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Wstep

Dynamiczny rozwdj medycyny, embriologii i biologii molekularnej po-
zwala na coraz bardziej szczegélowe poznanie patogenezy wielu choréb,
umozliwiajac réwnoczesnie postep w ich diagnostyce i leczeniu. Wady
wrodzone naleza do grupy schorzen, keérych czesto$é wystgpowania, mimo
dynamicznego rozwoju medycyny, nie zmniejszyta si¢ w ciagu ostatnich
lat. S one powaznym problemem medycznym i spotecznym. Najczgsciej
wystepujg w postaci ztozonych zespotéw, co jest dodatkowym utrudnie-
niem w postgpowaniu diagnostyczno-leczniczym i wymaga zaangazowania
w tym procesie lekarzy réznych specjalnosci.

Autorzy niniejszej monografii, reprezentujacy rézne specjalnosci me-
dyczne, skupili si¢ na zagadnieniach zwigzanych z jedna wada rozwojowa
— wrodzonym zaro$nigciem przetyku. Jak Czytelnicy natychmiast zauwa-
23, problem jest bardzo ztozony, wicloaspektowy i wymagajacy udziatu
specjalistow z wielu dziedzin.

Zalozeniem redaktoréw jest, aby ksiazka byta praktycznym przewod-
nikiem pomocnym wszystkim zaangazowanym w pomoc dzieciom z za-
roé$nigciem przetyku — zaréwno lekarzom (w tym lekarzom pierwszego
kontaktu), jak i terapeutom (np.: rehabilitantom, dietetykom, nauczycielom,
psychologom) oraz rodzicom i opiekunom dzieci z zaro$nigciem przetyku
(bardzo wazna grupa odbiorcéw).

W ksigzce zamieszczono rozdzialy dotyczace aspektéw badawczych,
medycznych i praktycznych zarosniecia przetyku. Rozdzialy poswigcone
embriologii, biologii molekularnej i genetyce oraz diagnostyce i leczeniu tej
wady sa adresowane przede wszystkim do specjalistéw i — mimo ze Autorzy
starali si¢ pisa¢ w sposdb przystepny dla wszystkich Czytelnikéw — z pewnos-
cig beda trudne dla 0s6b bez wyksztalcenia medycznego. W ksigzce znajduja
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si¢ réwniez rozdzialy interesujace i przystgpne dla Czytelnika-niemedy-
ka, a po$wigcone oméwieniu aspektéw prakeycznych opieki prenatalnej
i postnatalnej, w tym opieki dtugoterminowej nad dzie¢mi z zarosnigciem
przetyku, a takze elementéw poradnictwa genetycznego i przygotowania
rodzicéw do kolejnej cigzy. W tych rozdziatach autorzy zwracali szczegdlng
uwagg, aby stosowad stownictwo zrozumiale dla nielekarzy.

[...]

W ksigzce zamieszczono ponadto informacje praktyczne, ktére moga
by¢ pomocne w opiece nad dzie¢mi z zaros$nigciem przetyku, takie jak:
adresy waznych stron internetowych, adresy poradni genetycznych, stow-
nik trudnych terminéw, a takze zwigzty i krétki praktyczny przewodnik,
przeznaczony gtéwnie dla opiekunéw dzieci z wada rozwojowa, dotyczacy
udzielania pierwszej pomocy i resuscytacji dzieci.

Ksiazka, ktéra oddajemy Czytelnikom, stanowi wazny wkiad w ko-
ordynacje i optymalizacj¢ wielospecjalistycznej i wielokierunkowej opieki

nad dzie¢mi z wrodzong wadg rozwojowa.

prof- dr hab. Maria Sgsiadek
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ultrasonograficzne

(USG)

1.1. Dziecko z wada rozwojowgq i jego rodzina

Narodziny dziecka z powazna wada rozwojowa lub zespolem takich wad
czesto dramatycznie zaburzaja funkcjonowanie rodziny, tym bardziej ze
wiaza si¢ z wieloletnia, wielokierunkows i kosztowng opiekq medyczna,
a wiele zespotéw wad nalezy do tzw. choréb rzadkich (ang. rare disorders),
inaczej chordb sierocych (ang. orphan disorders), ktdre stanowia szczegdlny
problem nie tylko medyczny, ale i spoteczny oraz ekonomiczny.

