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Streszczenie

Wstep: Leczenie zywieniowe polega na zapewnieniu
pacjentowi odpowiedniej podazy sktadnikéw odzywczych, soli
mineralnych i witamin, gdy nie ma mozliwosci podawania
pokarméw drogg doustng lub istniejg w tym zakresie ograni-
czenia. W pediatrii jest uznang metoda terapii ciezko chorych
dzieci od lat 80. ubiegtego wieku.

Cel pracy: Analiza procesu leczenia i pielegnowania dziec-
ka chorego na neurofibromatoze typu 1 (NF-1) wymagajacego
leczenia zywieniowego.

Materiat i metody: W pracy opisano przebieg leczenia oraz
pielegnowania dziecka z ciezka postacig NF-1 na podstawie
analizy dokumentacji lekarskiej i pielegniarskiej. Catos¢ bada-
nia pogtebiono o wywiad i rozmowe z matka dziecka oraz
obserwacje kliniczna.

Na badanie uzyskano zgode Komisji Bioetyki nr 369/2010.

Wyniki: Pacjent oprécz zmian skérnych typu café au lait
(,kawa z mlekiem”) i licznych guzkéw (nerwiakowtékniaki)
ma guza mézgu — glejaka nerwu wzrokowego. Progresja zmian
w osrodkowym uktadzie nerwowym spowodowata niedowtad
czterokonczynowy, regresje w rozwoju psychomotorycznym
i kacheksje. U dziecka podjeto leczenie zywieniowe, chemio-
terapie onkologiczng, pielegnowano je zgodnie z procesem
pielegnowania. Pacjenta zakwalifikowano do opieki palia-
tywne;j.

Whioski: Dziecko z NF-1 wymaga interdyscyplinarnej opieki
medycznej szpitalnej i ambulatoryjnej. Rodzice potrzebuja sta-
tego wsparcia informacyjnego, emocjonalnego i duchowego.

Stowa kluczowe: neurofibromatoza typu 1, dzieci, leczenie
zywieniowe.

Summary

Introduction: The nutritional treatment is to ensure the
patient an adequate supply of nutrients, mineral salts and vita-
mins, whenever it is not possible or there are restrictions in
the supplying food by oral intake. In pediatric such a method
of treatment of seriously ill children is well recognized starting
from the 80s of last century.

Purpose: The purpose of this study was to analyze the
process of treatment and care of the child suffering from neu-
rofibromatosis type 1 (NF-1) requiring nutritional treatment.

Material and methods: The paper describes the course of
treatment and care of the child with severe NF-1 based on
analysis of medical and nursing documentation. The research
was deepened by the interview/conversation with the moth-
er, and clinical observations.

The study was approved by the Bioethics Committee No
369/2010.

Results: In addition to the skin lesions of type café au lait
(“coffee with milk”) and many nodules (neurofibromas), the
patient has a brain tumor — glioma of the optic nerve. Pro-
gression of changes in the central nervous system resulted in
tetraparesis, regression of psychomotor development and
cachexia. The child was treated with nutritional treatment,
oncological chemotherapy, and was treated according to nurs-
ing process. The patient was qualified for palliative care.

Conclusions: A child with NF-1 requires interdisciplinary
hospital and ambulatory care. 2. Parents need continuous infor-
mation, as well as emotional and spiritual support.

Key words: neurofibromatosis type 1, children, nutritional
treatment.
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Wstep

Neurofibromatoza typu 1 (NF-1, nerwiakowtdkniako-
watos¢ typu 1, choroba Recklinghausena) jest najczest-
sza choroba z grupy fakomatoz — choréb obejmujacych
trzy listki zarodkowe. Symptomatologia fakomatoz dotyczy
skoéry, uktadu nerwowego i narzadu wzroku. Neurofibro-
matoza typu 1 jest chorobg uwarunkowana genetycznie.
Gen NF-1 jest jednym z najczesciej ulegajacych mutacji
genow u cztowieka. Choroba dziedziczy sie w sposob au-
tosomalny dominujacy. W ok. 50% przypadkéw pojawia
sie w wyniku nowej, spontanicznej mutacji, a w pozo-
statych przypadkach wynika z dziedziczenia mutacji po cho-
rym rodzicu.

