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Streszczenie

Wstep: Choroby rzadkie to schorzenia wystgpujace u 1 na 2000 osob, przewaznie o podtozu
genetycznym. Do tej grupy naleza takze jednostki chorobowe powstate na skutek defektow
metabolicznych, immunologicznych, infekcji czy rzadkie nowotwory. Rozwdj nauki, a szcze-
golnie genetyki spowodowat odkrycie nowych mutacji genowych. Jedng z nich jest mutacja
w obrebie genu ATP1A3 odpowiedzialna za m.in. naprzemienng hemiplegi¢ dziecigca. Na-
przemienna hemiplegia dziecigca to choroba o bardzo zmiennym i nieprzewidywalnym prze-
biegu, ktorej objawy pojawiaja si¢ we wezesnym dziecinstwie. Napady moga wystepowaé pod
postacig hemiplegicznych czy tetraplegicznych i niekiedy towarzysza im zaburzenia potykania
i oddychania.

Celem pracy bylo poréwnanie dwoch réznych przypadkow pacjentéw cierpiacych na chorobe
rzadka, jaka jest naprzemienna hemiplegia dziecigeca, wylonienie probleméw pielggnacyjnych
w sferze bio-psycho-spoteczno-duchowej oraz okreslenie modelu pielggnowania na przykta-
dzie teorii Dorothey Orem w opiece nad tymi chorymi.

Material i metody: W pracy postuzono si¢ metodg porownawcza opisujac dwa przypadki pa-
cjentow. Zastosowano techniki wywiadu, obserwacji, pomiaru i analizy dokumentacji. Kwe-
stionariusz wywiadu zawierajacy 13 pytan oraz przeprowadzona w warunkach codziennych
obserwacja pozwolily na ustalenie problemow pielggnacyjnych pacjentdw z naprzemienng
hemiplegia dziecigca. Badania przeprowadzono od marca 2018 do maja 2018 r. poréwnujac ze
soba dwa przypadki: 10-letniej dziewczynki i 34-letniego mgzczyzny.

Wiyniki i wnioski: Pacjenci cierpiacy na choroby rzadkie maja ograniczony dostep do diagno-
styki, leczenia, rehabilitacji, §wiadczen socjalnych oraz czesto spotykaja si¢ z niezrozumie-
niem ze strony spoleczenstwa i personelu medycznego wynikajacego ze znikomej wiedzy na
ten temat. Poprzez poréwnanie ze sobg dwoch przypadkéw wykazano, ze problemy pielegna-
cyjne tej grupy pacjentéw sa niezwykle skomplikowane i zmienne w zaleznosci od wieku, ro-
dzaju napadu, stopnia ci¢zkosci, czasu trwania choroby oraz wsparcia rodziny i spoleczenstwa.
Najbardziej odpowiedni wydaje si¢ by¢ system pielegnowania wedtug Dorothey Orem.

Stowa kluczowe: naprzemienna hemiplegia dziecigca, choroby rzadkie, opieka pielggniarska

Wprowadzenie

wych, mutacji genu ATP1A3 odpowiedzialnego za ta chorobg

i wdrozenie leku, jakim jest Flunaryzyna, wydaje si¢ by¢ do-

Prezentowana praca napisana zostala z mysla o zwigkszeniu
$wiadomosci i uwrazliwieniu czytelnika na problemy ludzi
z chorobami rzadkimi. Postgp medycyny powoduje powstanie
nowej aparatury medycznej, lekarstw i sposobow leczenia oraz
przyczynia si¢ do odkrycia i nazwania nowych zespotow cho-
robowych, szczeg6lnie o podtozu genetycznym. Wiasnie takim
schorzeniem jest naprzemienna hemiplegia dziecigca, w ktorej

wciaz duzo jest niewiadomych. Poznanie objawow chorobo-
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piero poczatkiem majacym zapewnic jak najlepsza jakos¢ zycia
tym pacjentom.

Temat zostat podjety, poniewaz dotychczas nie byto zadnych
publikacji o chorobie rzadkiej, jaka jest naprzemienna hemiple-
gia dziecigca, w zakresie pielggniarstwa. Na Pomorskim Uni-
wersytecie Medycznym obroniono pracg doktorska pt. Wybrane
choroby rzadkie w literaturze medycznej i programach ksztal-
cenia przed- i podyplomowego oraz opieka nad chorymi na cho-
roby rzadkie w krajach wysoko uprzemystowionych. Historia,
terazniejszos¢ i perspektywy [1]. Z wywiadu przeprowadzone-
go podczas badan wiasnych wynika, ze napisana zostala takze
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praca magisterska na temat fizjoterapii w AHC, ale z powodu
oczekiwania na publikacje jej wynikow dostep do niej jest nie-
mozliwy.

W niniejszej pracy poroéwnano przypadki dwoch réznych
pacjentow cierpigcych na naprzemienna hemiplegi¢ dziecigca,
nalezaca do grupy chorob rzadkich. Na podstawia przeprowa-
dzonych badan postawiono diagnozy pielggniarskie dotyczace
sfery bio-psycho-spoteczno-duchowej oraz zastosowano system
pielegnowania wedtug teorii Dorothey Orem.

Przedmiotem i celem badan jest porownanie dwoch odmien-
nych przypadkéw pacjentéw cierpigcych na chorobe rzadka,
jaka jest naprzemienna hemiplegia dzieci¢ca, okreSlenie ich
problemow pielegnacyjnych w sferze bio-psycho-spoteczno-du-
chowej oraz wyboru systemu pielggnowania wedtug Dorothey
Orem w opiece nad tymi chorymi. Dla osiagnigcia wyznaczo-
nych celow okreslono zmienne zalezne i niezalezne. Zmienng
zalezng jest zakres/model opieki pielggniarskiej, deficyt opieki
pielegniarskiej, a zmiennymi niezaleznymi sa wiek pacjenta,
jego stan w sferze bio-psycho-spoleczno-duchowej, spraw-
nos¢ fizyczna podczas napadow, warunki socjo-bytowe (to czy
mieszka w domu, czy np. w Zakladzie Opiekunczo-Leczni-

czym), wsparcie rodziny/otoczenia.

