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STRESZCZENIE

Wstep. Choroba Menkesa to ciezka choroba neurodegeneracyjna uwa-
runkowana genetycznie. Jest wynikiem nieprawidtowego metabolizmu
miedzi, ktéra nie jest wchtaniana z przewodu pokarmowego. Pierwsze
objawy oraz charakterystyczny wyglad czy budowa wtoséw sa zauwa-
zalne juz w okresie noworodkowym. Do gtéwnych objawéw zalicza sie
wystepowanie napadéw padaczkowych, hipotonie, uchytki pecherza
moczowego oraz postepujace zmiany w osrodkowym uktadzie nerwo-
wym.

Cel pracy. Przedstawienie gtéwnych probleméw pielegnacyjnych oraz
opieki nad dzieckiem z chorobg Menkesa.

Material i metody. Metoda badawcza zastosowang w pracy jest analiza
indywidualnego przypadku z wykorzystaniem procesu pielegnowania.
Wyniki. Gtéwne problemy pielegnacyjne, ktére zdiagnozowano
u chtopca, to napady padaczkowe, napady bezdechu afektywnego, cze-
ste infekcje uktadu moczowego, dolegliwo$ci bélowe o nieznanej przy-
czynie, wymioty, zaparcia oraz zalegajace masy katowe, przewlekty
stan zapalny dziaset, ryzyko pojawienia sie przykurczy lub zapalenia
ptuc, mozliwo$¢ urazu lub upadku jako konsekwencji niekontrolowa-
nego napiecia mie$ni.

Whnioski. Opieka pacjenta w domu jest trudna, absorbujaca i wymaga
umiejetnosci wykonywania czynnosci medycznych takze przez najbliz-
szych, ktorym nalezy udzieli¢ potrzebnego wsparcia.

Stowa kluczowe: choroba Menkesa, opieka pielegniarska, studium
przypadku.

WSTEP

Choroba Menkesa (ang. kinky hair disease, KHD), nazywana
takze choroba kreconych/kretych wtoséw, jest ciezkim scho-
rzeniem neurodegeneracyjnym bedacym wynikiem nieprawi-
dtowego metabolizmu miedzi. Polega na zaburzonej dystrybu-
cji miedzi w organizmie, ktéra nie jest wchtaniana z przewodu
pokarmowego i odktada sie w tkankach, ktére sg niedostepne
dla enzymoéw miedziowych [1]. Objawy pojawiaja sie najczesciej
miedzy drugim a czwartym miesigcem zycia dziecka. Chore no-
worodKi czesto rodza sie z krwiakami podokostnowymi, moze
dochodzi¢ takze do ztaman spontanicznych. Symptomy, takie
jak przedtuzajgca sie zo6ttaczka, obnizona temperatura ciata,
hipoglikemia czy ktopoty z karmieniem, moga pojawic¢ sie juz
w okresie noworodkowym. Najwcze$niej pojawiaja sie: opdz-
nienie psychoruchowe, hipotonia, zaburzenia termoregulacji
objawiajace sie hipotermig, hipoglikemia, problemy z karmie-
niem, niewielki przyrost masy ciata, a takze padaczka. Objawa-
mi charakterystycznymi sa: krete wlosy, wiotka skéra, uchytki
pecherza moczowego, hipotonia, napady drgawkowe, rozrze-
dzenia tkanki kostnej oraz postepujace zmiany degeneracyj-
ne w o$rodkowym uktadzie nerwowym. Czesto obserwuje sie
przepukline pachwinowga lub pepkowa, a takze op6Znione wy-
rzynanie zebdw [1, 2].

Wtosy sa krete, szorstkie, okresla sie jako stalowo-wetniste.
Owtosienie skéry glowy, w tym brwi jest zmniejszone, wtosy sa
kroétkie, przerzedzone, zawieraja mato pigmentu. Sg one skreco-
ne o 180°, potamane poprzecznie w réznych odstepach, podtuz-
nie rozszczepione, a ich Srednica przekroju nie jest jednakowa.
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SUMMARY

Background. Menkes disease is a severe genetically conditioned
neurodegenerative disease. It is the result of an abnormal copper me-
tabolism that is not absorbed from the gastrointestinal tract. The first
symptoms and the characteristic appearance or structure of the hair
are noticeable already in the newborn period. The main symptoms in-
clude the presence of seizures, hypotonia, bladder diverticulum and
progressive changes in the central nervous system.

Objectives. The purpose of the work is to present the main nursing and
care problems for a child with Menkes disease.

Material and methods. The research method used in the work is the
analysis of an individual case using the nursing process.

Results. The main nursing problems that were diagnosed in the boy
were seizures, bouts of apnea, frequent urinary tract infections, pain of
unknown cause, vomiting, constipation and fecal masses, chronic gum
inflammation, risk of contracture or pneumonia, possible injury or fall-
ing as a consequence of uncontrolled muscle tone.

Conclusions. Caring for a patient at home is difficult, absorbing and
requires the ability to perform medical activities also by parents, who
should be given the necessary support.

Key words: Menkes disease, nursing care, case report.

Wygladem réznig sie od zdrowych, kreconych wtoséw. Wyglad
dziecka jest charakterystyczny - wydatne, szerokie policzki,
ptaska nasada nosa, opadajace powieki, uboga mimika. Skéra
jest blada, sprawiajgca wrazenie zbyt obfitej w okolicy karku,
pach oraz tutowia [1, 2].

Choroba kretych wtosow jest spowodowana mutacjg fragmentu
genu MNK odpowiadajacego za kodowanie biatka transportuja-
cego miedz - typ P APTazy (APT7A). Gen ten lezy na chromoso-
mie X, a doktadnie na jego dtugim ramieniu. Tylko ten gen ma
zwiazek z chorobg Menkesa i mutacje w jego budowie stwier-
dza sie u 95% chorych. Choroba jest dziedziczona w sposéb re-
cesywny. Matka posiadajgca zmutowany gen, czyli nosicielka,
zazwyczaj nie ma zadnych objawoéw, chociaz wiele z nich ma
krecone wtosy. Przy kazdej cigzy istnieje 50% szans na prze-
kazanie mutacji potomstwu. Dziecko ptci meskiej, ktére otrzy-
ma nieprawidtowy gen, bedzie chore. Chorobe w okoto 30%
przypadkéw powoduje mutacja sporadyczna wywotana de novo
lub wystepowaniem mozaicyzmu, czyli obecnoscig dwoéch linii
komérkowych o ré6znym genotypie u danej jednostki powstatej
z jednej komarki jajowej, ktdra zostata zaptodniona. Gen APT7A
jest odpowiedzialny za przeptyw miedzi z nabtonka jelit do
krazenia wrotnego, transport pierwiastka przez bariere krew-
-mozg, a nastepnie jego wychwyt w kanalikach nerkowych.
Brak lub obnizona aktywno$¢ biatka prowadzi do odktadania
sie miedzi wewnatrz enterocytéw oraz utraty lub zmniejszenia
wchtaniania pierwiastka z pokarmu, a takze nagromadzenie
miedzi w kanalikach nerkowych. Klasyczna posta¢ choroby jest
zwiazana z catkowitym zanikiem funkcji ATP7A, tagodniejsze
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formy z niepeing utrata. Zaburzony przeptyw miedzi przez ba-
riere krew-moézg oraz uposledzenie dzialania enzyméw mie-
dziozaleznych wywiera bardzo duzy wptyw na rozwijajacy sie
osrodkowy uktad nerwowy [2].