Objawy kliniczne pojawiaja sie w réznych okresach roz-
woju osobniczego, a manifestacje choroby w okresie dzie-
cihstwa i wczesnej mtodosci moga by¢ petnoobjawowe,
skapoobjawowe, a nawet poronne. Do rozpoznania cho-
roby upowaznia stwierdzenie co najmniej 2 sposrdd 7 kry-
teriow diagnostycznych, tj.: obecnosé na skérze ponad
5 plam typu café au lait (plamy typu ,kawa z mlekiem”,
CAL), przynajmniej 2 nerwiakowtdkniakéw lub jeden ner-
wiakowtdkniak splotowaty, piegowate przebarwienia
w okolicy pach lub pachwin, glejak nerwu wzrokowego,
przynajmniej 2 guzki Lischa na teczéwce, anomalie kost-
ne oraz rozpoznanie NF-1 u osoby z najblizszej rodziny na
podstawie powyzszych kryteribw. Neurofibromatoza typu
1 jest chorobg postepujaca, w odniesieniu do danego pa-
cjenta bardzo trudno przewidziec jej przebieg [1-3].

Wprowadzenie leczenia zywieniowego znaczaco przy-
czynito sie do poprawy efektéw terapii i rokowania ciez-
ko chorych dzieci. Leczenie zywieniowe polega na catko-
witym lub czeSciowym pokryciu zapotrzebowania
energetycznego oraz zapotrzebowania na niezbedne
sktadniki odzywcze, poprzez podaz specjalnie przygoto-
wanych diet lub preparatéw dozylnych. Stosuje sie je u pa-
cjentéw, u ktérych zywienie drogg naturalng jest nie-
mozliwe lub niewystarczajace.

Leczenie zywieniowe moze by¢ prowadzone droga do-
ustna, pozajelitows i dojelitowa (enteralng). Zywienie po-
zajelitowe (total parenteral nutrition — TPN) oznacza po-
daz substancji odzywczych: aminokwaséw, glukozy
i ttuszczéw, wody, elektrolitéw, witamin i pierwiastkéw
sladowych. Wartosé kaloryczna jest jednak niewystar-
czajaca. Zywienie tg droga odbywa sie za pomoca pom-
py infuzyjnej we wlewie statym lub porcjami. Podaz we
wlewie ciggtym jest lepiej tolerowana, zmniejsza ryzyko
biegunek i wymiotoéw. Podaz porcjami natomiast jest bar-
dziej zblizona do zywienia droga doustna. Metodg zywienia
dojelitowego jest przezskérna endoskopowa gastrosto-
mia (PEG) — zabieg mato inwazyjny i mozliwy do wyko-
nania u dzieci nawet w ztym stanie klinicznym. Zabieg wy-
konuje sie w znieczuleniu ogélnym. Polega na potaczeniu
Swiatta przewodu pokarmowego — zotadka — ze skérg za
pomoca rurki gastrostomijnej. Stopniowo przez 2-3 dni
zwieksza sie liczbe i objetos¢ positkdw podawanych przez
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PEG tak, aby od 4. doby dziecko otrzymywato nalezna die-
te pokrywajaca zapotrzebowanie kaloryczne. Wskazania
do tego typu zywienia nie stanowi sama choroba, lecz to-
warzyszgce jej niedozywienie (kacheksja) [4-8].

Cel pracy

Celem pracy byta analiza procesu leczenia i piele-
gnowania chorego dziecka z NF-1 wymagajacego lecze-
nia zywieniowego.

Materiat i metody

Dokonano opisu przebiegu choroby dziecka i proce-
su pielegnowania dziecka z ciezkg postacig NF-1 na pod-
stawie analizy dokumentacji lekarskiej i pielegniarskiej.
Catos¢ pogtebiono o wywiad i rozmowe z matka dziec-
ka oraz obserwacje uczestniczaca.

Na badanie uzyskano zgode Komisji Bioetyki
nr 369/2010.