Materiat i metody

W pracy zastosowano metode studium przypadku oraz metode
poréwnawcza. Wykorzystano techniki wywiadu, obserwacji,
pomiaru i analizy dokumentacji. Za narz¢dzia badawcze po-
stuzyty: autorski kwestionariusz wywiadu, karta obserwacji,
karta pomiaréw oraz dokumentacja (karty wypisowe, wyniki
konsultacji lekarskich i dekursusow medycznych, wyniki badan
laboratoryjnych i obrazowych, opinie psychologiczno-pedago-
giczne, zaswiadczenia o stanie zdrowia, Swiadectwa szkolne).
Kwestionariusz wywiadu sktadat si¢ z 13 pytan oraz metryczki.
Karta pomiarow zawierata pomiary bezposrednie (wysokos¢,
masa ciata, temperatura, tgtno, ciSnienie tetnicze krwi, oddechy)
oraz posrednie (BMI). Arkusz obserwacji zawierat dane doty-
czace identyfikacji pacjenta przez imi¢ i nazwisko, date, czas
trwania i miejsce obserwacji oraz opis obserwacji pielggniar-
skich. Przeprowadzono réwniez wywiad z prezesem Polskie-
go Stowarzyszenia na Rzecz Osob z AHC oraz uczestniczono
w konferencji EUROPLAN III — Polska dla Chorob Rzadkich,
ktora odbyta si¢ w dniach 14—15.12.2017 r. w Warszawie.

Organizacja i przebieg badan

W Polsce jest ok. 20 chorych na naprzemienng hemiplegie dzie-
cigcg zrzeszonych w Polskim Stowarzyszeniu na Rzecz Osob
z AHC. Z informacji prezesa tego Stowarzyszenia wynika, ze
niektorzy chorzy majacy objawy kliniczne odpowiadajace AHC
(lub ich opiekunowie prawni) nie wyrazili zgody na badanie ge-

netyczne. Nie wszyscy cierpigcy na ta chorobe weszli w szeregi

Stowarzyszenia. Niestety nie istnieje wiarygodne zrodto infor-
macji, ile doktadnie osob w Polsce choruje na naprzemienng
hemiplegie dziecieca.

Badania przeprowadzono analizujac przypadki dwoch pa-
cjentdw cierpigcych na naprzemienna hemiplegie dziecigca.
Osoby te i ich opiekunowie wyrazili zgode na badanie w formie
pisemnej i ustnej.

Przypadek I: dziewczynka, lat 10, zamieszkata w wojewodz-
twie $laskim; przypadek II: mgzczyzna, lat 34, zamieszkaty
w wojewodztwie matopolskim.

Badania przeprowadzono od marca 2018 do maja 2018 r.
w $rodowisku domowym pacjentéw chorych na naprzemienng
hemiplegi¢ dziecigca. Wywiady zebrano od matki i ojca dziew-
czynki, a w przypadku II od pacjenta i jego matki. Przeprowa-
dzono analize dokumentacji (kart wypisowych, wynikow kon-
sultacji lekarskich i dekursuséw medycznych, wynikow badan
laboratoryjnych i obrazowych, opinii psychologiczno-pedago-
gicznych, za§wiadczen o stanie zdrowia, §wiadectw szkolnych)
co pozwolito na ustalenie dotychczasowego przebiegu procesu
diagnostyki i leczenia, az do otrzymania prawidtowej diagno-
zy. Wykonano takze pomiary bezposrednie i posrednie, ktorych
wyniki miescity si¢ w granicach normy. Obserwacja chorych
pozwolita na oceng ich stanu bio-psycho-spotecznego, weryfi-
kacje z przeprowadzonymi wczesniej wywiadami oraz ustale-
nie diagnoz pielggniarskich.

Przeprowadzone dzialania mialy na celu skompletowanie
wiadomosci 1 materialow potrzebnych do uzyskania diagnoz
pielggniarskich i poréwnania obu przypadkéw chorobowych.

Badani chorzy roznili sie: wiekiem (10 i 34 lat), ptcia (kobie-
ta, mezczyzna), pochodzeniem (miasto, wies), wyksztalceniem
(podstawowe, $rednie), sprawnoscia umystowa (uposledzenie
lekkie, brak niepetnosprawnosci umystowej).

Laczyto ich spetnienie kryteriow klinicznych oraz wynik ba-
dania genetycznego stwierdzajacy mutacj¢ genu ATP1A3 z dnia
13 maja 2015 r. wykonany w laboratorium w Getyndze, ktore

potwierdzito rozpoznanie naprzemiennej hemiplegii dziecigce;.

Wyniki

Przeprowadzone badania pozwolity na ustalenie wspolnych
problemow pielegnacyjnych. Sa to:

Problem pielegnacyjny 1

Niebezpieczenstwo wystapienia urazéw uktadu kostno-stawo-

wego i nerwowo-migsniowego podczas napadu hemiplegii i/lub

tetraplegii

Cel opieki: niedopuszczenie do powstania urazéw, ewentualne

zmniejszenie ich nastepstw

Interwencje pielegniarskie:

1. Zapewnienie bezpieczenstwa poprzez wziecie pacjenta

pod r¢ke podczas hemiplegii, zeby zabezpieczy¢ przed
ewentualnym upadkiem lub dogodne ulozenie podczas te-
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traplegii, zapobiegajace trudnosciom w oddychaniu i zabu-
rzeniom potykania.

2. Zabieranie wozka podczas opuszczania domu, mieszkania.
Rozmowa z rodzing na temat ograniczen chorego i zakresu
niezbednego dla niego wsparcia.

4. Dostosowanie t6zka do potrzeb chorego, wyeliminowanie
wystajacych, niebezpiecznych elementow.

5. Towarzyszenie choremu swoja obecnoscia i okazanym za-
interesowaniem.

6. Zadbanie o odpowiednie obuwie (unikanie zbyt luznego
i ciasnego, polecane obuwie z gumowa podeszwe, ktora
zapobiega poslizgnigciu sig).

7. Zalecenie zabezpieczenia kanciastych elementow w miesz-
kaniu (stol, szafki).

8. Jezeli to mozliwe, to usuniecie z otoczenia chorego chod-
nikow i dywanow lub zaopatrzenie ich w antyposlizgowe
podktady.

9. Zachecanie chorego do korzystania z pomocy osoby dru-
giej.

10. Poinformowanie rodziny, o prawidlowym zachowaniu
podczas ewentualnego upadku. Nie nalezy wtedy krzycze¢
ani niewerbalnie okazywac przerazenia, gdyz moze to na-
sila¢ stres u poszkodowanego.