»Bedziemy mie¢ dziecko” — to zdanie pada codziennie w réznych zakat-
kach $wiata, w matych mieszkaniach lub duzych domach albo gabinetach
lekarskich. Niewazne gdzie i jak, to pozornie proste stwierdzenie niesie
ze sobg ogromny fadunek emocjonalny. Wypowiadane jest przez kobietg
do swojego meza lub partnera w chwili dowiedzenia si¢ o cigzy. Pomijajac
skrajne sytuacje — zdanie to jest kwintesencja radosci i szczgécia rodzinnego.
Czy to po raz pierwszy, czy kolejny, ludzie zostaja potaczeni nadzieja, ze za
kilka miesi¢cy doczekajg si¢ dziecka, nadzieja, ze bgdzie ono uosobieniem
ich pragnien i oczekiwan. Rodzice marza o tym, by dziecko bylo zdrowe,
a ich bliscy zawsze im tego zycza.

Przed era diagnostyki prenatalnej okres oczekiwania w nadziei, ale
i troche niepewnosci, trwat do chwili porodu. Wprowadzenie do prakeyki
klinicznej rutynowych badan ultrasonograficznych (USG) zmienito bardzo
wiele. Przede wszystkim USG ptodu namacalnie pokazuje, ze w okresie
prenatalnym mamy do czynienia z czlowiekiem. Podczas badania rodzice
przewaznie poznaja ple¢ swojego potomka. Badania prenatalne stwarzaja
mozliwo$¢ zdobycia informagji o dziecku, o tym, jak szybko rosnie, jak

zmienia si¢ z kazdym kolejnym tygodniem ciazy. Jednak najwazniejszy
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aspeke badani obrazowych plodu jest zgota inny. Z medycznego punk-
tu widzenia to mozliwo$¢ wykrycia nieprawidtowosci budowy uktadéw
anatomicznych czy poszczegélnych narzadéw i roztoczenia opieki nad
przyszla matka w odpowiednim miejscu, przez odpowiednich lekarzy,
z mozliwoscia podjecia decyzji co do miejsca, czasu i sposobu porodu.
Wykazanie wady rozwojowej ptodu dla lekarza oznacza gléwnie wybér
whasciwego postgpowania dla dobra pacjentéw, ktérymi sg zaréwno oboje
rodzice, jak i ich dziecko. Dla rodzicéw moment, w ktérym dowiaduja sig,
ze ich dziecko dotknigte jest wada, to wyjatkowy szok i niewyobrazalny
strach przed nieznanym.

Trudno opisaé reakcje rodzicéw, gdy dowiadujg si¢ od lekarza o niepo-
my$lnej diagnozie swojego dziecka. Nierzadko nie rozumieja oni w petni
stéw wypowiadanych przez lekarza rozpoznajacego wade i thumaczace-
go jej istotg oraz znaczenie dla rozwoju. Wady moga by¢ przeciez
bardzo rézne: od cigzkich, niestwarzajacych szans na przezycie,
do nieprowadzacych do zadnych wigkszych zaburzer rozwoju narzadu.
W pierwszej chwili czg$¢ rodzicéw neguje t¢ okrutng wiadomogé, inni
popadaja w apati¢ i bierne niedowierzanie, jeszcze inni prébujg zebraé
jak najwiecej informacji w poszukiwaniu iskierki nadziei. Takie sytuacje
sa jeszcze trudniejsze, gdy okres ciazy przebiegat bez powazniejszych nie-
prawidtowosci i dopiero po porodzie rodzice dowiadujg sig, ze ich
dziecko jest obarczone wadg wrodzona.

