢ np.
trudnosciami w przetykaniu, wymiotami, mdtosciami, zaparciami oraz rozwolnieniami. Wiekszos¢ z tych objawdéw mozna leczyé
farmakologicznie oraz stosujac odpowiednie jedzenie i trening. Jednak w niektdrych przypadkach, na przyktad, gdy dziecko nie jest w stanie
przetykaé, konieczne jest stosowanie rurki do karmienia. Wiekszos$¢ dzieci uczy sie potykac, gdy sg starsze.
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21. CHS A SERCE

JAKIE PROBLEMY Z SERCEM WYSTEPUJA NAJCZESCIE) W CCHS?
Najczesciej wystepujgce problemy to arytmie i nadcisnienie ptucne.
CzYM SA ARYTMIE?

Arytmie to nieregularny rytm bicia serca. Najczesciej wystepujgcym rodzajem arytmii u oséb z CCHS jest bradykardia, w ktérej serce bije
wolniej, a nawet zatrzymuje sie na kilka sekund. Te nieprawidtowosci zwigzane z sercem mogg nie przedstawia¢ zadnych objawdéw, a u
pacjentow moze dochodzi¢ do nawracajgcych omdlen (chwilowa utrata przytomnosci i napiecia miesniowego, potgczona z upadkiem i
samoistnym odzyskaniem przytomnosci). Jesdli te przerwy s3 wydtuzone, mogg prowadzi¢ do zatrzymania akcji

serca lub nawet do nagtej $mierci. Elektrody

e

W JAKI SPOSOB DIAGNOZUJE SIE ARYTMIE?

Nieprawidtowosci w rytmie bicia serca mozna wykry¢ za pomocg wydtuzonej elektrokardiografii (ECG) trwajgcej
24-72 godzin, ktora nazywana jest rowniez monitoringiem holterowskim.

-

| Monitor holterowski

Monitor holterowski

CzY TE PROBLEMY MOZNA LECZYC?
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Na podstawie Holter EKG oraz objawow kardiolog zadecyduje o potrzebie zastosowania lekéw, a w powaznych przypadkach, o wykorzystaniu
rozrusznika serca. Rozrusznik serca to mate urzadzenie wszczepiane pod skore. Posiada przewody, ktdre analizujg rytm bicia serca i jesli jest on
nizszy od wczesniej okreslonej wartosci, sygnaty elektryczne wysytane sg za pomoca przewodéw, by stymulowac bicie serca.
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CO TO JEST NADCISNIENIE PLUCNE / SERCE PLUCNE

Nadci$nienie ptucne to wysokie ci$nienie krwi w tetnicach, ktére przenosza krew do ptuc, by jg natlenié. Chroniczny niski poziom tlenu we krwi lub
wysoki poziom dwutlenku wegla moze sprawi¢, ze miesnie w Scianach naczyn krwionosnych zaczng sie kurczyé, powodujac wzrost cisnienia
krwi w ich wnetrzu, co nazywamy nadcisnieniem ptucnym. Wysokie cisnienie w tych naczyniach sprawia, ze serce musi ciezej pracowac, by
umozliwi¢ przebieg krwi przez ptuca.Jedli cisnienie jest zbyt wysokie, serce nie moze nadazy¢ i powieksza sie. Ten rodzaj niewydolnosci
nazywamy sercem pftucnym.
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JAK ROZPOZNAC NADCISNIENIE PLUCNE?

tagodne nadcisnienie ptucne moze nie dawa¢ objawdéw lub powodowac¢ sinienie ust i skory, zmeczenie oraz dusznosci. Gdy u pacjentdéw rozwinie sie

serce pfucne, objawy ulegaja pogorszeniu i wokdt kostek oraz stop moze pojawic¢ sie opuchlizna (obrzek obrzezny) oraz nadecie brzucha
(wodobrzusze).

W JAKI SPOSOB DIAGNOZUJE SIE NADCISNIENIE PLUCNE?