Zaburzenia czynno$ci enzyméw mitochondrialnych prowadza
do spadku zawarto$ci biatka BCL2 w komoérkach mézgu. Biatko
to ma za zadanie zapobiega¢ apoteozie. Prawdopodobnie obni-
zona jego warto$¢ jest przyczyng zwiekszenia liczby komérek,
ktore umierajg i jest to podstawg neurodegenracji [2].

Chorobe rozpoznaje sie na podstawie zmniejszonego stezenia
miedzi oraz ceruloplazminy w surowicy krwi, zwiekszonej za-
warto$ci miedzi w jelitach i nerkach, natomiast zmniejszonego
poziomu w watrobie. W badaniach obrazowych maézgu, takich
jak rezonans magnetyczny (MRI) czy tomografia komputerowa
(TK), widoczne sg zaburzenia mielinizacji, istota biata jest sy-
metrycznie uszkodzona wraz z zajeciem ciata modzelowatego,
zaniki mézgowia, a takze krwiaki podtwardéwkowe. Badaniom
mikroskopowym poddaje sie takze wtosy dziecka, w ktérych
wida¢ charakterystyczne zmiany - krete, o niejednakowej sred-
nicy oraz ztamania wystepujace w odstepach o zachowanej re-
gularnosci. Mozna wykona¢ takze molekularne badania gene-
tyczne pozwalajgce na stwierdzenie nieprawidtowosci w genie
ATP7A [1].

W diagnostyce réznicowej nalezy uwzgledni¢ choroby metabo-
liczne wcze$nie sie objawiajgce - kwasice organiczne, deficyt
biotynidazy, miopatie pochodzeniamitochondrialnego orazami-
nocydurie [2]. Czesto$¢ wystepowania choroby to 1:000 000-
-1:250 000 zywych urodzen [3].

W leczeniu mozna stosowac podskérne lub dozylne podawanie
roztworu chlorku miedzi z L-histydyna. Iniekcje powinny by¢
wykonywane codziennie. Najlepiej rozpoczac¢ je jak najwcze-
$niej, w trakcie dwéch pierwszych miesiecy zycia dziecka. Moze
to spowolni¢ neurodegeneracje, a takze polepszy¢ rozwdj psy-
choruchowy. Poprawa jednak nie nastepuje u kazdego tak leczo-
nego dziecka i wtedy terapia nie wykazuje pozytywnego dziata-
nia na przebieg choroby [1, 2].

Pielegniarka sprawujaca opieke nad dzieckiem przewlekle cho-
rym musi by¢ §wiadoma, ze problem dotyczy nie tylko matego
pacjenta, ale takze catej jego rodziny. Priorytetem sg wtasciwie
przygotowane diagnozy pielegniarskie. Musi sie w nich znalez¢
udzielanie wsparcia choremu, jego rodzicom oraz pozostatym
opiekunom. Wazng kwestig jest troszczenie sie o zapewnienie
potrzeby bezpieczenstwa. Opieka opiera sie na wspdtpracy
z rodzicami/opiekunami dziecka, a takze ich edukac;ji [4].

CEL PRACY

Celem pracy jest przedstawienie gtéwnych probleméw piele-
gnacyjnych oraz omdwienie opieki nad dzieckiem z chorobg
Menkesa.

MATERIAL I METODY

Metoda badawczg zastosowang w pracy jest analiza indywidu-
alnego przypadku z wykorzystaniem procesu pielegnowania.

Techniki i narzedzia badawcze to standaryzowany wywiad pie-
legniarski przeprowadzony z rodzicami dziecka, obserwacja
pacjenta, analiza dokumentacji medycznej. Z powodu choroby
neurodegeneracyjnej oceniono $wiadomo$¢ dziecka za pomoca
Pediatrycznej Skali Glasgow. Do oceny antropometrycznej zo-
staly wykorzystane siatki centylowe opracowane przez WHO
dla dzieci w wieku 0-3 lat. Natezenie bdlu odczuwanego przez
chtopca zostato zbadane wedtug skali FLACC (Face, Legs, Arms,
Cry and Consolability) oraz Profilu Bélu Dzieciecego (The Peadia-
tric Pain Profile, PPP).

Dokonano réwniez oceny jakos$ci zycia dziecka za pomoca Pe-
diatrycznego Kwestionariusza Jako$ci Zycia PedsQL™ wersja
4.0. Formularz dostosowano do wieku dziecka - rodzice otrzy-
mali do wypetnienia formularz dla rodzicéw mtodszych dzieci
(2-4 lata). Kwestionariusz sktada sie z 4 czesci - funkcjonowa-
nia w sferze fizycznej, emocjonalnej, spotecznej oraz w ztobku/
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/przedszkolu (ostatnig cze$¢ rodzice wypetniaja tylko wtedy,
kiedy ich dziecko uczeszcza do placowki). W kazdej ze sfer ro-
dzice oceniaja w pieciostopniowej skali (nigdy - 0, prawie nigdy
-1, czasami - 2, czesto - 3 i prawie zawsze - 4) jak czesto ich
dziecko w ciggu ostatniego miesigca miato problemy z wymie-
nionymi czynno$ciami lub odczuciami.