11. Zalecenie, aby przymocowaé uchwyty w tazience i toale-
cie, ktorych chory bedzie mogt si¢ przytrzymac, natomiast
w wannie i pod prysznicem maty antyposlizgowe. Wstawic¢

tam mozna specjalny stotek.

Problem pielegnacyjny 2

Zaburzenia potykania i oddychania podczas ataku hemiplegii i/
lub tetraplegii

Cel opieki: zapobieganie zachty$nieciu, udroznienie drog od-
dechowych, zapewnienie bezpieczenstwa

Interwencje pielegniarskie:

1. Obserwacja chorego i towarzyszenie mu.

2. W razie wystapienia niepokojacych objawow (tachykardia,
tachypnoe, sinica) wezwanie lekarza, zespotu reanimacyj-
nego, zespotu ratownictwa medycznego lub podjecie czyn-
nosci resuscytacyjnych.

3. Ulozenie chorego w pozycji potwysokiej lub wysokiej
z lekko zgieta szyja, by zapobiec aspiracji $liny do drog
oddechowych.

4. Dostarczenie $wiezego powietrza.

5. Pomoc w spozyciu positkoéw pomiedzy napadami.

6. Stosowanie diety bogato energetycznej i urozmaicone;j.

Problem pielegnacyjny 3

Bole migéniowe podczas ataku spastycznego
Cel opieki: zmniejszenie dolegliwosci bolowych
Interwencje pielegniarskie:
1. Monitorowanie charakteru, lokalizacji i nat¢zenia bolu
(w skali VAS od 1 do 10).
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2. Obserwacja werbalnych i pozawerbalnych (np. grymasy
twarzy) oznak bolu oraz czynnikéw wzmacniajacych i ta-
godzacych dolegliwosci bolowe.

3. Podwyzszanie progu bolowego przez masaz i zmiang po-
Zycji.

4. Podanie lekow przeciwbdlowych wedtug indywidualnej
karty zlecen lekarskich.

5. Ocena skutecznosci leczenia przeciwbdlowego i jego mo-
dyfikacja w przypadku braku pozadanych efektow.

6. Zastosowanie ¢wiczen biernych (odwiedzenia, przywie-
dzenia, ¢wiczenia rozciagajace konczyn, rotacje, prosto-
wanie, zginanie) lub czynnych w zaleznosci od mozliwosci
pacjenta.

7. Ulozenie w wygodnej pozycji z zastosowaniem udogod-
nien (klindw, poduszek pneumatycznych, podktadow
z gabki, poduszek z pierzem, poduszek wypetnionych si-
likonem, styropianem, zelem o réznym ksztalcie).

8. Komasacja wykonywanych zabiegow.

Zapewnienie wygodnej, nie krg¢pujacej ruchow, bielizny.
10. Pomoc w wykonywaniu czynnosci dnia codziennego.
11. Zapewnienie wygody i bezpieczenstwa otoczenia.
12. Likwidowanie czynnikéw $rodowiskowych majacych
wplyw na zwigkszenie odczuc bolowych takich jak: glosne

rozmowy, telefon itp.

Problem pielegnacyjny 4

Zmeczenie spowodowane dtugotrwatym atakiem
Cel opieki: umozliwienie odpoczynku i regeneracji
Interwencje pielegniarskie:

1. Obserwacja chorego i monitorowanie parametrow zycio-
wych (temperatura, ci$nienie tgtnicze krwi, tetno, satura-
cja).

2. Udokumentowanie pomiarow.

Poinformowanie o koniecznosci zgtaszania niepokojacych
objawow.

4. Stworzenie dogodnych warunkow do odpoczynku (cisza,
spokoj, przewietrzone pomieszczenie).

5. Komasacja zabiegbw — wykonywanie ich sprawnie, do-
ktadnie i delikatnie.

6. Pomoc w podejmowaniu czynnosci dnia codziennego.

Problem pielegnacyjny 5

Deficyt w zaspokajaniu potrzeb dnia codziennego (jedzenie, to-
aleta, wyproznianie, samodzielne poruszanie sig)

Cel opieki: zmniejszenie deficytu, zaspokojenie niezbednych
potrzeb wynikajacych z czynnosci dnia codziennego
Interwencje pielegniarskie:

1. Ocena ograniczen w podejmowaniu czynnosci samoopieki
(ocena sprawnosci fizycznej, ocena nasilenia stanéw de-
presyjnych).

2. Pomoc w wykonywaniu czynnosci dnia codziennego uza-
lezniona od stanu chorego i jego mozliwosci (higiena i pie-
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lggnacji ciala, przygotowanie i spozywanie positkow).

3. Zaplanowanie udogodnien w mieszkaniu (porgcze, krze-
setko prysznicowe, uchwyty przy wannie, prysznicu oraz
przeszkolenie chorego, jak nalezy korzysta¢ ze sprz¢tu or-
topedycznego lub wozka inwalidzkiego), ktore zwiekszaja
niezalezno$¢ chorego, a w ten sposob poprawiaja jego sa-
mooceng i nastroj.

4. Pozwolenie pacjentowi na wykonywanie czynnosci w tak
dtugim czasie, jaki jest mu potrzebny, aby w pelni wyko-
rzystat obecng sprawnos¢.

5. Zachgcanie do samodzielnosci.

6. Zachgcanie i zapewnienie mozliwo$ci odpoczynku.
Pomoc w wykonywaniu ¢wiczen czynnych, biernych, opo-
rowych oraz izometrycznych — dostosowanie aktywnosci
do mozliwosci.

8. Pomoc w zmianie pozycji w tozku.

Edukacja rodziny, opiekunéw na temat wykonania toalety
ciata, podnoszenia i zmiany pozycji, zastosowania udo-
godnien, zmiany bielizny poscielowej, ¢wiczen, masazu,
sposobu podawania positkow, diety, koniecznosci pomocy
w wykonywaniu czynnosci mogacych sprawia¢ choremu
trudnosc.