WHhasnie taki scenariusz jest najczgéciej spotykany w przypadku zaro-
$niecia przetyku. Wiele z tych dzieci rodzi si¢ przedwcezesnie. Informacja
o powaznej wadzie, ktdra wymaga leczenia chirurgicznego w pierwszych
dniach zycia, spada na rodzicéw jak najgorszy koszmar. Dlaczego to wias-
nie ich dziecko? Przeciez cigza przebiegata prawidiowo, a oni sami sg
zdrowymi miodymi ludZmi. Przeciez nigdy wczesniej w rodzinie takich
wad nie bylo. Rodzice czgsto nie rozumiejg stéw wypowiadanych przez
lekarza o samej wadzie i jej nastgpstwach, cho¢ nie potrafi tego wyrazié.
Niektdrzy z nich upatruja w przesztych wydarzeniach, wypadkach czy
niezwyktych sytuacjach potencjalnych zrédet nieprawidtowego rozwoju
ich dziecka. Inni juz od pierwszych chwil po rozpoznaniu zasypuja leka-
rzy pytaniami o to, co si¢ bedzie dzialo z nim w najblizszych godzinach,
tygodniach czy latach.
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»Nie tak mialo by¢...” — jednak jako lekarze wiemy, ze wady rozwojowe
moga wystapi¢ w kazdej rodzinie, w duzej mierze sg dzielem przypadku
(zmiany sporadyczne). Dzieci z wadami genetycznymi przewaznie majg
zdrowych rodzicéw, zdrowe rodzedstwo, rodzing bez obcigzeni. Rodzice
czy dziadkowie nigdy nie s wystarczajaco przygotowani na to, ze nowy
cztonek ich rodziny moze rozwijaé si¢ inaczej. Czasem wada ujawnia si¢ po
uptywie kilku miesigcy, a nawet lat po urodzeniu. Wtedy szok jest jeszcze
wigkszy. Kolejna trudnoscia dla rodzicéw jest rozpoznanie przyczyn wad
rozwojowych. Jezeli wada jest izolowana, to czasem znalezienie czynnika
ja powodujacego jest niemozliwe, a lekarze nawet go nie szukaja. W przy-
padku mnogosci probleméw zdrowotnych (wad rozwojowych, dysmorfii,

opéZnionego rozwoju) bezwzglednie nalezy rozpoczaé¢ diagnostyke,
cho¢ proces ten moze trwaé latami.

»Czy to powazna wada?” — niezwykle trudno jest wyttumaczy¢ ro-
dzicom istotg tak skomplikowanej wady, jaka jest zaro$nigcie przetyku.
Jest to temat trudny nawet dla studentéw medycyny starszych lat, a tym
bardziej dla miodych ludzi bez wyksztatcenia medycznego. Rodzice z re-
guty akceptuja wiadomo$¢ o koniecznosci leczenia chirurgicznego, ale nie
sa w stanie zrozumie¢ skali probleméw, przed ktérymi staje caly zespét
lekarski, podejmujac si¢ leczenia noworodka dotknietego taka wada. S tez
rodzice w pelni zdajacy sobie sprawe ze ztozonego charakteru zaro$nigcia
przetyku i towarzyszacych mu czasem wad rozwojowych innych uktadéw.
Z niepokojem oczekujg od lekarzy wyttumaczenia wszelkich nieprawidio-
wosci i nieustannie wypytujg o szanse korekgji chirurgicznej narzadu oraz
ryzyko, jakie ze soba niesie ten zabieg.

»Czy nasze dziecko przezyje? Jezeli operacja si¢ uda, czy bedzie miato
szanse na prawidlowy rozwéj?” — jeszcze 3—4 dekady temu na takie pytania
nie bylo prostych i jednoznacznych odpowiedzi. Wyniki leczenia noworod-
kéw z wada przetyku w naszym kraju byly niezadawalajace, a przyczyny
takiego stanu — liczne. Chirurgiczne leczenie wady wymagato udziatu kie-
rownikéw klinik lub ordynatoréw, poniewaz byto traktowane jako operacja
o0 najwyzszym stopniu trudnosci. Niestety nie tylko chirurdzy decydowali
o ostatecznym wyniku zabiegu. Wraz z powstaniem referencyjnych od-
dziatéw chirurgii i intensywnej terapii noworodka sytuacja diametralnie

