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Streszczenie

Neurofibromatoza to choroba obejmujaca trzy listki zarodkowe
zajmujace skodre, uklad nerwowy i narzad wzroku. Wynik jej
odziedziczenia zwiazany jest z przebiegiem mutacji w obrebie
genu kodujacego neurofibroming, ktéra moze mie¢ przebieg spon-
taniczny lub dziedziczny. Czestos¢ zachorowania jest niewielka,
waha sie w granicach 1/3000-4000 tysiace osdb. Diagnostyka
choroby opiera sie na rozpoznaniu dwoéch z siedmiu objawéw
przyjetych przez National Institutes of Health. Neurofibromatoza
jest choroba nieuleczalna. Leczenie sktania si¢ do leczenia przy-
czynowego wystepujacych objawow. W pracy zostat opracowany
przypadek 9-letniego chtopca cierpiacego na neurofibromatoze
typu 1. Diagnoza zostala postawiona na podstawie obecnosci
zmian skoérnych typu ,café-au-lait”, piegéw w okolicach dotu
pachowego i pachwin oraz trzech guzkéw Lischa. Na obecnym
etapie badania genetyczne wykazaty mutacje, ktora prawdopodob-
nie pojawita si¢ spontanicznie. Analiza przypadku pozwolita na
rozpoznanie problemow, ktore pojawity sie u dziecka i zgodnie
z aktualna wiedza medyczna opisano dziatania pielegnacyjno-le-
cznicze jakie nalezy podja¢ w zwiazku z zaistniatymi dolegliwos-
ciami. Opieka pielegniarska zostato objete nie tylko cierpiace
dziecko, lecz takze jego rodzina.

Stowa kluczowe: neurofibromatoza, opieka pielggniarska, plan
opieki.

Abstract

Neurofibromatosisis a diseaseconsisting of threegerm layersin-
volvedskin,nervous system andorgans of sight. The resultofinheri-
tanceis related to themutationin the geneencoding, which may be
spontaneousorassociated with the courseofsuccession.The inciden-
ceis low, one in 3000-4000,000 is affected. Diagnosisof diseaseis
based on therecognition of two of the sevensignsadopted by the
National Institutesof Health. Neurofibromatosisis an incurable
disease. Treatmenttends tocausal treatmentof symptoms. The work
is a presentation of a case of 9-year-old boy suffering from neu-
rofibromatosis type 1. Diagnosis was based on the presence of skin
lesions similar to “café-au-lait”, freckles around the armpit and
groin, and three Lischnodules. At this stage, genetic studies have
shown mutation that probably occurred spontaneously. Case study
allowed for the identification of problems in accordance with
current medical knowledge. Therapeutic nursing procedure action
to be taken was described in connection with-existing ailments was
described. Nursing care was provided not only the suffering child,
but also his family.

Key words: neurofibromatosis, nursing care, therapeutic nurs-
ing procedure.

Wstep

W 1882 roku niemiecki patolog Friedrich von Rec-
klinghausen po raz pierwszy rozpoznat i opisat przypad-
Ki pojawiania si¢ zmian skérnych wraz z wystepowa-
niem guzéw osrodkowego uktadu nerwowego. Odkryta
jednostke chorobowa nazwat nerwiakowiokniakowatos-
cia, ktora obecnie okreslana jest rowniez jako choroba
Recklinghausena. Po wielu latach od odkrycia niemiec-
kiego lekarza w literaturze medycznej pojawity si¢ do-
niesienia o drugiej postaci choroby — nerwiakowioknio-
watosci typu 2.

Nerwiakowtokniakowatos¢ nalezy do grup fakoma-
toz (greckie phakoz ,,naznaczony przy urodzeniu”). Do
tej grupy zaliczane sa rozmaitej natury choroby, obejmu-
jace réznego rodzaju listki zarodkowe. Symptomatologia
fakomatoz dotyczy gtdéwnie skéry, uktadu nerwowego
i narzadu wzroku [1, 2].

Nerwiakowltokniakowatos¢ typu 1 (neurofibromatoza
typu 1) jest choroba dziedziczona genetycznie, autoso-
malnie dominujaco. Gen, ktory odpowiada za te jednost-
ke chorobowa nazwany jest NF-1 oraz zostat zlokalizo-
wany na chromosomie 17g11.2, gdzie kodowane jest
biatko — neurofibromina. Funkcja antyonkogenu jakim
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jest neurofibromina jest dezaktywacja patoonkogenu Ras,
odpowiadajacego za aktywowanie onkogenu GTP. Do
jego pozostatych rol nalezy kontrola procesu uczenia sie
i zapamietywania, proceséw zwiazanych z odbudowa
tkanek i struktur naczyn krwionosnych (angiogeneza).
Utrata jakiejkolwiek z funkcji biatka umozliwia ekspan-
Sje nowotworow.