10. Ocena stopnia sprawnosci pacjenta (np. stosujac skale Bar-
thel).

11.  Ocena skuteczno$ci podjgtych dziatan.

Problem pielegnacyjny 6

Zwigkszone zapotrzebowanie na sen i odpoczynek
Cel opieki: umozliwienie snu i odpoczynku
Interwencje pielegniarskie:
1. Zapewnienie mozliwosci snu i odpoczynku.
2. Stworzenie warunkow ulatwiajacych odprezenie (cisza,
spokdj, przewietrzenie pomieszczenia, komfort w t6zku).
3. Komasacja zabiegow.
Umozliwienie snu tak dtugo, jak to jest konieczne.
5. Obserwacja chorego podczas snu i odpoczynku.

Problem pielegnacyjny 7

Trudnos$ci w koncentracji i nauce

Cel opieki: zwigkszenie mozliwosci koncentracji, podniesienie
poziomu wiedzy

Interwencje pielegniarskie:

1. Pomoc w nauce przez wspolne wykonywanie zadan.

2. Zachecanie do treningu umiejetno$ci zapamigtywania np.
poprzez gry edukacyjne, rebusy, krzyzowki.

3. Wzmacnianie poczucia warto$ci chorego na tym eta-
pie edukacji, na ktorym jest, pokazywanie pozytywnych
stron, zachecanie do kontaktu z rowiesnikami.

4. Wielokrotne powtarzanie poleconych zadan, az do ich wy-
konania.

5. Zapisywanie zadan na kartce.

Problem pielegnacyjny 8

Chwiejno$¢ emocjonalna, obnizony nastréj, zte samopoczucie,
negatywizm.

Cel opieki: poprawienie nastroju, zwigkszenie samoswiadomo-
$ci stanu emocjonalnego, roztadowanie negatywnych emocji
Interwencje pielegniarskie:

1. Towarzyszenie i rozmowa z chorym.

2. Zyczliwe zwracanie sie, wzmacnianie poczucia wlasnej
wartosci poprzez stuszne pochwaty, dostrzeganie matych
sukcesow.

3. Pomoc w nawigzaniu kontaktu z psychologiem.

4. Rozmowa z rodzing na temat udzielanego przez nig wspar-
cia i sposobu towarzyszenia choremu.

5. Mobilizowanie chorego do aktywnosci i kontaktéw spo-
tecznych.

6. Pogadanka na temat istoty choroby, jej objawow, skutkow.
Zachecanie do werbalizacji swoich obaw dotyczacych np.
niesprawnosci czy dolegliwo$ci bolowych.

8. Wskazanie grup wsparcia (Polskie Stowarzyszenie na
Rzecz Osob z AHC, lokalne grupy dla osob niepetno-
sprawnych) i zachgcanie do uczestnictwa w ich zyciu.

Problem pielegnacyjny 9

Nieumiejetno$¢ radzenia sobie ze stresem (krzyk, placz, agresja)
Cel opieki: pomoc w konstruktywnym zmaganiu si¢ ze stresem
Interwencje pielegniarskie:

1. Pomoc w uzyskaniu konsultacji psychologiczne;j.

2. Nauka relaksacji np. poprzez stuchanie muzyki, zabawe,
ogladanie filmu.

3. Nauka roztadowywania nieprzyjemnych odczu¢ — ztosci,
agresji poprzez np. prace, odejscie w miejsce samotne i wy-
krzyczenie sie.

4. Rozmowa na temat emocji i zachowania chorego.

5. Uswiadomienie choremu, jakie skutki powoduje u innych
jego nieodpowiednie zachowanie (smutek, strach, separa-

cjg).

Problem pielegnacyjny 10

Zagrozenie wystapieniem kolejnego napadu hemiplegii i/lub
tetraplegii

Cel opieki: zapewnienie bezpieczenstwa

Interwencje pielegniarskie:

1. Rozmowa z chorym na temat czynnikdw mogacych wy-
wola¢ atak (aktywno$¢ ruchowa, emocje, stres, zmeczenie,
uraz, jasne $wiatlo, ciepto, zimno lub kapiel) i konieczno-
$ci unikania ich.

2. Poinformowanie pacjenta o koniecznos$ci zgtaszanie niepo-
kojacych objawow.

3. W razie przeczucia o zblizajacym si¢ napadzie przyjecie
bezpiecznej pozycji, zapobiegajacej urazom.

4. Obserwacja pacjenta.

Health Promotion & Physical Activity, 2018, 4 (5), 12-21
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5. Zapewnienie o towarzyszeniu i udzieleniu pomocy w razie

potrzeby.

Problem pielegnacyjny 11

Niezrozumienie ze strony spoteczenstwa, personelu medycz-
nego spowodowane brakiem wiedzy na temat choroby i jej na-
stepstw
Cel opieki: zapewnienie bezpieczenstwa, udzielenie wsparcia
emocjonalnego
Interwencje pielegniarskie:
1. Rozmowa z chorym na temat obecnej wiedzy o chorobach
rzadkich.
2. Zachecanie chorego do méwienia o swojej chorobie w spo-
feczenstwie.
3. Przekazywanie informacji o AHC wérdd personelu me-
dycznego i znajomych.
4. Wzmacnianie poczucia wlasnej wartosci chorego.

Problem pielegnacyjny 12

Mozliwo$¢ wystapienia choroby zakaznej z powodu nie wyko-
nanych szczepien ochronnych

Cel opieki: niedopuszczenie do zakazenia, wczesne wykrycie
objawow choroby zakaznej

Interwencje pielegniarskie:

1. Obserwacja pacjenta (skory, wygladu) oraz monitorowa-
nie parametréw zyciowych (tetno, ciSnienie tetnicze krwi,
temperatura, saturacja, oddechy).

2. Dokumentowanie pomiarow.

3. Pobranie materiatu do badan laboratoryjnych zgodnie z in-
dywidualna karta zlecen (morfologia, OB, badania bioche-
miczne, badania specjalistyczne).

4. Unikanie kontaktow z chorymi na choroby zakazne i prze-
bywania w miejscach o zwigkszonym ryzyku np. szpitale
o profilu zakaznym.

5. Dbanie o higiene rak i mycie pozywienia.

6. Poinformowanie pacjenta/pacjentki o potrzebie zgtaszania

niepokojacych dolegliwosci.