si¢ zmienita. Dzisiaj mozemy zapewni¢ rodzicéw, ze poza przypadkami

R. Smigiel, M. Bagtaj

cigzkich wad towarzyszacych, gtéwnie serca i uktadu naczyniowego, oraz
zespotu wad uwarunkowanego genetycznie, dzieci z zarosnigciem przetyku
maja bardzo duze szanse na przezycie, nawet w przypadku trudniejszych
wariantéw anatomicznych, jak np. postacie bez przetoki lub z dtugim
odcinkiem mi¢dzy dwoma koricami zaro$nigtego przetyku. Oczywiscie
poziom trudnosci operacji nie obnizyt sig, ale chirurdzy dysponujg dzisiaj
bogatszym doswiadczeniem i lepszg znajomoscia réznych metod operacyj-
nych, a specjalidci intensywnej terapii mogg stosowaé znacznie doskonalszy
sprzet do opieki nad cigzko chorymi noworodkami.

Jeszcze do niedawna nie znalismy petnej skali wynikéw leczenia wad
przetyku. Liczba dzieci nimi dotknigtych i z powodzeniem leczonych byta
zbyt mata, by obiektywnie ocenié jako$¢ terapii. Dzisiaj wiemy z cala pew-
noécia, ze wady przetyku s niezwykle skomplikowane i niejednokrotnie
leczenie trwa bardzo dlugo. Dziecko fizycznie rozwija si¢ gorzej
w pordéwnaniu z réwiesnikami, moze mie¢ rézne powiktania zwiazane
zaréwno z sama wadg, jak i podjetym leczeniem chirurgicznym. Istnieje
jednak duze prawdopodobiefistwo, ze w miarg uplywu lat dystans dzielacy
je od réwiesnikéw bedzie si¢ systematycznie zmniejszal. Pierwsze miesiace
czy lata jego zycia to nietatwy okres dla rodzicéw. Konieczne beda wizyty
u lekarzy réznych specjalnosci, a nawet liczne pobyty w szpitalu. Ale czg-
sto$¢ tych wizyt bedzie si¢ zmniejszata. Najwazniejsze jest to, ze dziecko
z wada przelyku ma obiektywnie szans¢ na bycie zdrowym i szcze$liwym
czlowiekiem. Nawet jezeli jest to pewne uproszczenie, to ten fakt powi-
nien by¢ znany wszystkim rodzicom, ktérzy z szokiem i niedowierzaniem
dowiadujg sig, ze ich jeszcze nienarodzone lub wtasnie urodzone dziecko

dotkniete jest wadg — zaro$nigciem przetyku.

1.2. Wady wrodzone - definicja, podziat

Pojecie wada wrodzona jest bardzo szerokie. Dotyczy nieprawidlowosci
anatomicznych, metabolicznych, chromosomowych, molekularnych, za-
réwno dziedzicznych, jak i nabytych w okresie przed urodzeniem w wy-
niku znieksztalcenia oraz na skutek infekgji, zatrucia, promieniowania lub

innych czynnikéw mogacych uszkodzi¢ ptéd. Pomimo olbrzymiej poprawy
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definicja
wady wrodzonej

podziat wad

wady duze

wady mate

w profilaktyce zaburzeni rozwojowych, ktéra nastapita dzigki nieustannej

pracy lekarzy i naukowcéw, mozna powiedzie¢, ze sg one integralng czgscia

bardzo skomplikowanego toku rozwoju cztowicka. Majac na uwadze jego

zlozonos¢, a takze precyzyjno$¢ oraz wielo$¢ proceséw zachodzacych w okresie

zarodkowym i plodowym, ktdre musza ze soba wspétgra¢, nalezy uznaé, ze

do wystapienia zaburzenia rozwojowego dochodzi wskutek nieprawidtowosci

mogacych wystapi¢ na kazdym etapie rozwoju, np.:

*  réznego tempa namnazania i réznicowania si¢ komoérek;

* odmiennej ekspresji genéw dla réznych tkanek;

* réznorodnosci proceséw przemieszczania si¢ komorek;

* réznorodnosci programowanej $mierci komérek;

* réznorodnosci taczenia i rozdzielania si¢ réznych struktur tworzacego
si¢ zarodka.

Mozemy i powinni$my zdecydowanie wplywaé na czynniki srodowi-
skowe powodujace wady rozwojowe, zmniejszajac w ten sposéb czestoéé ich
wystepowania, ale jak do tej pory nie mamy skutecznych i akceptowalnych
narze¢dzi do eliminowania genetycznych przyczyn tych zaburzen.