Opis przypadku

W chwili przyjecia po raz pierwszy do Kliniki chtopiec
miat 11 miesiecy. Dziecko urodzito sie z cigzy pierwszej,
prawidtowe], rozwigzanej o czasie za pomocg ciecia ce-
sarskiego z powodu braku postepu porodu, z urodzenio-
wa masa ciata 3950 g, z obwodem gtowy 35 cm, ocenio-
ny na 10 punktéw w skali Apgar. Dziecko byto szczepione
zgodnie z kalendarzem szczepien. U cztonkéw rodziny (ro-
dzice, dziadkowie, dalsi krewni) nie stwierdzono zmian mo-
gacych sugerowac rozpoznanie NF-1. Choroba dziecka jest
prawdopodobnie wynikiem nowej mutacji. Dziecko skie-
rowano do Katedry i Kliniki Pediatrii, Hematologii i On-
kologii z Poradni Neurologicznej (KiKPHO), pod opieka kt6-
rej przebywato od 3. miesigca zycia.

W dniu przyjecia chtopca do kliniki w badaniu przed-
miotowym stwierdzono rozlegte zmiany barwnikowe
typu CAL rozsiane na skorze catego ciata, asymetrie twa-
rzy, na prawym policzku przebarwione zgrubienie poros-
niete drobnymi wtosami, duzy obwéd gtowy, liczne guz-
ki wyczuwalne przez skére (obserwowane od kilku
miesiecy), najwiekszy w okolicy potylicznej o wymiarach
1,5-2,5 cm oraz jedng zmiane w okolicy zazuchwowej pra-
wej o $rednicy ok. 2 cm. Guzki byty niebolesne i przesu-
walne.

W pierwszym badaniu neurologicznym, przeprowa-
dzonym w klinice u dziecka, gdy miato ono 11 miesiecy,
stwierdzono: obwod gtowy 48 cm, ciemie 1,5 cm x 1,5 cm,
utozenie dziecka dowolne, napiecie miesniowe obnizone,
motoryka symetryczna, siedzi pewnie, odruchy réwnowagi
w pozycji siedzacej obecne. Nie siada samodzielnie, ob-
raca sie wokot osi. Nie przyjmuje pozycji czworacznej, pet-
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za. Chwyta przedmioty, przektada z raczki do raczki, za-
bawki wktada do ust. Bawi sie n6zkami.

W badaniach laboratoryjnych nie ujawniono istotnych
odchylen. W badaniu ultrasonograficznym (USG) jamy
brzusznej nie stwierdzono zmian patologicznych. W ba-
daniu echokardiograficznym w srodkowej czesci przegrody
miedzyprzedsionkowej widoczny niewielki L-P przeptyw
bez znaczenia hemodynamicznego. Pozostate przeptywy
wewnatrzsercowe prawidtowe. W badaniu USG szyi
i tkanek miekkich w okolicy policzka prawego dos¢ licz-
ne wezty chtonne wzdtuz szyi i karku o wielkosci 21 mm
o charakterze odczynowym, z widoczng zatoka. W badaniu
okulistycznym bez odchylen, guzkéw Lischa nie stwier-
dzono. W badaniu laryngologicznym bez zmian.

Chtopiec z zaleceniami: systematycznej opieki neu-
rologicznej i rehabilitacji w miejscu zamieszkania, kon-
trolnego badania USG zmian w okolicy szyi i policzka oraz
kontroli w poradni fakomatoz, zostat wypisany do domu.

Chtopiec ponownie zostat przyjety do kliniki w wie-
ku 22 miesiecy na podstawie skierowania z poradni fa-
komatoz.