Problem pielegnacyjny 13

Trudnosci z mowa i komunikacja z otoczeniem
Cel opieki: nawiazanie kontaktu, zapewnienie bezpieczenstwa
Interwencje pielegniarskie:
1. Zachgcanie chorego do wypowiadania sig.
2. Okazywanie zyczliwo$ci, wsparcia, po§wiecenie tyle cza-
su ile potrzeba by zrozumie¢ chorego.
3. Towarzyszenie i obserwacja podczas ataku.
Edukacja rodziny i 0oséb znaczacych na temat trudnosci
w komunikacji, zachg¢canie do cierpliwosci, empatii i zycz-

liwosci.
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OczywiScie powyzsze problemy nie wyczerpuja w zupetnosci
trudnosci chorych z naprzemienng hemiplegia dziecieca i spo-
soboéw radzenie sobie z nimi, dlatego wyodrgbniono jeszcze

problemy pielegnacyjne w poszczegolnych przypadkach i tak:

PRZYPADEK |
Problem pielegnacyjny 1

Mozliwo$¢ wystapienia zaburzen réwnowagi kwasowo-zasa-
dowej spowodowanych zaburzeniami w funkcjonowaniu nerek
Cel opieki: wczesne wykrycie zaburzen rownowagi kwasowo-
-zasadowej

Interwencje pielegniarskie:

1. Obserwacja stanu pacjenta i monitorowanie parametrow
zyciowych (temperatura, ci$nienie tetnicze krwi, tetno, sa-
turacja, oddechy — liczba, charakter, zapach),

2. Dokumentowanie pomiarow.

Zachecanie do regularnych kontroli w Poradni Nefrolo-
gicznej.
Podawanie lekéw zgodnie z indywidualng Karta Zlecen.

5. Zapewnienie wlasciwej diety i podazy ptynow.

Problem pielegnacyjny 2

Mozliwo$¢ wystapienia powikltan farmakoterapii — skutkoéw
ubocznych flunaryzyny

Cel opieki: wczesne wykrycie powiktan farmakoterapii
Interwencje pielegniarskie:

1. Obserwacja chorego pod katem ewentualnych skutkow
ubocznych: nadmiernej sennosci i zmegczenia, zwigkszenia
faknienia i masy ciata, bezsennoS$ci, niepokoju, objawow
dyspeptycznych: zgagi, nudnosci, boléw zotadka, suchosci
btony $luzowej jamy ustnej, bolow migsniowych, wysypki,
mlekotoku, depresji, objawow pozapiramidowych (zabu-
rzenia ruchowe, chodu, drzenie i sztywno$¢ migsniowa).

2. Edukacja chorego i rodziny na temat mozliwych powiktan
farmakoterapii.

3. Poinformowanie o koniecznosci zglaszania wszelkich nie-
pokojacych dolegliwosci.

4. W razie wystapienia niepozadanych skutkow kontakt z le-
karzem.

Problem pielegnacyjny 3

Trudnos$ci z poruszaniem si¢ spowodowane konsko-szpotawy-
mi stopami
Cel opieki: zapewnienie bezpieczenstwa
Interwencje pielegniarskie:
1. Obserwacja chorego.
2. Pomoc w poruszaniu si¢ w sytuacji zmeczenia, ataku.
3. Zapewnienie wygodnego, profesjonalnego obuwia.
4. Zapewnienie mozliwosci korzystania z wozka dziecigcego
podczas wyjscia z mieszkanie.
5. Zachgcanie do regularnych wizyt w poradni ortopedycz-

nej.
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PRZYPADEKII
Problem pielegnacyjny 1

Obnizone poczucie wlasnej wartos$ci, spowodowane rozpozna-
niem naprzemiennej hemiplegii dziecigcej i jej konsekwencji
Cel opieki: wzmocnienie samooceny, poczucia wlasnej warto-
$ci, dostarczenie informacji o chorobie

Interwencje pielegniarskie:

1. Towarzyszenie choremu podczas hospitalizacji, pobytu
w domu.

2. Rozmowa na temat obaw, aktywne sluchanie pacjenta,
wspieranie go, okazanie empatii, akceptacji, zachecanie do
werbalizacji oczekiwan dotyczacych przysztosci.

3. Edukacja w zakresie czynnosci zwigkszajacych spraw-
nos¢ fizyczng i samoobstugowa, zachecanie do aktywnego
udziatu w procesie rehabilitacji.

4. Zachecanie do wspoélpracy z zespolem terapeutycznym,
kontakt z psychologiem, psychoterapeuta.

5. Pomoc w znalezieniu rozwiazan, jak najlepszego funkcjo-
nowania z niepelnosprawnoscia.

6. Rozmowa z rodzing, opiekunami na temat obaw, niepoko-
jow ich i chorego.

Ocena skutecznosci podjetych dziatan.

8. Pokazanie os6b dotknigtych niepetnosprawnoscia i ich
sposobu radzenia sobie (np. Nick Vujicic), odestanie do au-
torytetow np. ks. Jozef Tischner.

9. Obserwacja chorego, jego zachowania i stanu emocjonal-
nego.

10. Dostarczenie wiadomosci na temat najnowszych osiggnigé
naukowych dotyczacych AHC.

11. Pomoc w przygotowaniu realistycznego i zintegrowanego
planu aktywnosci, pomoc w przyjmowaniu lekow, fizy-
koterapii, w wyborze wlasciwego sposobu radzenia sobie
z choroba.

12. Proba znalezienia wspolnie z chorym pozytywnych osia-
gnigé, podkreslenie matych sukcesow, wyjasnienie przy-
czyn zlego nastroju.

13. Zachecenie do nawigzywania nowych kontaktéow i pod-
trzymywania starych znajomosci, uczestniczenie w miarg
mozliwosci w zyciu towarzyskim, poswigcenia wolnego
czasu zainteresowaniom.

14. Zachgcanie do kontaktu z rodzing i osobami znaczacymi.

Problem pielegnacyjny 2

Ograniczenie kontaktow spotecznych w zwiazku ze zmiang wy-
gladu zewnetrznego
Cel opieki: umozliwienie nawigzania kontaktéw z otoczeniem,
zwigkszenie poczucia wlasnej wartosci
Interwencje pielegniarskie:

1. Rozmowa z chorym i jego rodzing.

2. Zachgcenie do kontaktu z rodzing, znajomymi, grupami

wsparcia.