Definicja wady wrodzonej (rozwojowej) obejmuje wewnetrzne i ze-
wnetrzne zaburzenia prawidlowego rozwoju, morfogenezy narzadéw lub
histogenezy, powstate w okresie zycia ptodowego, obecne przy urodzeniu.
Warto zaznaczy¢, ze termin ten stosowany jest niezaleznie od etiologii wady,
jej patogenezy, jak réwniez momentu rozpoznania. Dotyczy wigc wszystkich
nieprawidtowosci morfologicznych i zaburzeri funkeji komérek czy tkanek,
nawet je$li podczas porodu nie s3 one wykrywalne. Okoto 25% duzych
wad zostaje rozpoznanych dopiero po uptywie okresu noworodkowego.

Wady rozwojowe dzielone sg zwykle na:

* wady duze — zaburzenia w rozwoju embrionalnym, ktére wymagajg
medycznej interwencji i powoduja powazne nastgpstwa dla zdrowia

(z reguty dtugotrwale oddziatuja na organizm dziecka i/lub stan psy-

chiczny jego i jego rodziny) i niekiedy uniemozliwiaja przezycie pacjenta;
*  wady male — zaburzenia w rozwoju embrionalnym i/lub ptodowym,

przy keérych nie zachodzi koniecznos¢ leczenia lub keére wymagajq
mniejszej czy wickszej korekgji chirurgicznej, nie wywierajac znacznego
wplywu na rozwdj dziecka (np. pozaosiowa polidaktylia — dodatkowy

palec, pojedyncza bruzda na dloni, nisko osadzone malzowiny uszne,

R. Smigiel, M. Bagtaj

wyroSla przeduszne, zmarszczka nakatna, plamy przebarwieniowe, do-

datkowa, szczatkowa brodawka sutkowa, zrosnigcie czgéciowe drugiego

i trzeciego palca u obu stép). Mate wady rozwojowe mogg stanowié¢

prawidlowe warianty fizycznych cech osobowych, ktére spotyka sie

u 1-5% zdrowej populacji.

Wady moga wystgpowaé pojedynczo lub w grupach (wielowadzie — zespét
wad). Pofgczenia wad stanowi¢ moga: zespoty, sckwengje, skojarzenia (aso-

cjacje) oraz kompleksy wad wrodzonych (ryc. 1.1).

ztozone
zespoty
sekwencje
kompleksy
asocjacje
izolowane
izolowane
WADY DUZE WADY MALE

Ryc. 1.1. Schematyczny podziat wad rozwojowych

Wyréznia si¢ 4 gtéwne mechanizmy patogenetyczne wad rozwojowych:
* malformacje,
* dysplazje,
* dysrupgje,
* deformagcje.

Malformacje sa efektem pierwotnym i definiowane sg jako wady uwarun-
kowane zaburzeniami w tworzeniu i rozwoju tkanek w okresie zarodkowym.

Moga by¢ spowodowane defektem genetycznym, mie¢ etiologi¢ wieloczyn-

DZIECKO Z WADA ROZWOJOWA
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dysplazje

dysrupcje
(przerwania)

deformacije
(znieksztatcenia)

dysmorfologia

cechy dysmorficzne

nikowg lub by¢ indukowane dziataniem czynnikdéw teratogennych. Sg to
np.: zaro$niecie przetyku, rozszczep podniebienia, wady serca, brak nerki.

Dysplazje réwniez sa efektem pierwotnym, to wady powstale na skutek
zaburzen organizagji lub funkcji komérek danej tkanki (dysplazje ektoder-
malne, kostne, zaburzenia budowy kolagenu, choroby spichrzeniowe i inne
wrodzone wady metabolizmu [WWM]). Wigkszo$¢ dysplazji jest uwarun-
kowana monogenowo, czyli wynika z uszkodzenia (lub inaczej mutacji)
1 sposréd ok. 23 tys. genéw, jakie posiada czlowiek.