W badaniu neurologicznym stwierdzono niedowtad
czterokofczynowy. Z uwagi na objawy ogniskowego
uszkodzenia osrodkowego uktadu nerwowego (OUN)
wykonano rezonans magnetyczny (magnetic resonance
imaging — MRI) gtowy. W MRI kanatu odcinka szyjnego wy-
kazano obecnos¢ zmian o charakterze nerwiakowték-
niakéw obustronnie w okolicy podpotylicznej, ktére sze-
rza sie do kanatu kregowego i uciskaja rdzen kregowy.
Najwieksze zmiany widoczne byty na poziomie C2-C5.
W przebiegu nerwow rdzeniowych objetych badaniem wi-
doczne liczne, mniejsze (do 10 mm) zmiany o charakte-
rze neurofibroma. W wykonanym MRI gtowy w poréwnaniu
z badaniem poprzednim widoczna byta progresja zmian.
W lewej pétkuli mézgu stwierdzono zmiane wielkosci
13 mm x 11 mm x 8 mm. W zwiazku z tym dziecko za-
kwalifikowano do leczenia neurochirurgicznego. W cza-
sie operacji wykonano biopsje guza bez mozliwosci ra-
dykalnego jego usuniecia. W trakcie pobytu obserwowano
narastanie zbiornika ptynowego w okolicy potylicznej. Kil-
kakrotnie chtopca poddano interwencji neurochirurgicz-
nej celem rewizji zastawki, jednak nie uzyskano popra-
wy, w zwigzku z czym zatozono drenaz zewnetrzny
ptynu mézgowo-rdzeniowego.

Na podstawie badania histopatologicznego rozpo-
znano glejaka nerwu wzrokowego. Wdrozono chemio-
terapie w celu zmniejszenia guza i jego aktywnosci. Za-
tozono cewnik typu Broviack przez lewa zyte
odpromieniowa. Stan dziecka pogarszat sie, chtopiec
przyjmowat znikoma ilos¢ pokarmu drogg doustna.
Zdecydowano o zatozeniu PEG. Dziecko otrzymywato Nu-
triflex (zestaw aminokwasow, ttuszczow i elektroli-
téw), nastepnie diete rozszerzano. Obecnie otrzymuje
zmiksowane positki (zupy, mieso) co 3 godz. Ze wzgle-
du na znaczny niedobér masy ciata (chtopiec w wieku
2 lat i 4 miesiecy wazyt 8,7 kg) zastosowano dodatko-

wo dozywianie pozajelitowe celem zwiekszenia poda-
zy kalorycznej — TPN w ilosci 500 ml/10 godz. w nocy.
Chtopiec w ciggu 1 miesiagca przybrat na masie ciata
1,5 kg. Stan dziecka ustabilizowat sie, otrzymuje kolej-
ny — 7, blok chemioterapii onkologicznej wg programu
leczenia guzéw z IP Centrum Zdrowia Dziecka (karbo-
platyne 18 mg/kg m.c., winkrystyne 0,05/kg m.c. raz
w tygodniu). Stan ogblny dziecka w skali Karnofsky’ego
okreslono na 20 pkt/100 pkt mozliwych. Chtopiec zostat
objety opieka paliatywna.

Opis przypadku — aspekt pielegniarski

Chtopiec zostat przyjety do KiKPHO z powodu NF-1,
guza mozgu — glejaka nerwu wzrokowego, guzéw oko-
licy korzeni C1-C2, niedowtadu czterokohczynowego, ka-
cheksji, zywienia przez PEG i TPN.

Chtopiec, lat 2 i 4 miesigce (rodzice zdrowi, matka
29 lat, ojciec 33 lata, oboje wyksztatcenie wyzsze, niepalacy
papieroséw), urodzit sie o czasie, przez ciecie cesarskie.
Przebieg ciazy byt prawidtowy, matka regularnie chodzi-
ta do lekarza ginekologa w miejscu zamieszkania. Chto-
piec byt karmiony piersig do 4. miesigca zycia, nastepnie
wprowadzono zywienie sztuczne i stopniowo rozszerza-
no diete. Chtopiec od 3. miesigca zycia znajdowat sie pod
opieka poradni neurologicznej z powodu opdznienia
rozwoju psychomotorycznego — m.in. stabego unoszenia
i nietrzymania gtowki.