Rodzice chtopca otrzymali takze do wypetnienia kwestiona-
riusz dotyczacy wptywu narodzine PedsQL™w wersji 2.0. Kwe-
stionariusz sktada sie z szesciu czesci dotyczacych probleméw
w funkcjonowaniu w sferze fizycznej, emocjonalnej, spotecznej,
poznawczej, probleméw w porozumiewaniu sie oraz zmar-
twien, ktére pojawity sie w ciggu ostatniego miesigca w wyni-
ku zdrowia dziecka. Nastepnie sg dwie czesci dotyczace liczby
probleméw, jakich rodzina rodzicéw dziecka doznata w ciggu
ostatniego miesigca. Ocenia sie tu problemy, jakie wystgpity
w wykonywaniu czynnosci codziennych oraz w relacjach ro-
dzinnych. W kazdej z czesSci rodzice dokonuja oceny na podsta-
wie pieciostopniowej skali (nigdy - 0, prawie nigdy - 1, czasami
- 2, czesto - 3 i prawie zawsze - 4).

Skala Likerta opiera sie najcze$ciej na pieciu odpowiedziach
dotyczacych poziomu, w jakim badany zgadza sie ze stwierdze-
niem lub jak czesto wystepuje u niego badana cecha. Punktacja
jest nizsza im rzadziej dana rzecz wystepuje lub im mniej bada-
ny zgadza sie ze stwierdzeniem. Punkty otrzymane z odpowie-
dzi do poszczegélnych stwierdzen zlicza sie i na tej podstawie
formutuje wnioski. Je$li w kwestionariuszu znajduje sie czes¢,
ktoérej nie mozna odnie$¢ do badanego przypadku punktow z tej
czesci nie wlicza sie do oceny i catkowitej liczby punktéw do
uzyskania.

OPIS PRZYPADKU

Chtopiec w wieku 2 lati 8 miesiecy z rozpoznana chorobg Menke-
sa z typowymi dla choroby objawami - hipotonia, krete, charak-
terystyczne wtosy, opéznienie psychoruchowe, zaburzenia ter-
moregulacji, napady padaczkowe, uchytki pecherza moczowego.

Dziecko urodzito sie sitami natury 23 czerwca 2017 r. w 39. ty-
godniu cigzy jako pierwsze dziecko (I poréd) pary. W 1. minucie
zostato ocenione na 9 punktéw w skali Apgar, w 3.1 5. minucie
- na 10 punktéw. Waga urodzeniowa 3150 g, dtugo$¢ ciata 56
cm. Matka w wieku 32 lat, od 10. tygodnia cigzy przyjmowata
Duphaston z powodu zagrazajacego poronienia. W 26. tygodniu
cigzy zdiagnozowano u niej cukrzyce ciazowa - przyjmowata
insuline (Novo Mix 30) 3 x dziennie. W trakcie ciazy przeszta
infekcje drég moczowych, trzykrotnie pojawita sie opryszczka
wargowa, a takze grypa. Pordd z symulacja oksytocyna, po-
wiktany dystocja barkowa. Ptyn owodniowy koloru zielone-
go. Noworodek z cechami przenoszenia, z duzym krwiakiem
podokostnowym w okolicy ciemieniowo-skroniowej prawe;.
W 6. dobie zycia zostat przekazany z Oddziatu Wczesniakéw
i Noworodkéw do Oddziatu Intensywnej Terapii Dzieciecej
z powodu niewydolnosci krazeniowo-oddechowej w przebiegu
odwodnienia, zaburzen odzywiania, nasilonej zéttaczki oraz
cech hipotrofii. W 11. dobie zycia chtopiec zostat przekazany na
0ddziat Pediatryczny celem kontynuacji leczenia infekcji drog
moczowych, skad w 19. dobie zycia zostat wypisany do domu.

Z wywiadu od matki wiemy, iz od urodzenia wystepowaty
u dziecka trudno$ci w karmieniu, odruch ssania byt ostabiony,
ale pomimo tych trudno$ci dziecko byto karmione piersia do
8. miesigca zycia. Matka twierdzi, iz hipotonia utrzymuje sie
u dziecka od okresu noworodkowego. Z powodu obnizonego
napiecia miesniowego dziecko jest rehabilitowane od 5. miesia-
ca. Rozwéj psychofizyczny chtopca przebiegat z opéznieniem.
W wieku 3 miesiecy zaczat unosié¢ gtéwke lezac na brzuchu, uda-
wato mu sie to do 7. miesigca zycia. Dopiero w wieku 4 miesiecy
przewracat sie z boku na plecy. Dziecko nigdy nie prébowato
siada¢. Do ukonczenia pierwszego roku zycia wodzit wzrokiem
za osobami i przedmiotami. PéZniej nie byt juz w stanie skon-
centrowac spojrzenia na bodzcu.

W lutym 2018 r. (8 miesiecy) w molekularnym badaniu gene-
tycznym potwierdzono chorobe Menkesa. Dziecko zostato
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skierowane do Poradni Genetycznej, a nastepnie do Kliniki Pe-
diatrii, Zywienia i Choréb Metabolicznych Centrum Zdrowia
Dziecka w Warszawie z powodu utrzymujacej sie wiotkosci
mie$ni, nieprawidtowej budowy wtoséw oraz niskiego stezenia
miedzi oraz ceruloplazminy w surowicy krwi. U matki chtopca
wykonano badania genetyczne, ktére nie wykazato nosiciel-
stwa - mutacja w genie ATP7A powstata de-novo.

Z przeprowadzonego wywiadu wynika, iz od marca 2018 r. wy-
stepuja u dziecka napady bezdechu afektywnego pojawiajace
sie gtéwnie przy ptaczu. Po dtuzszym napadzie (20-30 s) cza-
sami pojawiaja sie wymioty lub napady drgawkowe. Z powo-
du utrzymujacych sie spadkéw saturacji w granicach 83-89%
dziecko wymaga okresowej podazy tlenu.

Z powodu utrzymujacych sie probleméw z karmieniem oraz
brakiem oczekiwanego wzrostu w maju 2018 r. u chtopca
zastosowano po raz pierwszy sonde zotadkowg. Pod koniec
sierpnia 2018 r. wytoniono u niego przezskoérng gastrostomie
zotadkowa (PEG). Od tego czasu dziecko jest pod stata opieka
Poradni Zywieniowej. Jest karmiony dieta przemystowa (Nutri-
ni 1 kcal/1 ml 240-360 ml na dobe) i zupami przygotowanymi
przez rodzicéw (ok. 500 ml na dobe). Laczna podaz ptynéw wy-
nosi 2 litry na dobe.