Dysrupgje (przerwania) naleza do grupy efektéw wtérnych i sg to prze-
rwania ciaglosci pierwotnie prawidfowo rozwijajacych si¢ i zdrowych ge-
netycznie tkanek (amputacje). Moga by¢ spowodowane uciskaniem danej
czgsci ciata plodu przez pasma i wiékna peknietej owodni, niedokrwieniem
oraz zrostami tkanek (zesp6l pasm owodniowych), do czego najczgsciej
dochodzi w wyniku stanéw zapalnych.

Ostatnig grupg zmian wtérnych sa deformagje (znieksztalcenia) powstate
wskutek nieprawidtowego ucisku wywieranego na rosnacy ptéd, najczeéciej
w III trymestrze ciazy. Ksztatt ptodu zmienia si¢ pod wplywem zewngtrznych
nieprawidlowych sit ucisku (np. nietypowej budowy macicy, matowodzia,
nieprawidlowego ufozenia ptodu, cigzy mnogiej) lub czynnikéw wewngtrznych
(np. choréb nerwowo-migsniowych i o§rodkowego uktadu nerwowego lub
choroby tkanki tacznej ptodu). Zmiany takie poddajg si¢ rehabilitacji i zwy-
kle ustgpuja, rzadko wymagaj leczenia chirurgicznego. Innym podziatem
etiologicznym deformacji jest rozréznienie na znicksztalcenia spowodowane
czynnikami plodowymi i matczynymi. Do ptodowych czynnikéw deformacii
zalicza si¢ nieprawidlowe ulozenie ptodu, wady ograniczajace ruchliwos¢
plodu, jak np. zaburzenia neurologiczne, wady kostno-stawowe, matowodzie,
natomiast czynniki matczyne to wady budowy macicy (np. macica dwuroz-
na, mata), guzy macicy. Deformacje moga wystapi¢ pojedynczo (np. stopa
konsko-szpotawa) lub w postaci tzw. sekwencji deformacyjnej (pojedynczy
czynnik etiologiczny moze wywotaé szereg deformacji).

Dysmorfologia to dziedzina zajmujaca si¢ diagnostyka i interpretacja
anomalii rozwojowych i wad wrodzonych, natomiast cechy dysmorficzne
definiuje si¢ jako odchylenia od prawidlowej budowy ciata i jego poszcze-
gélnych czgéci. Lekarz dysmorfolog analizuje wady wystgpujace u dziecka

oraz ocenia je pod katem cech dysmorfii, czyli nieprawidlowosci wygladu,
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ktére moga naprowadzi¢ na rozpoznanie okreslonego zespotu wad. Wy-
stgpowanie pojedynczych cech dysmorficznych nie jest objawem patologii
i najczgsciej nie oznacza zaburzedd w budowie i funkcjonowaniu organizmu,
jednak nagromadzenie tych cech (efekt dodawania) moze by¢ objawem
zespotu wad wrodzonych, ktéremu czgsto towarzysza wady narzadéw we-
wnetrznych. Wtedy mozemy powiedzieé, ze cechy dysmorficzne stanowia
tzw. marker wad wrodzonych.

Etiologia wrodzonych wad rozwojowych az w 30-40% pozostaje
nieznana. W powstawaniu wrodzonych wad rozwojowych o znanej

etiologii niezmiernie wazne znaczenie maja czynniki genetyczne.

1.3. Profilaktyka wad rozwojowych

Profilaktyka wad rozwojowych jest wielokierunkowym dziataniem w celu
zapobiegania wadom wrodzonych i dzieli si¢ na 3 poziomy.

Profilaktyka I stopnia (pierwotna) dotyczy wad uwarunkowanych
czynnikami $rodowiskowymi i polega na eliminacji teratogenéw. Nalezy
tutaj podkresli¢, ze zdrowie kobiety jest zdrowiem spoteczeristwa. Profi-
laktyka pierwotna w okresie okotokoncepcyjnym obejmuje: odpowiednie
odiywianie si¢; unikanie alkoholu, nikotyny i innych szkodliwych uiywek;
powstrzymywanie si¢ od skrajnie ryzykownych zachowas, w tym brania
narkotykéw; suplementacje kwasu foliowego oraz poddanie si¢ szczepie-
niom ochronnym (np. przeciwko wirusowi rézyczki, grypy i wirusowemu
zapaleniu watroby). Ponadto kazda kobieta na poczatku ciazy powinna
wykona¢ badanie na choroby odzwierzgce, np. toksoplazmozg.