3. Poinformowanie o mozliwos$ci udziatu w forum, stowarzy-
szeniach, wyjazdach rehabilitacyjnych.

4. Wspolne poszukiwanie przyczyn ograniczenia kontaktow
spotecznych.

5. Stworzenie mozliwos$ci kontaktu z psychologiem.

Problem pielegnacyjny 3

Niepewnosc¢, strach spowodowany mozliwos$cig wystapienia ko-
lejnego napadu

Cel opieki: zmniejszenie strachu, zapewnienie bezpieczenstwa
Interwencje pielegniarskie:

1. Udzielenie wsparcia poprzez rozmowe na temat niepew-
nosci, strachu, pozwolenie choremu na werbalizacj¢ tych
uczu¢, okazanie empatii.

2. Wspolne zastanowienie si¢, jak zmniejszy¢ te odczucia np.
poprzez unikanie bodzcow wyzwalajacych atak (aktyw-
nos$¢ ruchowa, emocje, stres, zmeczenie, uraz, jasne §wia-
tho, ciepto, zimno lub kapiel), tagodzacych jego skutki.

3. Zachgcanie do informowania otoczenia o niepokojacych
objawach.

4. Pomoc w kontakcie z psychologiem.

5. Zachgcanie do rozméw z osobami znaczacymi.

Dyskusja

Naprzemienna hemiplegia dziecigca nie tylko nalezy do cho-
rob rzadkich, ale mozna jg zakwalifikowaé do schorzen ultra-
rzadkich poniewaz wystepuje z czgstotliwoscia 1/1 000 000.
Zastanawiajacy jest fakt zbyt niklego dostepu do informacji na
temat chorob rzadkich i wiedzy spotecznej, szczegolnie wsrod
personelu medycznego. Jak opisuje Machaczka [34] lekarze
podstawowej opieki zdrowotnej i specjalisci z powodu braku
czasu, $rodkow oraz wiedzy bagatelizuja objawy zglaszane
przez pacjentow dotknigtych chorobg rzadka. Ma to swoje kon-
sekwencje w postaci zwickszonych liczby konsultacji, niepra-
widlowych diagnoz oraz opdznienia czasu postawienia prawi-
dlowego rozpoznania. Z badan przeprowadzonych na dwoch
przypadkach pacjentow z AHC wnika, ze zaréwno oni jak i ich
rodzice musieli przej$¢ przez wielu specjalistow, rozne oddziaty
szpitalne, nie tylko w kraju, ale i poza jego granicami. W przy-
padku drugim matka radzila si¢ takze 0sob trudnigcych si¢ me-
dycyna niekonwencjonalng. Rozpoznanie zawsze zaczynalo si¢
od diagnozy: padaczka. Leczenie przeciw epilepsyjne, ani jego
kolejne modyfikacje nie przynosito efektu. Badani jednogtos$nie
podkreslaja, ze czuli si¢ niewystuchani przez wigkszos$¢ lekarzy
iignorowano zglaszane przez nich symptomy. Spowodowato to
opdznienie postawienia prawidtowej diagnozy: w przypadku
pierwszym czas ten wynosit 7 lat, a w przypadku drugim az
31 lat. By¢ moze udalo by si¢ unikna¢ tych dtugich poszukiwan
gdyby zastosowano kryteria kliniczne opisane w 1993 r. przez
Bourgeoisa [15], a nastgpnie zebrane jako kryteria rozpoznania

nawracajacego dziecigcego porazenia polowicznego przez Mig-
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dzynarodowa Klasyfikacj¢ Bolow gtowy w 2013 1. [23, 29]. Jak
bowiem pisze Gergont i wsp. [18] brak mutacji ATP1A3, genu
odkrytego w 2012 r. przez naukowcoéw z Duke University odpo-
wiedzialnego za AHC, nie wyklucza naprzemiennej hemiplegii
dziecigcej. Stusznie zauwaza Skoczylas [1] w swej rozprawie
doktorskiej i Kie¢-Wilk [35], ze niezbgdne jest ciagle aktuali-
zowanie informacji i ksztatcenie kadr medycznych, poniewaz
wiedza o chorobach, w tym chorobach rzadkich, poszerzana jest
stopniowo. Wspomniani wczesniej Gergont i wsp. [18] sugeru-
ja, ze problem AHC moze dotyczy¢ wielu osob, ale z powodu
ztej diagnostyki problem wydaje si¢ znikomy. I tak w Polsce
zrzeszonych w Stowarzyszeniu na Rzecz Osob z AHC jest ok
20 os6b.

Ustalenie wlasciwego rozpoznania bylo mozliwe dzigki de-
terminacji rodzicow i, w przypadku drugim, samego pacjenta,
ktorzy nie przyjeli do wiadomosci informacji, ze jest to padacz-
ka ani tez kolejnych nieprawidlowych diagnoz. W swych po-
szukiwaniach opierali si¢ glownie na zrodtach internetowych
i prasie (Newsweek). Liburai wsp. [3] w swoich badaniach takze
wskazuja, ze najwazniejszym zrodlem informacji o chorobie
rzadkiej dla pacjentow i ich opiekundw sg Internet, Facebook,
fora internetowe, lekarz specjalista oraz zrédla obcojezyczne.
Wskazuje to na konieczno$¢ wprowadzenia nowych rozwigzan,
majacych na celu zapewnienie skutecznej diagnostyki i lepszej
koordynacji opieki w chorobach rzadkich.

Diagnoza naprzemiennej hemiplegii dziecigcej, jak sama na-
zwa wskazuje, jest najczgséciej stawiana u dzieci. Poniewaz nie
wykazano, ze choroba moze by¢ dziedziczona autorzy Gergont
i wsp. [18] w publikacji z 2014 sugeruja, aby przebada¢ innych
cztonkéw rodziny. W omawianych przypadkach nikt w rodzi-
nie nie chorowat na AHC. Jedynie wobec ojca me¢zczyzny, ktory
przebyt w lutym br. udar niedokrwienny mézgu wysunieto po-
dejrzenie choroby genetycznej, co wymaga dalszej weryfikacji.