Zgodnie z zaleceniami urologa, z powodu zdiagnozowanego pe-
cherza neurogennego oraz dwdch uchytkéw pecherza moczo-
wego (5 cm i 8 cm) dziecko wymaga cewnikowania co 3 godzi-
ny z 2 przerwami w nocy. Czesto pojawiaja sie u niego infekcje
uktadu moczowego. W sierpniu 2019 r. wykonano u niego za-
bieg obrzezania z powodu liszaja twardzinowego napletka. Do-
datkowo u chtopca wystepuja napady padaczkowe od sierpnia
2019 r. (2 lata i 2 miesiace). Jak twierdzi matka trwaja od 4 do
nawet 30 minut. Dziecko przyjmuje Keppre 100 mg/ml 2 razy
dziennie po 3 ml. W celu przerwania napadu neurolog zalecit
stosowanie Relsedu, czyli diazepamu w postaci wlewki dood-
bytniczej. Badanie elektroencefalografii (EEG) wykonane we
wrze$niu 2019 r. wykazato napadowe, obustronne i uogélnio-
ne zaburzenia czynnosci bioelektrycznej mézgu. Wczesniejsze
badania réwniez wykazywaty nieprawidtowy zapis. U chtopca
wystepuje okresowo kaszel oraz nadmierna produkcja $liny.
0Od marca 2020 r. zalecono inhalacje z Mucosolvanu i soli fizjo-
logicznej (0,9% NaCl) w celu utatwienia odkrztuszania zale-
gajacej wydzieliny. Od stycznia 2020 r. pojawity sie problemy
z wypréznianiem - zaparcia, zalegajace masy katowe. Rodzice
doraznie wykonuja wlewki z Melilaxu. Zeby chtopca wyrzynaja
sie z opdznieniem - jest to zwigzane z choroba Menkesa. Towa-
rzyszy temu przewlekty stan zapalny dzigset. W lutym 2020 r.
pojawit sie ropien okotozebowy przy wyrzynajacym sie pigtym
zebie szczeki dolnej prawej. Dziecko jest objete opieka Hospi-
cjum Dzieciecego, Poradni Zywieniowej, Poradni Genetycznej,
a takze Poradni Choréb Metabolicznych oraz specjalistow, ta-
kich jak: neurolog, nefrolog, gastroenterolog, laryngolog, okuli-
sta, kardiolog oraz stomatolog.

Parametry Zyciowe w trakcie badania fizykalnego:

RR 88/54 mm Hg, tetno 92 uderzenia/minute, temperatura
35,7°C, saturacja 97%.

Waga 11,1 kg (13 centyla), wzrost 94 cm (150 centyla).

Pediatryczna Skala Glasgow - 9 punktéw (4 pkt. - sponta-
nicznie otwiera oczy; 3 pkt. - odpowiedzZ werbalna - ptacz jako
reakcjanabodZce bdlowe; 2 pkt. - odpowiedZ ruchowa - niepra-
widlowa reakcja wyprostna).

Ocena natezenia bolu wedlug skali FLACC - 8/10 punktow
- dziecko wymaga stosowania opioidow.

Profil B6lu Dzieciecego

Ocena w czasie, gdy dziecko ma dobry dzien (w tym przypadku
dokonano oceny po podaniu lekéw, poniewaz chtopiec otrzymu-
je je stale) - wynik 16/60 punktéw oznacza, ze nawet po zasto-
sowaniu farmakoterapii dziecko moze odczuwac tagodny bol.

Ocena, gdy dziecko odczuwa bél (przed podaniem lekéw) - 36/60
punktéw, oznacza, ze dziecko odczuwa silny bél [5].

Choroba Menkesa - opis przypadku

Pediatryczna Ocena Jakosci Zycia PedsQL™ wersja 4.0
Suma punktéw z funkcjonowania w sferze fizycznej, emocjo-
nalnej oraz niemoznos$ci robienia rzeczy, ktére moga robic¢
dzieci w jego wieku, wynosi u chtopca 51. Swiadczy to o bardzo
znacznym obnizeniu jako$ci zycia.

Kwestionariusz dotyczacy wplywu na rodzine PedsQL™
w wersji 2.0

Odpowiedzi rodzicow chtopca dotyczace probleméw wystepu-
jacych u nich z powodu choroby syna daty wynik 72/112 punk-
tow. Oznacza to, ze choroba dziecka w spos6b znaczacy wptywa
na liczbe probleméw w réznych sferach ich zycia. Ich rodzina
prawie nigdy nie ma probleméw w wyniku zdrowia ich dziec-
ka - tu otrzymano 8/32 punkty. Oznacza to, ze ciezka choroba
dziecka wptywa w tym przypadku przede wszystkim na rodzi-
céw dziecka, ktorzy opiekuja sie nim przez catg dobe.

INDYWIDUALNY PROCES PIELEGNOWANIA

Diagnoza pielegniarska 1. Ryzyko stanu zagrozenia zycia
z powodu mozliwych powiktan krazeniowo-oddechowych przy
napadzie padaczkowym zwigzanym z chorobg Menkesa.

Cel opieki: zminimalizowanie zagrozen wynikajacych z napa-
du padaczkowego.

Dzialania pielegniarskie:

e obserwacja dziecka w celu szybkiego zauwazenia objawow
zblizajgcego sie ataku;

e zapewnienie bezpiecznego otoczenia, stabilizacja glowy
w czasie napadu padaczkowego;

e zapewnienie droznos$ci dréog oddechowych przez delikatne
odchylenie gtowy dziecka i wysuniecie zuchwy;

e  zalozenie czujnika pulsoksymetru na palec/dton lub stope
dziecka i pomiar saturacji;

¢ podanie tlenu przez maseczke tlenowa;

e kontrolowanie parametréw zyciowych, takich jak: tetno,
ci$nienie tetnicze, liczba i charakter oddechéw;

e podanie lekdw zleconych przez neurologa, ktérych zada-
niem jest przerwanie/ztagodzenie ataku;

¢  kontrolowanie czasu trwania napadu;

e zapewnienie dziecku spokoju, ciszy, warunkéw do snu po
napadzie;

e zapisanie daty, godziny, czasu trwania oraz okolicznosci
wystapienia napadu.

Uzasadnienie podjetych dziatan: napad padaczkowy to nagte
zaburzenie czynnosci catej lub okreslonej cze$ci osrodkowego
uktadu nerwowego, ktére jest skutkiem zbyt duzego pobudze-
nia grupy nadpobudliwych neuronéw [6]. Moga one powodowacé
powiktania krazeniowo-oddechowe czy uraz gtowy. Podjete
dziatania majg na celu zminimalizowanie ryzyka wystapienia
tych powiktan oraz ewentualng szybka interwencje.

Diagnoza pielegniarska 2. Niedotlenienie objawiajgce sie sini-
c3 centralng oraz spadkiem saturacji spowodowane napadami
bezdechu afektywnego.

Cel opieki: przywrécenie odpowiedniego natlenienia organi-
zZmu.