Gen NF-1 jest jednym z najczesciej ulegajacych mutacji
genéw u cztowieka. Wystapienie choroby w 50% przypad-
kéw to wynik odziedziczenia mutacji po chorym rodzicu —
przybiera wowczas posta¢ niemozaikowa, a defekt gene-
tyczny przekazywany jest dalszym pokoleniom [3, 4, 5].
W populacji og6lnej NF1 wystgpuje z czgstoscia 1 na
30004000 tysiaca 0s6b bez roznic etnicznych czy tez ra-
sowych [6, 7]. Do rozpoznania choroby upowaznia stwier-
dzenie co najmniej 2 sposréd 7 kryteriow diagnostycznych
przyjetych przez National Institutes of Health [7, 8]:

1. Obecnos¢ na skérze ponad 5 plam café-au-lait
o $rednicy rownej lub wiekszej niz 5 mm przed okresem
dojrzewania i 15 mm po okresie dojrzewania.

2. Dwa lub wiecej nerwiakowtdkniaki lub 1 nerwia-
kowtdkniak splotowaty.

3. Piegi w okolicach pachowych i pachwinowych.

4. Glejak nerwu wzrokowego.

5. Dwa lub wigcej guzki Lischa.

6. Wyrozniajaca si¢ anomalia kostna (dysplazja skrzy-
det kosci klinowej), Scienczenie warstwy korowej kosci
dtugich (z lub bez stawdw rzekomych).

Rozpoznanie NF-1 u krewnych pierwszego stopnia
na podstawie powyzszych kryteriow.

Przedstawione objawy moga pojawi¢ si¢ w kazdym
stadium rozwoju osobniczego, najczesciej jednak poja-
wiaja si¢ w wieku dziecigcym i nie zawsze daja pelny
obraz kliniczny [1].

Cel pracy

Przedstawienie istoty pielegnowania osoby chorej na
neurofibromatoze typu 1 obejmujacych biologiczne, psy-
chologiczne oraz spoteczne potrzeby pacjenta. Zwiekszenie
Swiadomosci personelu medycznego na temat wybranej
jednostki chorobowe;j.

Material i metody

Metody pozyskiwania danych o pacjencie obejmuja
analize dostepnej dokumentacji medycznej oraz poszerzony
wywiad wraz z kwestionariuszem wywiadu przeprowa-
dzonym z opiekunem pacjenta. W gromadzeniu danych
zostaty wykorzystane metody stuzace do pozyskiwania
wiedzy pielegniarskiej, w ktérych zakres wchodzi wywiad,
obserwacja, badania fizykalne. Na badanie uzyskano zgode
komisji bioetycznej o nr 260/2012.

Opis przypadku

Chtopiec przyszedt na $wiat w 36 tygodniu ciazy 26
lutego 2003 roku o godzinie 8.25. Jest dzieckiem z V
ciazy, porodu Ill. Urodzit sie cieciem cesarskim z powo-
du obrzeku nég matki o nieznanej etiologii. W chwili
urodzenia parametry antropometryczne wynosily: waga
— 3200 g, wzrost — 55 cm, obwdd klatki piersiowej — 32
cm, a glowy — 35 cm. Dziecko posiadato cechy wcze-
$niactwa. W skali Apgar chtopiec otrzymat 9 punktow.
Utrata jednego punktu spowodowana byta brakiem na-
piecia migsni konczyn dolnych. Pierwsza hospitalizacja
dziecka odbyla si¢ w 5 miesigcu zycia z powodu skazy
biatkowej, ktéra objawiata sie biegunkami z domieszka
krwi. Modyfikacja diety dziecka oraz dotaczenie do
zywienia preparatu bezmlecznego spowodowaty usta-
pienie objawdéw. Rozwdj psychomotoryczny do tego
czasu nie odbiegat od normy. Okoto drugiego roku zycia
zachowanie dziecka ulegto zmianie. Pojawity sie epizo-
dy napadow padaczkowych, w ktérych chtopiec zastygat
w bezruchu z pojawiajacymi si¢ stereotypami rak oraz
automatyzmami oralnymi, nie reagujac na zadne polece-
nia. Nastepowato przy tym obfite $linienie. Po 3-4 minu-
tach objawy ustepowaly. Okoto 4. roku zycia dziecko
zostato poddane kompleksowej diagnostyce przez neu-
rologa. Podczas badania dostrzezono zmiany typu CAL
oraz piegi w okolicach dotdw pachowych i pachwin.
W zwiazku z epizodami padaczkowymi poddano dziec-
ko badaniu EEG, w ktérym stwierdzono prawostronne
zmiany $wiadczace o ogniskach padaczki. Na podstawie
badania i wywiadu z matka dziecka stwierdzono, iz cier-
pi ono na padaczkg mimiczno-kloniczna. W zwiazku
z obecnoscia plam o zabarwieniu kawy z mlekiem jak
i piegbw w okolicach dotdw pachowych, odkrytych
podczas badania neurologicznego, poddano dziecko dal-
szej diagnostyce w kierunku NF-1.