Naprzemienna hemiplegia dziecig¢ca charakteryzuje si¢ napa-
dowoscig. Ma przebieg nieprzewidywalny i zmienny. Jak pisze
Kansagra [15] w swoim badaniu obraz kliniczny jest skompli-
kowany i uzalezniony od wielu czynnikow. Niekiedy choroba
moze dotyczy¢ osoby, ktora nie spetnia kryteriow klinicznych
opisanych przez Migdzynarodowa Klasyfikacje Bolow glowy
w 2013 . [23, 29], gdyzZ np. pierwsze objawy rozpoczynaja sie po
18 miesigcu zycia. W badanej grupie pierwsze objawy wystapi-
ty w 4 i 8 miesigcu zycia, napady porazenia polowicznego obej-
mowaly zmiennie obie strony lub cate cialo, zauwazono obec-
nos$¢ deficytow intelektualnych oraz wykluczono inne choroby
(padaczke, a w przypadku I takze choroby metaboliczne). Atak
byl przerywany przez sen. Czgstotliwos¢ napaddw jest zmienna
i zalezy od takich czynnikow jak styl zycia czy przyjmowane
leki. Simmons oraz Gergont i wsp. [15, 18] poczynili spostrze-
zenia, ze leki neuroleptyczne u tej grupy chorych nie przynosza
efektu terapeutycznego. Mierne wyniki uzyskano takze stosu-
jac amantadyna, acetazolamide, chlorhydraty czy benzodiaze-
piny. Zwrdcili uwage na wptyw Flunaryzyny na ograniczenie
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atakow i polepszenie jakosci zycia pacjentow z AHC. Flunary-
zyna uzywana jest w profilaktyce migreny oraz zaburzen row-
nowagi. U badanej dziewczynki z chwila wlaczenia do terapii
Flunaryzyny (od 2015 r.) czgsto$¢ i czas trwania atakéw wyraz-
nie si¢ zmniejszyty, mimo to matka dziecka zastanawia si¢ nad
odstawienie tego leku i pozostawieniem dziecka bez leczenia.
Badany mezczyzna przyjmowat Flunaryzyn¢ przez 3 miesig-
ce 1 z powodu zlego samopoczucia, po konsultacji z lekarzem,
zaprzestal dalszego leczenia. Jest to za krotki okres czasu, aby
wypowiedzie¢ sie na temat skuteczno$ci terapeutycznej tego
leku. By¢ moze nalezaloby ponownie podja¢ probe leczenia
Flunaryzyna, by oceni¢ jej efekty. Ma to swoje uzasadnienie
w wystepujacych u niego dosy¢ czesto napadach — 3—5 w tygo-
dniu i okoto 5 tetraplegicznych w miesiacu, co w porownaniu
z omawiang dziewczynka stanowi warto$¢ prawie dwukrotnie
wigksza. Tym bardziej, ze wedtug Gergont i wsp. [18] czgstotli-
woS$¢ wystepowania i czas trwania atakow powinna zmniejszac
si¢ wraz z wiekiem. Moze to oczywiscie wynikac takze ze ztego
stylu zycia i nie unikania czynnikéw wyzwalajacych napad, ta-
kich jak: stres, emocje, aktywnos¢ ruchowa, zmgczenie, ciepto,
zimno lub kapiel. Wong i wsp. [33] zbadali takze chinska dziew-
czynke leczona kortykosteroidami. W trakcie czterotygodnio-
wej terapii udalo si¢ zatrzymac objawy chorobowe, jednak po
jej zakonczeniu powrocily ponownie. Znalezienie skutecznego
leku na AHC wymaga kolejnych badan i zachgcania koncer-
néw farmaceutycznych do produkeji lekow sierocych, tak jak
np. uczyniono to w Stanach Zjednoczonych w 1983 r. o czym
wspomina Machaczka [34].

Wydaje sig, ze dobroczynny wpltyw ma dieta ketogeniczna.
Schinarizi [24] opisal przypadek pacjenta, u ktérego dzigki
zastosowaniu tej diety ustaty napady epileptyczne i klasyczne
ataki naprzemiennej hemiplegii dziecigcej. Wymaga to jeszcze
potwierdzenia w kolejnych badaniach. Badani chorzy i ich opie-
kunowie styszeli o diecie ketogenicznej, ale wyrazali si¢ o niej
sceptycznie, nie wierzac w jej efekty, mimo ze nigdy nie probo-
wali jej zastosowac. Takie podejscie do problemu moze wynikac
z niskiego poziomu wiedzy na ten temat, z malej ilo$ci przepro-
wadzonych badan naukowych potwierdzajacych skutecznosc
tej diety lub z wiazacych si¢ z nig naktadow finansowych. Wat-
pliwo$¢ budza tez nastgpstwa wprowadzenia diety ketogenicz-
nej u 10 letniej dziewczynki wchodzacej w okres dojrzewania.

AHC powoduje nie tylko zmiany w ludzkim organizmie, ale
niesie za soba takze deficyty intelektualne, emocjonalne i spo-
teczne. Obecnosc¢ brakow intelektualnych potwierdzaja badania
licznych naukowcow Winczewska-Wiktor i wsp. [29], Terwindt
[23], Kansagra i wsp. [15], Gergont i wsp. [18]. Badana dziew-
czynka uczeszeza do szkoty specjalnej i opdznienie umystowe
wynosi u niej ok. 3 lat. W przypadku mezczyzny nie stwier-
dzono niepelnosprawnosci intelektualnej, udato mu si¢ zdac¢
maturg i uzyskaé tytut technika elektryka i informatyka. W du-
zej mierze zawdzigcza to swojej mamie, ktora w przesztosci