Dzialania pielegniarskie:

e obserwacja dziecka w trakcie ptaczu, wymiotéw, wyko-
nywania czynnosci mogacych powodowac bél (np. cewni-
kowanie pecherza moczowego, rehabilitacja) w kierunku
wystapienia bezdechu oraz objawéw niedostatecznego na-
tlenienia organizmu (sinica);

e zalozenie czujnika pulsoksymetru na palec/dton lub stope
dziecka i pomiar saturacji;

e podanie tlenu przez maseczke tlenowa przy spadku satu-
racji ponizej 92%;

e  zapewnienie bezpiecznej pozycji z uniesionym wezgtowiem
20-30%, obserwacja prawidtowego utozenia gtéwki dziecka;

e wykonanie stymulacji ruchowych, dmuchniecie dziecku
w twarz mogacych przerwac atak bezdechu, delikatne po-
drapanie po piecie dziecka;
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e zapewnienie dziecku bezpiecznego otoczenia, poniewaz po
ataku bezdechu moze nastapic¢ atak padaczkowy.

Uzasadnienie podjetych dzialan: napady siniczne to jedna
z form bezdechu afektywnego. Dochodzi w nich do zatrzymania
oddechu w czasie wydechu. Pojawia sie sinica, gtéwnie widocz-
na na ustach. Prowadzi to do niedotlenienia mézgu, co moze
wywota¢ atak drgawkowy [7]. Dlatego wazne jest przerwanie
ataku bezdechu oraz kontrola natlenienia organizmu dziecka
przez pomiar saturacji, podanie tlenu przy jej spadku ponizej
92%. Zmiana pozycji dziecka czy wykonanie ruchu w poblizu
twarzy dziecka moze przerwac atak bezdechu.

Diagnoza pielegniarska 3. Czeste infekcje uktadu moczowego
spowodowane uchytkami pecherza moczowego oraz czestym
cewnikowaniem.

Cel opieki: zmniejszenie czestosci infekcji uktadu moczowego;
dbanie o prawidtowa higiene okolicy krocza.

Dziatania pielegniarskie:

e obserwacjadziecka w kierunku pojawienia sie symptoméw
infekcji - u chtopca objawy nie s3a specyficzne, wystepuje
rozdraznienie i ptaczliwo$¢, ale nie pojawia sie goraczka
bedaca gtéwnym objawem infekcji drég moczowych z po-
wodu zaburzen termoregulacji;

¢ cewnikowanie pecherza moczowego z zachowaniem za-
sad aseptyki i antyseptyki - umycie i zdezynfekowanie
rak przed wykonaniem czynnosci, prawidlowe zatozenie
jatowych rekawiczek, uzywanie tylko jatowego sprzetu,
doktadnie przemycie cewki moczowej Skinseptem mucosa
lub Octaniseptem (chtopiec jest obrzezany, co zmniejsza
liczbe bakterii gromadzacych sie przy napletku), wykona-
nie zabiegu cewnikowania zgodnie z procedurg;

¢ zadbanie o wydalenie catej objetosci moczu znajdujacej
sie w pecherzu moczowym (mocz gromadzi sie u chtopca
w uchytkach) przez uciskanie miejsc uchytkéw przez po-
wtoki brzuszne;

e obserwacja ilosci i wygladu, a takze zapachu moczu przy
kazdym cewnikowaniu (zmetnienie, pojawianie sie krwi,
nieprzyjemny zapach moze wskazywac¢ na rozwijajaca sie
infekcje);

e dbanie o odpowiednig podaz ptynéw [8];

e  prowadzenie bilansu ptynéw;

e czeste wykonywanie badania ogélnego moczu oraz posie-
wu w przypadku podejrzenia wystapienia infekcji;

e regularne wizyty u nefrologa i wykonywanie badan ultra-
sonograficznych;

e udziat w farmakoterapii przeciwbakteryjnej (furazydyna).

Uzasadnienie podjetych dziatan: zakazenie uktadu moczowe-
go moze powodowac uogdélnienie infekcji na caty organizm, po-
wstanie blizn pozapalnych w nerkach oraz uszkodzenie nerek.
Cewnikowanie, przebyte zapalenie uktadu moczowego oraz
rozpoznana wada uktadu moczowego to jedne z czynnikéw ry-
zyka ZUM [9]. Chlopiec posiada te trzy czynniki ryzyka, wiec
jest znacznie obcigzony mozliwo$cia pojawienia sie zakazenia.
Wazne jest wiec, by zminimalizowa¢ to zagrozenie przez sto-
sowanie tylko jatowego sprzetu, zachowywanie zasad aseptyki
i antyseptyki. Nalezy prowadzi¢ wnikliwg obserwacje dziecka
oraz charakteru moczu, gdyz zachowanie dziecka czy wyglad
lub zapach moczu moze zasugerowac, ze rozwija sie infekcja
obejmujaca drogi moczowe.

Diagnoza pielegniarska 4. Dolegliwosci bélowe objawiajace
sie ptaczem oraz rozdraznieniem niewiadomego pochodzenia.
Cel opieki: zmniejszenie dolegliwo$ci bélowych, monitorowa-
nie bélu.

Dzialania pielegniarskie:

e obserwacja dziecka w kierunku symptomdéw mogacych
wskazywa¢ na wystepowanie dolegliwosci boélowych
(ptacz trudny do uspokojenia, rozdraznienie, problemy ze
snem);
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e ocenanatezenia bélu wedtug skali FLACC;

e ocena i monitorowanie bélu za pomoca Profilu Bélu Dzie-
ciecego;

e  proébazaobserwowania okoliczno$ci wystepowania bdlu;

e zapewnienie dziecku spokoju, bliskosci rodzicow;

e okazywanie dziecku zyczliwosci, ciepta;

¢ wykonywanie czynno$ci pielegnacyjnych szybko, spraw-
nie, ale delikatnie;

e prébaodnalezienie zZrodta bdlu przez badania diagnostyczne;

¢ dokumentowanie okoliczno$ci wystepowania bélu, nateze-
nia bolu i zastosowanej farmakoterapii [10];

e podawanie lekéw przeciwboélowych zgodnie z zaleceniami
lekarza;

e ocena efektywnosci dziatania lekéw przeciwbdlowych;

e obserwacja w kierunku wystapienia dziatan niepozada-
nych lekéw przeciwbdlowych.

