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Wstep. Zespot Leigh’a — inaczej encefalopatia martwicza — jest choroba nalezaca do ultra rzadkich neurodegeneracyjnych chordb
mitochondrialnych. Gtéwnie spowodowana jest réznego rodzaju genetycznie uwarunkowanymi brakami enzyméw. Dziecko chore
na zespét Leigh'a wymaga statego nadzoru rodzicow, ktdrzy zostali odpowiednio wyszkoleni i przygotowani do sprawowania opieki
w domu.

Cel. Celem pracy byto przedstawienie problematyki zwiazanej z opieka nad dzieckiem z zespotem Leigh’a oraz propozycja modelu
opieki domowej na podstawie wybranego przypadku klinicznego.

Materiat i metody. Praca oparta jest na metodzie studium przypadku. Wykorzystano techniki badawcze takie jak: wywiad,
obserwacja, analiza dokumentacji medycznej.

Wyniki. Opieka nad dzieckiem z zespotem Leigh’a polega na stabilizacji i podtrzymywaniu funkgji zyciowych oraz zapewnieniu
bezpieczenstwa. Dziecko wymaga zaspakajania wszelkich potrzeb zaréwno fizjologicznych jak i psychologicznych.

Whioski. Obecny poziom medycyny nie pozwala na przyczynowe leczenie choroby, mozna jedynie spowalnia¢ postep i tagodzi¢
jej objawy. Opisywany przypadek wskazuje na to, iz kompleksowa opieka medyczna, pielegniarska oraz rehabilitacja wydtuza oraz
znaczaco wptywa na jako$¢ zycia dzieci z zespotem Leigh'a.

zespot Leigh'a, opieka domowa, pielegnowanie

Introduction. Leigh syndrome, also called subacute necrotizing encephalomyelopathy, belongs to a group of ultra-rare
neurodegenerative mitochondrial diseases. It is most often caused by various genetic enzyme deficiencies. An infant with the
syndrome is in need of constant care by their parents who have been appropriately trained and prepared for homecare.

Aim. The aim of the study was to present issues connected with the home care of a child with Leigh syndrome and to propose a new
model of a home care based on a chosen case study.

Material and methods. The research employs the case study method. Used techniques include interviewing, observation, medical
document analysis.

Results. Homecare of a child with Leigh syndrome involves stabilising and supporting life functions and ensuring safety as well as
meeting both their physiological and psychological needs.

Conclusions. Present state of medicine does not allow for causative treatment. All that can be done is hindering the disease’s progress
and moderating its symptoms. Complex medical care, nursing, along with rehabilitation can prolong and significantly affect the
patient’s quality of life.

Leigh syndrome, homecare, nursing care
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Zespot Leigh'a - inaczej podostra encefalopatia mar-
twicza - jest choroba nalezaca do ultra rzadkich neurode-
generacyjnych choréb mitochondrialnych [1]. Najczesciej
spowodowany jest defektem wytwarzania energii w mito-
chondriach, w postaci niedostatku enzymu w kompleksie
mitochondrialnym tanicucha oddechowego lub w kom-
pleksie dehydrogenazy pirogronianowej [2]. Poczatkowo
nie wystepuja zadne symptomy choroby, dziecko do 6-8
miesigca zycia rozwija si¢ prawidtowo. Infekcja, wykona-
nie szczepienia badz inny stres dla ustroju moze zapoczat-
kowa¢ wystapienie choroby. Pojawiajg si¢ wtedy niespecy-
ficzne objawy tj.: wymioty, zaprzestanie przybierania na
wadze, opdzniona progresja psychomotoryczna, obnizone
napigcie mie$ni [1,3]. Charakterystyczne sg zaburzenia
w oddychaniu; bezdechy, duszno$¢, hiperwentylacja lub
oddechy typu Cheyne’a-Stokesa [1,2].

Diagnostyka ujawnia takie nieprawidlowosci jak: kwa-
sice mleczanowg, wysoki poziom pirogronianu i alaniny,
brak enzymu karboksylazy pirogronianowej w watro-
bie. W kazdym z przypadkéw zaawansowanej choroby,
w badaniach obrazowych (MRI i TK) widoczne s3 syme-
tryczne ogniska martwicze [1,4]. Choroba ostatecznie pro-
wadzi do zgonu, $redni wiek przezycia pacjentéw to 2 lata
i 4 miesigce.

Obecnie nie ma skutecznej terapii dla dzieci dotknie-
tych chorobg. Na okresowe spowolnienie postepéw cho-
roby moga wplyna¢ tiamina lub jej pochodne, a takze
koenzym Q10. Inne rodzaje leczenia polegaja wylacznie
na leczeniu objawowym i podtrzymujacym [5]. Czesto
postepowanie wobec dziecka, ktére manifestuje objawy
- indywidualne dla danego przypadku - obejmuje np.:
niwelowanie kwasicy, leczenie drgawek, kardiomiopatii,
czy lagodzenie objawéw dystonii [6,7].