ograniczyla wymiar pracy zawodowej i jako pedagog zajela sie
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ksztalceniem indywidualnym syna. Kansagra i wsp. [15] oraz
Gergont 1 wsp. [18] wspominaja takze o zmianie zachowania,
krzyku i pobudzeniu chorych na AHC przed atakiem. W oma-
wianych przypadkach takze zauwazono problemy emocjonalne
i nieuzasadnione objawy agresji. Nie zawsze jest to zwiastunem
zblizajacego si¢ ataku. Nalezy rozgraniczy¢ objawy chorobowe
z temperamentem i charakterem czlowieka czy tez z zaburze-
niami w tym wzgledzie (tak jak w przypadku II — reakcje ner-
wicowe typu histerycznego). O skutkach spotecznych zwigza-
nych z chorobg pisze Libura [3]. Zalicza do niech: koniecznos¢
rezygnacji, ograniczenia pracy zawodowej jednego z rodzicow,
pogorszenie sytuacji finansowej, rezygnacja z urlopu, nieporo-
zumienia w rodzinie, konieczno$¢ korzystania z pomocy psy-
chologa, brak zastepstwa w opiece nad chorym, ograniczenie
kontaktow ze znajomymi i krewnymi. Zwraca rowniez uwage
na brak specjalistycznej opieki krotkoterminowej, dajacej moz-
liwos¢ odpoczynku rodzicom, deficyt w systemie wsparcia zy-
cia codziennego (asystentow osobistych) oraz brak odpowied-
nich zaktadéw opiekunczo-leczniczych, mogacych by¢ domem
dla chorych niezdolnych do samodzielnej egzystencji czy po-
trzebujacych opieki po $mierci swoich rodzicow. Zaréwno w ba-
danym przypadku I, jak i II jedno z rodzicow zrezygnowato czy
ograniczylo prace zawodowa, co z kolei spowodowato zmniej-
szenie ptynno$ci finansowej rodziny. Oboje chorzy korzystaja
z pomocy psychologa, maja ograniczong mobilnos$¢ nie tylko
jesli chodzi o wyjazdy urlopowe, ale takze o codzienne funk-
cjonowanie. Wyjscie poza mieszkanie jest praktycznie niemoz-
liwe bez wozka. Zwiazane jest to z faktem nieprzewidywalnosci
kolejnego ataku. Zalezni sa od wsparcia i pomocy ze strony naj-
blizszego otoczenia, z ktorym niejednokrotnie wchodza w kon-
flikty. Ich opiekunowie zdani na samych siebie, niejednokrotnie
zmeczeni dtugotrwala opieka, takze widza braki w systemie
pomocy spolecznej i martwig sig, jaka bedzie przysztos¢ dzieci
po ich $mierci.

W opiece nad pacjentami z naprzemienng hemiplegia dzie-
cigca najbardziej odpowiedni wydaje si¢ by¢ model pielggnowa-
nia Dorothey Orem. Jak pisza Glinska i wsp. [41] jest to jedna
z najchetniej wybieranych teorii pielggnowania. Zastosowaty
ja m.in. Nieckula i wsp. w swojej pracy dotyczacej pacjentow
majacych owrzodzenie zylne konczyn dolnych [4]. Teoria Orem
zaktada, ze kazdy czlowiek zdolny jest do samoopieki, czy-
li wyuczonej aktywnosci w stosunku do siebie i Srodowiska,
podejmowanej by utrzymac zycie, zdrowie i pelny dobrostan.
Oczywiscie sa sytuacje kiedy cztowiek nie jest w stanie podjac¢
samoopieki i pojawia si¢ jej deficyt. Proponuj¢ wtedy zastoso-
wac jeden z trzech systemow pielggnowania: catkowicie kom-
pensacyjny, czesciowo kompensacyjny czy wspierajac-ucza-
cy [39]. Rola pielggniarki w realizacji procesu pielegnowania
pacjentdow z naprzemienng hemiplegia dziecieca jest ustalenie
diagnozy i wybranie odpowiedniego w danym momencie sys-
temu pielggnowania. Przedstawione w badaniu dwa przypadki

to zbyt mato, by powiedzie¢, ktora teoria pielegnowania bylaby

najlepsza i jakie sg glowne problemy pielggnacyjne pacjentow
z AHC. W przysztosci nalezatoby kontynuowac badania majace
okresli¢ priorytety pielegniarskie nie tylko pacjentow z AHC,
ale takze innych z grupy chorob rzadkich.

Whioski

Pacjenci cierpigcy na choroby rzadkie maja ograniczony dostep
do diagnostyki, leczenia, rehabilitacji, $wiadczen socjalnych
oraz czgsto spotykaja si¢ z niezrozumieniem ze strony spote-
czenstwa 1 personelu medycznego wynikajacym ze znikome;j
wiedzy na ten temat.

Nalezy zwiekszy¢ poziom wiedzy o chorobach rzadkich nie
tylko w spoteczenstwie (poprzez informacje na ten temat w:
ulotkach, prasie, spotach reklamowych, witrynach interneto-
wych), ale przede wszystkim wérdd personelu medycznego po-
przez umieszczenie bloku o chorobach rzadkich w programach
ksztalcenia nowych kadr czy tez szkolenia, kursy kadr pracu-
jacych.

Naprzemienna hemiplegia dziecigca jest choroba o nieprze-
widywalnym przebiegu i nadal poznawany jest jej patomecha-
nizm i mozliwosci terapeutyczne.

Opieka pielegniarska nad pacjentem z naprzemienng hemi-
plegia dzieciecg uzalezniona jest od aktualnego stanu chorego,
jego wieku, wsparcia spoleczenstwa i rodziny oraz miejsca za-
mieszkania.

Rola pielegniarki w realizacji procesu pielegnowania pacjen-
tow z naprzemienna hemiplegia dziecigca polega na ustaleniu
diagnozy i wyborze odpowiedniego w danej sytuacji systemu
pielegnowania wedtug Dorothey Orem.
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Summary

Introduction: Rare diseases are those which occur in 1 person in 2000. Usually they are genetically conditioned. They also comprise
diseases which appear as a result of metabolic, immunological defects, infections and uncommon cancers. Development of science,
especially genetics prompted discovery of new gene’s mutations. One of them is a mutation of ATP1A3 which alternating hemiplegia of
childhood. It is a disease whose manifestations appear in early childhood and are unpredictable. Strokes can be hemiplegic or tetraple-
gic. Sometimes they are accompanied by problems with swallowing and breathing.

The aim of the thesis was to compare 2 different cases of patients suffering from AHC, to show problems connected with taking care of
them in bio-psycho-socio-spiritual dimensions and to present a model of care on the example of Dorothey Orem’s theory.

Material and methods: The comparative method used in the work compares two cases of patients. It is a quality work. Techniques of in-
terview, observation, measurement and documentation analysis were also applied. An interview questionnaire containing 13 questions
and an observation conducted in everyday circumstances made it possible to show care problems of patients with AHC. The research
was carried out from March 2018 to May 2018. Two cases were juxtaposed: a 10-year-old girl and a 34-year-old man.

Results and conclusions: Patients who suffer from rare diseases have restricted access to diagnosis, cure, rehabilitation and social
assistance. They often grapple with lack of understanding on the part of society and medical staff who do not have enough knowledge
about this issue. By comparing 2 cases it was proved that care problems of these patients are very complicated and vary depending on
age, type of stroke, intensity, duration of the disease and family’s and society’s support. The care system of Dorothey Orem seems to
be the best one.

Keywords: alternating hemiplegia of childhood, rare diseases, nursing care
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