Uzasadnienie podjetych dziatan: bol to bardzo nieprzyjemne
uczucie, szczego6lnie jesli nie jest znana jego lokalizacja ani
czynnik go wywotujacy. USmierzenie bdlu to jeden z wazniej-
szych elementéw terapeutycznych. Empatia to wazny czynnik
leczenia bdlu u dzieci, poniewaz pozwala dziecku nie czu¢ sie osa-
motnionym w jego przezywaniu [10]. Dlatego wazna jest obec-
noéci przy dziecku, przytulanie, gdy odczuwa ono dolegliwosci
bélowe. Obserwacja dziecka i ocena natezenia bdlu pozwoli na
szybka reakcje i podanie odpowiednich lekéw przeciwbélowych.
Chtopiec dostaje tramadol, ktéry nalezy do stabych opioidéw
i moze powodowac skutki uboczne, takie jak zaparcia [11].

Diagnoza pielegniarska 5. Wymioty spowodowane nadmierna
produkcja $liny oraz problemami z jej ewakuacja z jamy ustne;j.

Cel opieki: zmniejszenie czesto$ci wystepowania wymiotow.
Dziatania pielegniarskie:

e odsysanie nadmiaru $liny z jamy ustnej oraz nosogardzieli
za pomoca ssaka medycznego w razie koniecznosci;

e obserwacja jamy ustnej dziecka w kierunku gromadzenia
sie w niej nadmiaru $liny;

e uniesienie dziecka lub utozenie na boku w przypadku wy-
stapienia wymiotéw w celu unikniecia zachty$niecia;

¢ zadbanie o odpowiednie nawodnienie dziecka po wysta-
pieniu wymiotéw z powodu utraconych ptynow;

¢ podawanie dziecku elektrolitow;

¢ delikatne oczyszczenie jamy ustnej gaza nasaczong woda
lub sola fizjologiczng po wymiotach;

e przebranie bielizny osobistej dziecka w przypadku jej za-
brudzenia;

¢ wykonywanie inhalacji z Mucosolvanu i soli fizjologicznej
wedtug zalecen lekarza.

Uzasadnienie podjetych dziatan: chtopiec produkuje nad-
mierng ilo$¢ $liny i ma problemy z jej eliminacja w wyniku dys-
fagii. Z tego powodu wystepuja u niego wymioty, ktére wpty-
waja negatywnie na stan jego przewodu pokarmowego oraz
stwarzajg zagrozenie zachty$niecia. By zminimalizowac¢ ryzyko
nalezy mechanicznie pozbywac sie nadmiaru $liny. Gdy wymio-
ty wystapia, nalezy utozy¢ dziecko na boku lub przechyli¢ go do
przodu, by zmniejszy¢ ryzyko zachty$niecia. W wyniku wymio-
tow moze doj$¢ do zaburzen elektrolitowych, dlatego nalezy je
uzupetniaé po ich wystapieniu.

Diagnoza pielegniarska 6. Zaparcia i zalegajace masy katowe
spowodowane spowolniong perystaltyka oraz stosowaniem
opioidéw (tramadol).

Cel opieki: przywrdcenie prawidtowego wydalania stolca.
Dziatania pielegniarskie:

e zwiekszenie podazy btonnika w diecie - wskazana dieta
przemystowa zawierajaca btonnik [12];

e zadbanie o odpowiednig podaz ptyndw;

e zwiekszenie aktywnosSci fizycznej przez czestsza rehabi-
litacje (w najwiekszym mozliwym zakresie) [13] wykony-
wana takze przez rodzicow;
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e stosowanie enem rozluzniajacych masy katowe - np. wyko-
nanie wlewu z Melilaxu, na zlecenie lekarza;

¢ udziat w farmakoterapii majacej na celu utatwienie wy-
proézniania (np. Lactulosa).

Uzasadnienie podjetych dziatan: btonnik wptywa na prace
uktadu pokarmowego i utatwia wypréznianie. Odpowiednia
podaz ptynéw zapobiega powstawaniu zapar¢. Aktywnos$é
fizyczna wptywa pozytywnie na perystaltyke jelit, co réwniez
moze by¢ pomocne w leczeniu zapar¢. Stosowanie lekéw
przeczyszczajacych takich jak Lactulosa rozluzniaja masy kato-
we i utatwiajg ich eliminacje.

Diagnoza pielegniarska 7. Przewlekty stan zapalny dzigset
objawiajacy sie zaczerwieniem oraz opuchlizng spowodowany
opdznionym oraz utrudnionym wyrzynaniem zebow.

Cel opieki: ztagodzenie stanu zapalnego dzigset.
Dziatania pielegniarskie:

e prawidtowa higiena jamy ustnej (uzywanie szczoteczki
z miekkim wtosiem, gazikéw nasaczonych woda lub sola
fizjologiczna);

¢ doktadne oczyszczenie jamy ustnej po wystapieniu wymio-
tow;

e obserwacja jamy ustnej w kierunku pojawienia sie krwi,
ropy;

e uzywanie preparatéw na stany zapalne dzigset zaleconych
przez stomatologa;

¢ regularne wizyty u stomatologa oraz w razie wystapienia
niepokojacych objawéw.

Uzasadnienie podjetych dziatan: choroba Menkesa powoduje,
ze zeby dziecka wyrzynaja sie z opéznieniem [2]. Moze powo-
dowac to przewlekty stan zapalny dzigset. Aby temu zapobiec
lub tagodzi¢ stan zapalny, gdy wystapi nalezy dba¢ o odpowied-
nig higiene jamy ustnej, szczeg6lnie po wystapieniu wymiotdéw,
gdyz kwas solny dziata niekorzystnie na zeby oraz kondycje
jamy ustnej. Obserwacja jamy ustnej pozwoli na szybkie wykry-
cie pogorszenia stanu dzigset oraz btony sluzowej. Preparaty do
stosowania w jamie ustnej pomagaja usmierzy¢ bdl, zmniejszy¢
obrzek, a takze maja dziatanie przeciwzapalne.

Diagnoza pielegniarska 8. Ryzyko wystapienia negatywnych
skutkéw unieruchomienia, takich jak przykurcze, zapalenie
ptuc spowodowane niemozno$cia wykonania ruchéw.

Cel opieki: zminimalizowanie ryzyka wystapienia negatyw-
nych skutkéw unieruchomienia.

Dzialania pielegnacyjne:

e zmiana pozycji dziecka co 2 godziny (chtopiec jest czesto
noszony, uktadany w wézku, lezaczku);

¢ rehabilitacja prowadzona przez fizjoterapeute, piele-
gniarke oraz rodzicow dostosowana do stanu i mozliwo$ci
chtopca;

¢ odpowiednia pielegnacja skéry dziecka - kosmetyki na-
ttuszczajace skdre, stosowane w takiej ilosci, by ich nad-
miar nie gromadzit sie w zagieciach skéry;

¢ odpowiednie utozenie konczyn dziecka z zastosowaniem
udogodnien;

e regularne odsysanie jamy ustnej i nosogardzieli;

e uniesienie dziecka lub utozenie na boku w przypadku wy-
stapienia wymiotéw w celu unikniecia zachtys$niecia;

¢ stosowanie diety bogatobiatkowe;j.