W badaniu okulistycznym stwierdzono w lewym oku
obecnos¢ trzech plamek Lischa. Tomografia kompute-
rowa z uzyciem srodka kontrastujacego oraz rezonans
moézgu wykazatly obecno$¢ guza zlokalizowanego w
lewym placie skroniowym o wielkosci 3 cm.

Postawiona diagnoza, méwiaca o tym, iz dziecko cierpi
na NF-1, pozwolita na zakwalifikowanie go na badania
genetyczne. Wstepny wynik badan wykazal, iz mutacja
genu wystapita spontanicznie. Dziecko w wieku 8 lat zosta-
fo réwniez poddane badaniom psychologicznym, w ktérych
stwierdzono zespdt Aspergera. Obecnie chtopiec choruje na
alergie pokarmowa, ktéra objawia si¢ nietolerancja produk-
tow mlecznych i poddana jest dalszej diagnostyce.

Dziecko w wieku 9 lat zostato skierowane na neuro-
logiczne badanie kontrolne oraz TK w celu oceny roz-
Woju guza.

Stan biologiczny chtopca: skoéra czysta, pokryta pla-
mami typu CAL oraz piegami w okolicach dotu pachowego
i pachwin. Chiopiec ma otytos¢, potwierdzone jest to
wskaznikiem BMI wynoszacym 25,3 (< 97 centyla) przy
wzroscie 150 cm i wadze 57 kg. Dokonane pomiary para-
metrow zyciowych: cisnienie tgtnicze krwi — 110/80 mm/Hg,
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tetno — 72 uderzenia/min, ilos¢ oddechéw 14/min. Chiopiec
czesto skarzy sie na uporczywe bole gtowy o charakterze
pulsujacym, ktére trwaja kilka godzin i nie ustepuja po
podaniu paracetamolu. Réwniez u chtopca zdarzaja sie
wymioty o nie poznanej dotad przyczynie oraz biegunki
po spozyciu produktéw z zawartoscia mleka. Chtopiec
uskarza sie na bl kregostupa spowodowany skolioza.

Stan psychospoteczny dziecka: chtopiec unika kon-
taktu, trudno uzyska¢ od niego informacje dotyczace
dolegliwosci, czesto stara sie zmieni¢ temat lub konfabu-
luje. Widoczny op6zniony rozwo6j psychomotoryczny.
Czas wolny spedza przed komputerem lub telewizorem.
Przy mamie czuje si¢ pewnie, odpowiada pojedynczymi
stowami, pytany o zainteresowania odpowiada o kosmo-
nautyce, jest bardzo zainteresowany ta tematyka. Wyko-
nuje przy tym niezdarne i zle skoordynowane ruchy.

Stan socjoekonomiczny: bardzo dobry. Rodzice chtopca
posiadaja wyksztatcenie srednie. Ojciec chtopca zajmuije sie
prowadzeniem firmy, matka za$ zajmuje si¢ domem.
Mieszkaja w domu jednorodzinnym, w miescie oddalonym
od miejsca hospitalizacji o 50 km. Obydwoje rodzice pala
natogowo papierosy. Zarowno matka, jak i ojciec dziecka
wykazuja duze zainteresowanie chorobg dziecka. Jednak ze
wzgledu na zobowiazania zawodowe ojca, to matka prze-
bywa caly czas z dzieckiem podczas hospitalizacji. Jest
nastawiona pozytywnie do choroby chitopca, wykazuje sie
duza wiedza na temat schorzenia jej syna. Ma bardzo dobry
kontakt z chtopcem, otacza go duza troska. WspOtpracuje
z personelem medycznym oraz stara si¢ towarzyszy¢ syno-
wi w czasie prowadzonych czynnosci. Rodzina stara sie
spedzaé jak najwiecej czasu z chtopcem przeznaczajac go
na wspolne gry i zabawy.

W zwiazku z wymiotami 0 nieznanej etiologii,
dziecko ukladane jest w t6zku w pozycji bezpiecznej,
polwysokiej na prawym boku. Podawane sa mu ptyny
czesto lekko schtodzone, ale w niewielkich ilosciach.
Chiopiec chetnie pije podawane ptyny. Poinstruowana
mama dba o higiene jamy ustnej chtopca, stosujac srodki
do utrzymania czystosci jamy ustnej. Posciel zmieniana
jest w zaleznosci od zaistniatej potrzeby. Dziecko pod-
czas pobytu w szpitalu skarzyto sie na uporczywe bole
gtowy. Ocena natgzenia bolu za pomoca wzrokowo-
analogowej skali VAS: 5. Podano chtopcu paracetamol,
jednak po godzinnej ocenie bélu po podaniu leku nasile-
nie bolu oceniane przez chtopca wskazato na 7. Zapew-
niono dziecku atmosferg spokoju i bezpieczenstwa, sto-
sowano zimne oktady na czoto, ktdre spowodowaty
ztagodzenie dolegliwosci.