Nadcisnienie ptucne mozne zosta¢ zdiagnozowane przez kardiologa przy uzyciuechokardiografii (ECHO lub echo
serca) oraz ECG w uzgodnionych odstepach.

CzY MOZNA ZAPOBIEC NADCISNIENIU PEUCNEMU LUB JE WYLECZYC?

ipowentylacji - Broszurka informacyjna dla Pacjenta i jego Opiekuna — edytowana przez Konsorcjum EUCHS — 1 edycja 2012 — strona 70




Mozna mu zapobiegaé, unikajgc niskiego poziomu tlenu we krwi i wysokiego poziomu dwutlenku wegla. Dlatego od poczatku trzeba sie
upewnic¢, ze ustawienia wentylacji sg optymalne.

Gdy rozwinie sie serce ptucne, mozna leczy¢ je réznymi sposobami, jak optymalizacja ilosci tlenu w wentylacji oraz rézne rodzaje lekow.

CzYy WSZYSTKIE PRZYPADKI OMDLEN SPOWODOWANE SA ARYTMIAMI W CHS?

Nie, u dzieci moze réwniez dochodzi¢ do omdlen zwigzanych z hipotonig ortostatyczng — nazywana réwniez hipotonig posturalng. Jest to

spadek cisnienia krwi, do ktdrego dochodzi podczas wstawania. Hipotonia posturalna moze réwniez wywota¢ zawroty gtéwnym, roztargnienie
lub zamazany obraz widzenia.
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22. CHS A guzy

Czy U PACIENTOW Z CHS CZESTO POWSTAJA GUZY?

Nie, ale u niektérych pacjentow z CHS pojawiajg sie guzy, ktére nie muszg by¢ niebezpieczne. Od czasu odnalezienia konkretnych zmian w
genach pacjentéw z CHS, okazato sig, ze nie u wszystkich pacjentéw wystepuje wysokie ryzyko powstania guza grzebienia nerwowego. Pacjenci
z mutacja polegajacg na ekspancji powtérzen polialaninowych, co oznacza 20/28 do 20/33 oraz z mutacjag missensowg, nonsensowg i
przesuwajgca ramke odczytu, powinni zosta¢ poddani doktadniejszej ocenie. W celu uzyskania dodatkowych informacji prosimy odnies¢ sie do
ulotki na temat odkry¢ genetycznych.

U pacjentdw cierpigcych na zespot ROHHAD istnieje wieksze prawdopodobienstwo rozwiniecia sie guzéw.

Komorki, ktére sie przeksztatcajg i mogg utworzyé guzy pochodzg z komodrek uktadu nerwowego. Grupy tych komdrek nazywane sg
grzebieniem nerwowym. Guzy te zwykle pojawiajg sie we wczesnym dziecinstwie.

JAKIE SA OBJAWY?

Czesto pacjent nie przejawia zadnych objawéw we wczesnych etapach, a pdzniej zalezg one gtéwnie od
umiejscowienia guza. Masa guzowata w brzuchu moze powodowa¢ wydecie brzucha lub zaparcia, a nawet
chroniczne rozwolnienie. Guz w klatce piersiowej moze powodowac problemy z oddychaniem. Naciskajgc na
rdzen kregowy, guz moze powodowac ostabienie, a tym samym niezdolno$¢ do stania, raczkowania lub
chodzenia lub problemy z wyprdéznianiem sie.

JAK ODNALEZC GuzY?

Guzy wytwarzajg substancje, ktére mozna odnalez¢ we krwi (jak swoista dla neurondw enolaza) lub w moczu

(katecholaminy). Rdzne metody obrazowania mogg by¢ réwniez bardzo pomocne.

CzY TE GUZY MOZNA LECZYC?
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Tak, jednak terapia zwigzana z guzami pochodzgcymi z grzebienia nerwowego jest rézna, zgodna z ich typem, stopniem i lokacja.

Operacja jest czesto wybierana i / lub chemioterapia moze okazac sie pomocna. Terapia jest zazwyczaj dopasowana do pacjenta.
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