Warunki socjalno-bytowe rodziny sa dobre. Rodzice
mieszkaja w domu jednorodzinnym na wsi, odlegtos¢ od
miejsca zamieszkania do kliniki wynosi 80 km. Do kli-
niki przywoza dziecko wtasnym samochodem. Mieszkaja
wraz z dziadkiem (ojcem meza), ktéry natogowo pali pa-
pierosy. Matka ze strony meza zmarta 3 lata temu na raka
ptuc — takze palita papierosy. Rodzina odzywia sie pra-
widtowo, zaréwno pod wzgledem ilosciowym, jak i ja-
kosciowym. W okresie pomiedzy pobytem matki z dziec-
kiem w szpitalu rodzice utrzymuja kontakty z rodzing
blizszg i dalsza oraz z przyjaciétmi i znajomymi. Obec-
nie czas wolny maja bardzo ograniczony z powodu cho-
roby syna. W opiece nad dzieckiem zaréwno w klinice,
jak i w domu pomaga babcia. Ojciec dziecka odwiedza
syna w klinice raz na tydzien, pracuje zawodowo — pro-
wadzi wtasng firme.

Dziecko przebywa w klinice wraz z matka na sali jed-
notdzkowe]. Matka towarzyszy synowi przez cata dobe.
Dba o przytulnos¢ w otoczeniu dziecka. Jest ono ubrane
w $pioszki i przykryte dzieciecym, kolorowym kocykiem,
w rogach tézeczka lezg zabawki przytulanki. W czasie
weekendu chtopcem opiekuje sie babcia. Zaréwno mat-
ka, jak i babcia wykazuja wobec dziecka duzo cierpliwo-
Sci i troskliwosci.

Stan dziecka podczas zbierania wywiadu: temperatura
ciata: 36,8°C, tetno 94 uderzenia/min, oddech 30/min,
masa ciata 9,5 kg (< 3 pc). Dziecko z niedowtadem czte-
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rokofczynowym. Ma zatozonego pampersa. Utozony na
boku lewym. W okolicy potylicznej widoczny drenaz ze-
wnetrzny ptynu mézgowo-rdzeniowego, pokryty jato-
wym opatrunkiem. W okolicy podobojczykowej po stro-
nie lewej chtopiec ma zatozone wktucie centralne typu
Broviac. W okolicy Zotagdka wytworzona PEG.

Stan biologiczny dziecka: skéra czysta, ciepta w dotyku,
blada, pokryta plamami typu CAL, tkanka podskérna bar-
dzo miernie rozwinieta. Jama ustna czysta, bez patolo-
gicznych zmian, chtopiec ma 8 zebow (4 gérne i 4 dolne),
na zebach widoczna préchnica.

Ze wzgledu na ryzyko odlezyn z powodu niedozywienia
chtopiec ma codziennie zmieniang bielizne osobista
i poscielowa, skore catego ciata smarowana kremem
ochronnym, skére okolicy posladkéw i narzadéw ptciowych
zmywana wilgotnymi chusteczkami do pielegnacji, pozycje
ciata zmieniang co 2 godz. Dokonywana jest codzienna,
systematyczna obserwacja skoéry ciata pod katem odpa-
rzeh. Raz dziennie przeprowadza sie doktadng ocene sta-
nu btony sluzowej jamy ustnej. Do jej toalety, ktéra wy-
konuje matka dziecka po uprzednim poinstruowaniu przez
pielegniarke, stosuje sie dostepne srodki lecznicze. Mocz
i stolec oddaje do pampersa.

Dziecko doustnie przyjmuje tylko ptyny — herbate, kar-
miony jest pozajelitowo i za pomoca PEG. Matka zostata
wyedukowana w zakresie obstugi gastrostomii i koniecz-
nosci zgtaszania niepokojacych objawéw. W okresie pobytu
dziecka w klinice nie zaobserwowano powiktan, do ktérych
naleza: wyciek tresci zotagdkowej i/lub zywieniowej w oko-
licy gastrostomii, wystapienie zmian troficznych na skérze
wokét drenu, mozliwos¢ aspiracji tresci pokarmowej do drog
oddechowych, biegunka, zaparcie, zakazenie okolicy ga-
strostomii, niedroznos¢ gastrostomii, mechaniczne jej
uszkodzenie, odlezyna wokét gastrostomii [7].