Podczas wykonywanych badan caty czas przebywata
z dzieckiem matka. O wszelkich podjetych czynnosciach
byta informowana matka oraz jej dziecko. W badaniu
TK nie stwierdzono zmiany wielkosci guza.

Podczas hospitalizacji dziecko byto szczeg6lnie ob-
serwowane pod katem wystapienia napadu padaczkowe-
go, ktory wg matki mimo stosowania lekéw przeciwpa-
daczkowych nadal si¢ pojawiaty. Dziecko regularnie
otrzymywato Karbamazeping (Neurotopretard) w dawce
300 mg zazywanych dwa razy dziennie, epizodéw napa-

du padaczkowego nie stwierdzono. Ze wzgledu na sto-
sowane leczenie obserwowano dziecko pod katem wy-
stapienia objawdw niepozadanych (sennos¢, zaburzenia
czynnosci serca i ukladu krazenia, zaburzenia funkcji
nerek, uszkodzenie watroby, objawy ze strony ukladu
pokarmowego: wymioty, zaparcia, biegunki).

Starano sie¢ nawigza¢ kontakt z dzieckiem stosujac
zasady prawidtowej komunikacji zgodnej ze specyfika
choroby Aspergera. Wypowiadanie prostych polecen
oraz mobilizowanie dziecka do wspdtpracy spowodowa-
o, iz komunikacja stata sie efektywniejsza i dziecko
starato si¢ wypetnia¢ polecenia. Probujac nawet samemu
nawiazac kontakt z cztonkami personelu medycznego.

Omowienie

Specyfika schorzenia jakim jest neurofibromatoza
typu 1 wymaga udzielania profesjonalnych $wiadczen
pielegnacyjnych opierajacych sie na kompleksowym
planie pielggnowania. Praca z dzieckiem cierpiacym na
te nieuleczalna chorobe naktada ogrom problemdw pie-
legnacyjnych przed personelem medycznym, jak i w
pozniejszym czasie, przed rodzinag pacjenta. Czynnosci
pielegniarskie powinny by¢ dostosowane do indywidu-
alnych potrzeb matego pacjenta. Mozliwe jest to dzieki
holistycznej koncepcji, ktéra uwzglednia biologiczno-
psychologiczno-spoteczne, jak rowniez duchowe aspekty
zycia cztowieka. Szczeg6lna uwage nalezy réwniez
poswigci¢ dziatalnosci edukacyjnej. Edukacja rodziny
pacjenta powinna obejmowaé dostarczenie wiedzy na
temat choroby, jak réwniez ksztattowaé umiejetnosci
niezbedne do realizowania opieki w domu pacjenta.
Dziatania podejmowane przez personel medyczny w
opisanym przypadku dziecka cierpiacego na chorobeg
Recklinghausena maja na celu stuzenie poprawie jakosci
zycia chorego oraz jego najblizszych. Lagodzac lub
niwelujac dolegliwosci powodujace dyskomfort w zyciu
codziennym osoby cierpiacej na te nieuleczalna chorobe.

Matka dziecka zostata poinformowana o konieczno-
$ci zgtaszania si¢ z dzieckiem na badania obrazowe TK.
Zwrdcono jej rowniez uwage na koniecznosé czgstego
mierzenia cisnienia tetniczego krwi, w zwiazku z tym
zostala wyedukowana w jaki sposéb postugiwaé sie
cisnieniomierzem elektrycznym. Kolejnym aspektem,
ktory zostat poruszony, byta otylos¢ dziecka, zalecono
przede wszystkim ograniczenie spozywania cukrow
prostych oraz ttuszczu, podkreslajac jak wazny jest spo-
s6b przygotowania potraw oraz jak aktywnos¢ fizyczna
dostosowana do schorzenia dziecka moze wptynaé na
obnizenie wagi dziecka oraz poprawe sprawnosci psy-
cho-motorycznej. W zwiazku z wada postawy chtopca,
zalecono skorzystanie z ustug poradni wad postawy.
Matka chlopca starata sie w aktywny sposob uczestni-
czy¢ w czasie hospitalizacji dziecka. Brak zmian w ob-
razie TK wzbudzit nadziejg w kobiecie na lepsze roko-
wanie choroby.
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