Profilaktyka II stopnia wiaze si¢ z wezesna diagnostyka wielu zaburzen
rozwojowych ptodu, umozliwia wlasciwe prowadzenie cigzy i dobér naj-
korzystniejszej metody jej rozwigzania oraz podjecie optymalnego leczenia
w oérodku specjalistycznym i rehabilitacji dziecka z wadami w odpowied-
nim czasie, co przyczynia si¢ do poprawy skutecznosci terapii, a tym samym
jakosci zycia pacjentéw. Obecnie najwicksza role w diagnostyce prenatalnej
wrodzonych wad rozwojowych odgrywa USG ptodu. Niezmiernie
waznym aspektem prenatalnego rozpoznania wady rozwojowej jest

mozliwo$¢ przygotowania rodzicéw na narodziny chorego dziecka badz
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podjecia przez nich zgodnej z prawem decyzji o przerwaniu cigzy w przy-
padku zdiagnozowania cigzkiego i nicodwracalnego uszkodzenia ptodu.

Ostatnim poziomem profilaktyki (III stopiert) wad rozwojowych sg
wielokierunkowe dziatania specjalistyczne majace na celu korekeje wad
wrodzonych, rehabilitacj¢ 0s6b z wadami oraz szeroko rozumiane akcje
spoleczne utatwiajace osobom z wadami i ich rodzinom adaptacj¢ do $ro-

dowiska i funkcjonowanie w nim.
Uwagi
Zdrowie kobiety jest zdrowiem spoteczenstwa.

Profilaktyka wad rozwojowych jest odpowiednie przygotowanie sie kobiety do
cigzy poprzez odpowiednie odzywianie sie, w tym suplementacje kwasem fo-
liowym, witaming D czy wielonienasyconymi kwasami ttuszczowymi (PUFA,

np. omega-3) oraz wykonywanie szczepiern ochronnych.

Urodzenie sig dziecka z wadg rozwojowa jest niezwykle trudnym wyzwaniem dla
rodzicéw, stad wymagajg oni kompetentnego wsparcia z réznych stron. Jest to

réwniez trudna sytuacja dla lekarzy stykajacych sie z r6znymi emocjami rodzicow.

Lekarze, ktérzy powinni zajg¢ sie fachowo diagnostyka i leczeniem wady rozwo-
jowej u dziecka, tez sg mezami lub Zonami oraz rodzicami, ktérzy musza sobie

emocjonalnie radzi¢ z takimi sytuacjami.

1.4. Zakoniczenie

Wady rozwojowe stanowig istotny problem medycyny wicku rozwojowe-
go 1 wymagaja podejécia interdyscyplinarnego. Przy rozpoznaniu wady
wrodzonej konieczne sa nie tylko specjalistyczne dzialania lekarskie, ale
réwniez rehabilitacyjne, logopedyczne oraz psychologiczne. Co wigcej,
wsparcie psychologiczne powinno obejmowa¢ takze rodzicéw dziecka,

ktérzy maja prawo nie radzi¢ sobie z takim obcigzeniem.

R. Smigiel, M. Bagtaj

Sposéb, w jaki personel medyczny wspéipracuje z rodzicami dziecka
z zaburzeniem rozwoju, empatia lub jej brak w kontakcie z ludZmi obar-
czonymi trudng, niejednokrotnie nieodwracalng sytuacja zdrowotna ich
potomka oraz sympatia lub obojetnosé, z jaka personel medyczny zwraca
si¢ do malego pacjenta, w znaczacy sposob wplywaja na postrzeganie dziec-
ka przez rodzicéw. To z kolei ma znacznie dla rozwoju dziecka, sposobu

traktowania go przez otoczenie (rodzing, sasiadéw, spoleczeristwo) oraz

rokowanie choroby.

Rozpoznanie u dziecka zaburzenia w rozwoju czy wrodzonej wady roz-

wojowej jest duzym wyzwaniem zaréwno dla lekarzy, jak i dla catego perso-

nelu medycznego, w tym specjalistéw rehabilitacji, logopedii i psychologii.
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