Dziecko nie widzi, styszy dobrze. Matka czule i szeptem
przemawia do dziecka, gtaszcze go. Wtacza zabawke z po-
zytywka. Chtopiec wyraznie sie uspokaja. Twarz dziecka
przyjmuje pogodniejszy wyraz. Matka kazdy wykonywany
zabieg poprzedza stowami kierowanymi do syna.

Stan psychospoteczny dziecka: dziecko ospate, wi-
doczny opdZniony rozwéj psychomotoryczny, z obojetnym
wyrazem twarzy. Na nieznane sobie osoby reaguje pta-
czem, uspokaja sie pod wptywem stéw i dotyku matki, trzy-
ma w reku przytulanke misia. Wypowiada pojedyncze, nie-
zrozumiate stowa. Dla matki jest to rodzaj nawigzywania
kontaktu z synem.

Matka dziecka jest nastawiona do choroby dziecka
i zwigzanej z nig sytuacji pozytywnie, zmotywowana do
walki z chorobg syna. Pomimo to przezywa ogromny smu-
tek, ktérego przyczyna jest nieuleczalna choroba dziec-
ka. Chetnie rozmawia z personelem kliniki oraz kapela-
nem szpitalnym. Matka otrzymata wiedze na temat
choroby dziecka od lekarza. Posiada wiedze i umiejetnosci
na temat pielegnowania dziecka podczas leczenia zy-
wieniowego od lekarza, pielegniarek i dietetyczki. Wspar-
cie duchowe otrzymuje od kapelana szpitala.
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Omoéwienie

Pismiennictwo polskie zawiera nieliczne publikacje do-
tyczace zywienia dojelitowego w pediatrii. Opisuje sie
w nim przypadki zastosowania PEG w warunkach szpi-
talnych i ambulatoryjnych. Ma to miejsce u dzieci, u kté-
rych dochodzi do niedozywienia w przebiegu mézgowe-
go porazenia dzieciecego, mukowiscydozy, przewlektej
niewydolnosci krazenia, watroby i nerek, zespotu krétkiego
jelita. Nie opisywano przypadku dziecka z NF-1 wyma-
gajacego leczenia zywieniowego [6, 9, 10].

W opisanym przypadku mamy do czynienia z ciezko
chorym dzieckiem, u ktérego gwattowny postep choro-
by spowodowat niedozywienie. Kontynuacja zywienia
u opisywanego dziecka byta najbardziej odpowiednig for-
ma zywienia. Pokarm bowiem wptywa troficznie na bto-
ne $luzowa przewodu pokarmowego, stymuluje wydzie-
lanie enzymoéw trawiennych, enterohormonéw oraz
prawidtowa motoryke [5].

Matka zostata poinstruowana w zakresie obstugi PEG.
Wszystkie czynnosci wykonywata umiejetnie i tagodnie. Za-
biegi wymagajace czystosci chirurgicznej wykonuje zgod-
nie z zasadami aseptyki i antyseptyki (np. pielegnacja cew-
nika Broviac — wktucie centralne). Matka dziecka
wspbtpracuje z personelem kliniki, choé rola opiekuna cho-
rego dziecka jest dla niej trudnym zadaniem. Doszty bowiem
nowe, stresujace czynniki, takie jak: koniecznos¢ poddania
dziecka bolesnym zabiegom i badaniom, podporzadkowanie
sie regulaminowi kliniki, ostatecznie lek o zdrowie i zycie
dziecka. Rodzice wymagaja doktadnego poinformowania,
na czym powinna polega¢ wzajemna wspétpraca i jak opie-
kowac sie dzieckiem w szpitalu. Przez caty czas hospitali-
zacji swojego dziecka rodzice potrzebuja bardzo duzo na-
dziei. Cho¢ z jednej strony przyjmuja oni informacje
o stanie dziecka (nie zawsze pocieszajace), to z drugiej stro-
ny chca jak najszybciej wrdci¢ do domu razem z dzieckiem.
Zakwalifikowanie dziecka i jego rodziny do opieki paliatywnej
oznaczato ztagodzenie objawow somatycznych choroby oraz
otrzymanie szeroko rozumianego wsparcia w rozwigzywaniu
probleméw zycia codziennego zaréwno w Kklinice, jak
i w miejscu zamieszkania [11].
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