Uzasadnienie podjetych dziatan: chtopiec z powodu znacz-
nego zmniejszenia napiecia mie$niowego nie jest w stanie sam
utrzymac gtowy, wykonac¢ zamierzonego ruchu koficzynami ani
zmieni¢ pozycji. Jest rehabilitowany przez fizjoterapeute z ho-
spicjum oraz zatrudnionego przez rodzicdw, a takze przez nich
samych. Pomimo tego u pacjenta moga wystapi¢ negatywne
skutki unieruchomienia, takie jak przykurcze. Wazna jest wiec
zmiana pozycji co 2 godziny, z wykorzystaniem udogodnien,
regularna rehabilitacja, a takze odpowiednia pielegnacja skéry
dziecka. Zachtysniecie $ling czy wymiocinami moze prowadzi¢
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do zachtystowego zapalenia ptuc, dlatego nalezy regularnie od-
sysac jame ustna chtopca oraz potozy¢ go na boku lub przechy-
li¢ do przodu w przypadku wystapienia wymiotéw.

Diagnoza pielegniarska 9. Ryzyko urazu lub upadku spowo-
dowane okresowym wzmozeniem napiecia miesniowego w od-
powiedzi na bodziec bélowy, dotyk lub hatas.

Cel opieki: zmniejszenie ryzyka urazu i upadku.
Dzialania pielegniarskie:

e zapewnienie dziecku bezpiecznego otoczenia (np. zabez-
pieczenie brzegdéw t6zeczka);

¢ delikatne, ale szybkie i sprawne wykonywanie czynnosci
mogacych powodowac dolegliwo$ci bolowe;

¢ mowienie do chtopca w trakcie wykonywania czynnosci;

e zaprzestanie wykonywania czynnosci, je$li wystapi reak-
cja zwiekszenia napiecia miesni i préba jego kontynuowa-
nia po zmniejszeniu napiecia;

e obecnos$¢ osoby nadzorujacej dziecko w poblizu;

e niepozostawianie dziecka samego;

e odpowiednie =zabezpieczenie dziecka,
w wozku, lezaczku;

e unikanie gwattownych bodzcéw dotykowych i werbal-
nych.

gdy przebywa

Uzasadnienie podjetych dziatan: chtopiec czesto reaguje na
bodzce bélowe, niespodziewany ruch lub hatas chwilowym na-
pieciem mies$ni, reakcjg wyprostna. Jesli reakcja wystapi, gdy
pacjent bedzie znajdowat sie w niezabezpieczonym t6zeczku
lub wézku, moze dozna¢ urazu na przyktad wskutek upadku.
Dlatego tak wazne jest zapewnienie bezpieczenstwa, niepozo-
stawianie dziecka bez opieki. Méwienie do chtopca, delikatne,
ale sprawne wykonywanie czynnosci, unikanie wykonywania
gwattownych ruchéw czy generowania hatasu moze zapobiec
wystepowaniu reakcji, przez co zmniejszy¢ ryzyko.

DyYsSKuUSJA

Choroba Menkesa nazywana tez zespotem kreconych wtoséw
to ciezkie zaburzenie neurodegeneracyjne. Dziecko z ta chorobag
wymaga statej opieki, zwtaszcza ze strony rodzicéw, ale takze
pielegniarki, fizjoterapeutéw oraz licznych lekarzy specjali-
stow. Od okresu noworodkowego wystepuja u dziecka hipoto-
nia, opoznienie psychoruchowe oraz problemy z karmieniem.
W zwiagzku z klasyczna postacia choroby dziecko nie jest w sta-
nie osiggna¢ niemal zadnego z wielu kamieni milowych w swo-
im rozwoju. Nie jest w stanie samodzielnie realizowa¢ swoich
potrzeb, stad opieka opiera sie na ich kompensacji. Celem opieki
jest takze zapobieganie powiklaniom oraz wczesne wykrycie
oznak infekcji czy zmian w stanie pacjenta. Wazne jest okazy-
wanie wsparcia pacjentowi i jego rodzicom.

W omawianym przypadku okres okotoporodowy powiktany
byt krwiakiem podczepcowym, przedtuzajaca sie hiperbilirubi-
nemiag, a takze wystapity problemy w karmieniu. Jest to spdjne
z rozwazaniami Kochanowskiej i wsp. [14], ktéra réwniez zaob-
serwowata krwiak podczepcowy oraz wczesne problemy z kar-
mieniem u dziecka z choroba Menkesa. Dodatkowo obecnos¢
krwiaka oraz hiperbilirubinemie opisuje Gandhiiwsp. [15]. Opis
przypadku opisany przez Kochanowska i wsp. wskazuje na podo-
bienistwo noworodkdéw urodzonych z chorobg Menkesa. Dziecko
po porodzie miato widoczny krwiak podokostnowy. Wczes$nie
pojawiaty sie trudnosci w karmieniu [14]. Gandhi i wsp. wspo-
mina o obecno$ci krwiaka oraz hiperbilirubinemii [15].

Jedna z najbardziej charakterystycznych cech wwygladzie dzie-
ciz chorobg Menkesa sq wtosy. Wtosy dziecka w prezentowanym
przypadkusarzadkie,jasne, kruche, szorstkie, swoimwygladem
przypominajg krecone. Kochanowska i wsp. [14] w swoim arty-
kule okresla je jako odbarwione, tamliwe, wetniste, szorstkie.
Pod mikroskopem uwidoczniono skrecenie o 180°, charakte-
rystyczne liczne ztamania poprzeczne i podtuzne. Choudhary
iwsp. [16] opisuja wtosy swojego pacjenta jako stabo napigmen-
towane, krdétkie, rzadkie, cienkie i famliwe oraz krecone. Jafri
i wsp. [17] wskazuja na rzadkie i krecone wtosy. Okada i wsp.
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[18] réwniez wskazuja na rzadkie, jasne, szorstkie i krecone
owtosienie skory gtowy.

Wygladu dzieci z choroba Menkesa nie wyroézniaja tylko wtosy,
ale takze blada skdéra, ktora sprawia wrazenie, zZe jest jej zbyt
duzo. Twarz pacjenta charakteryzujg wydatne policzki, szeroka
podstawa nosa, ale takze uboga mimika. Kochanowska i wsp.
[14] opisywali przypadek dziecka z amimiczng twarza, blada
skora i szerokimi policzkami. Hinduscy dermatolodzy opisujac
przypadek przedstawiaja chtopca z jasng cerg, pucutowatymi
policzkami i obniZonym mostkiem nosowym [16]. Pacjent pre-
zentowany przez Jafri'ego i wsp. [17] ma jasng karnacje, luzne
fatdy skory i pulchne policzki oraz jest pozbawiony usmiechu.

Napady padaczkowe, z ktérymi jest zwiazane ryzyko powsta-
nia powiktan oddechowo-krazeniowych oraz urazu, wystepuja
u niemal wszystkich dzieci z ta choroba. Studium przypadku
udokumentowane przez Kochanowska i wsp. [14] informuje
0 pojawieniu sie licznych napadéw padaczkowych w czwartym
miesigcu zycia dziecka, po ktérym nastapit dwumiesieczny
okres bez napadéw. Puneet i wsp. [19] opisuja w swojej pracy
sze$¢ przypadkéw dzieci zdiagnozowanych z choroba Menkesa.
Ich pacjenci mieli napady toniczno-kloniczne, miokloniczne i to-
niczne. Jedenastu pacjentéw ukazanych w artykule koreanskich
lekarzy przyjmowato leki przeciwpadaczkowe z powodu napa-
déw trudnych do opanowania [20].

Punnet i wsp. [19] w swoim artykule zaznaczaja, ze u kazdego
zich szeSciorga matych pacjentéw wystepuje centralna hipotonia.
U dziecka opisanego przez Kochanowska i wsp. [14] réwniez wy-
stapito uogélnione obnizenie napiecia mie$niowego. Jafri i wsp.
[17] wspominajg o dziecku hipotonicznym ze zmniejszonym na-
pieciem miesni osiowych i niezdolnym do uniesienia gtowy.

Opoznienie psychomotoryczne to kolejne zaburzenie towa-
rzyszace chorobie, ktére wystepuje takze w prezentowanym
przypadku. Sposréd czternastu przypadkéw opisanych przez
Mi Yung’a i wsp. [20] u wszystkich zaobserwowano opdzZnie-
nie neurorozwojowe w réznym stopniu nasilenia. Pacjent Ko-
chanowskiej i wsp. [14] przejawiat op6znienie psychoruchowe
i niemozno$¢ nawigzania kontaktu z otoczeniem. Pakistanscy
lekarze w swoim artykule informuja, Zze maty pacjent, ktérego
przypadek opisali, rozwija sie ze znacznym opéZnieniem oraz
nie osiggnat zadnego z kamieni milowych [17].

Uchytki pecherza moczowego sa typowa dolegliwoscia u dzie-
ci z choroba Menkesa. Koreanscy lekarze w swoich badaniach
zwrdcili uwage na problemy urologiczne towarzyszace choro-
bie Menkesa. U o$miu z jedenastu dzieci poddanych badaniom
obrazowym uktadu moczowego stwierdzono uchytki pecherza
moczowego. Nawracajace infekcje uktadu moczowego wyste-
powaty u trojga dzieci [20]. Okada i wsp. [18] w swojej pracy
opisuja przypadek chtopca, u ktérego w badaniu cystograficz-
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nym wykryto liczne uchytki pecherza moczowego. U pacjenta,
ktérego przypadek zostat zaprezentowany w powotanej pracy,
zdiagnozowano dwa uchytki pecherza moczowego oraz nawra-
cajace infekcje uktadu moczowego.

Opé6znione wyrzynanie zebow wystepuje u dzieci z choroba
Menkesa. Zauwazono to jednak tylko u jednego z sze$ciu przy-
padkéw opisywanych przez hinduskich lekarzy [19]. U pacjenta
opisanego w tej pracy zeby wyrzynajg sie z op6Zznieniem i towa-
rzyszy mu przewlekly stan zapalny dzigset.

Wymioty, ktére pojawiaja sie w omawianym przypadku s3 po-
wigzane miedzy innymi z nadmierna produkcja $liny i proble-
mami z jej usuwaniem. Problem z wymiotami wystapit takze
u pacjenta opisanego przez japonskich lekarzy. Chtopiec byt
karmiony przez zgtebnik nosowo-jelitowy, a w wieku 12 mie-
siecy wykonano u niego zabieg wylonienia przezskdrnej gastro-
stomii endoskopowej [18]. Koreanscy lekarze w swoim artykule
wspominaja, ze piecioro pacjentéw wymagato zywienia przez
przezskorng gastrostomie endoskopowa [20].

Prezentowany przypadek to typowy obraz choroby Menke-
sa. Dolegliwosci i problemy pielegnacyjne, ktére wystepuja
u chtopca pojawiaja sie u innych dzieci z tym schorzeniem opi-
sanych w literaturze [14-20].

Opieka nad dzieckiem z chorobg Menkesa przebywajacym
w $rodowisku domowym jest pracochtonna, poniewaz pacjent
wymaga statej obserwacji, czestego wykonywania zabiegéw
medycznych, takich jak cewnikowanie pecherza moczowego,
odsysania $liny i wydzieliny z drég oddechowych oraz karmie-
nia i pojenia w statych odstepach czasu za pomocg wytonionej
przezskornej gastrostomii endoskopowej czyli PEGa. Opieka
nad chtopcem obejmuje réwniez prowadzenie rehabilitacji czy
wykonanie czynnosci pielegnacyjnych, takich jak zmiana pam-
persa, bielizny osobistej oraz kapiel. Waznym elementem jest
podawanie lekéw, ktére dziecko przyjmuje stale oraz stosowa-
nych doraznie w przypadku wystgpienia ataku padaczkowego
czy w razie pojawienia sie zapar¢ w celu utatwienia wypréz-
niania. Niezwykle istotna jest wnikliwa obserwacja pacjenta,
poniewaz zmiany w zachowaniu moga by¢ jedynymi oznakami
rozwijajacej sie infekcji, zblizajacego sie napadu padaczkowego
czy innych symptomow, ktére wptywaja na stan chtopca.

Celem pracy byto przedstawienie licznych probleméw piele-
gnacyjnych dziecka z chorobg Menkesa. Zdiagnozowano wiele
typowych dla schorzenia probleméw, przedstawiono je oraz
zaprezentowano dziatania jakie mozna wykona¢ w celu ich zta-
godzenia lub mozliwej eliminacji. Okreslono jakiego wsparcia
potrzebuja rodzice chorego dziecka i udzielono im go.
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