W CEL PRACY

Celem pracy bylo przedstawienie problematyki zwig-
zanej z opieka nad dzieckiem z zespolem Leigh’a oraz pro-
pozycja modelu opieki domowej na podstawie wybranego
przypadku klinicznego.

& MATERIAL | METODY

Praca oparta jest na metodzie studium przypadku.
Wykorzystano techniki badawcze takie jak: wywiad,
obserwacja, analiza dokumentacji medycznej. Badanie
wykonano zgodnie z Deklaracja Helsinska.

& WYNIKI

Dziewczynka, urodzona sitami natury, wazyla 3500g
i otrzymata 10 pkt w skali Apgar. Okres noworodkowy
przebiegal normatywnie do 8 miesigca zycia. Po tym okre-
sie wystapily pierwsze objawy chorobowe: wymioty nie-
zwigzane z positkami, znaczny spadek masy ciala, zatrzy-
manie rozwoju ruchowego - dziecko przestato przyj-
mowacé pozycje siedzacy. Czternastomiesi¢czne dziecko
zostalo przyjete do szpitala celem diagnostyki zaburzen

neurorozwojowych. Stwierdzono niedobdr masy ciata
(waga 7 kg; <3c¢), uogdlniong hipotoni¢ oraz zaniki mieéni
ksobnych, podwyzszenie mleczandw, amoniaku oraz
wyréwnang kwasice metaboliczng. W MRI glowy wyka-
zano zmiany: do réznicowania — zespot Leigh'a. Wyniki
badan metabolicznych nie wskazywaty na wrodzone wady
metabolizmu.

W siedemnastym miesigcu zycia dziewczynka zostata
przyjeta na Odzial Intensywnej Terapii Dzieci (OIT)
z powodu niewydolno$ci oddechowej w przebiegu infek-
¢ji drég oddechowych. Kilka godzin wczesniej pojawity
sie wymioty, bezdechy, hipotermia (32°C) hipotonia,
padaczka objawowa. Wdrozono stosowne leczenie; chora
zostala zaintubowana i wentylowana mechanicznie.
U dziecka wystapily zaburzenia potykania oraz refluks
zoladkowo - przelykowy; zalozono gastrostomi¢ (PEG).

Préby odlaczenia od respiratora nie powiodly sie.
Chora zostala zakwalifikowana i przyjeta do Centrum
Zdrowia Dziecka (CZD) w Warszawie w celu wlgczenia
do programu wentylacji domowej. Dwuletnie dziecko
z nieobcigzonym wywiadem rodzinnym, mialo typowy dla
zespolu Leigh'a wywiad chorobowy oraz charakterystyczne
zmiany w MRI mézgu. Po zakwalifikowaniu pacjentki do
programu, rodzice zostali przygotowani do nowej sytu-
acji; wypracowano najefektywniejsze metody pielegnacji
dziecka oraz mozliwo$ci rozwigzania problemow i ewen-
tualnych watpliwosci zwigzanych z jego stanem zdrowia.

Rodzice zostali przeszkoleni w zakresie obstugi sprzetu
do wentylacji oraz wymiany i pielegnacji rurki tracheosto-
mijnej. Dziewczynka zostala przewieziona do domu.

Ostateczne rozpoznanie postawiono w trzecim roku
zycia dziecka. Podsumowujac konsultacje metaboliczng
i genetyczna, rozpoznano cytopati¢ mitochondrialng pod
postacia zespolu Leigh’a, zwigzana z mutacja mtDNA.
Rodzice dziecka zostali poinformowani o réznych aspek-
tach choroby; uzyskali informacje, iZ ma ona przebieg
postepujacy, wielonarzadowy a zakres i stopien uszkodzen
narzaddw oraz tempo progresji objawdw jest nie do prze-
widzenia.

Aktualnie dziewczynka na dwanascie lat, jej stan jest
stabilny. Masa ciala chorej wynosi 52 kg (BMI = 23,74).
U pacjentki wystepuje poglebiona skolioza lewostronna
oraz spastycznos$¢, ktéra doprowadzita do deformacji
stawow skokowych. Dziewczynka nie porusza si¢ samo-
dzielnie, potrafi przez chwile utrzymac pozycje siedzaca.
Dziecko aktualnie wentylowane jest w sposéb wspoma-
gany (CPAP). Stwierdzono u niej oczoplas, astygmatyzm
obu oczu oraz podejrzenie zaniku n. II. Jednak dziecko
reaguje i rozpoznaje konkretne osoby z otoczenia, wodzi
wzrokiem za przedmiotami, potrafi rozpozna¢ niektore
kolory i wzig¢ do reki przedmiot, ktdry je interesuje.
W ramach programu wentylacji domowej, rodzice dziew-
czynki korzystaja z pomocy specjalistow: anestezjo-
loga, chirurga dzieciecego, pielegniarki i rehabilitanta.
W ramach nauczania dziecko odbywa zajecia z oligofre-
nopedagogiem.
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Model opieki domowej nad dzieckiem
zzespotem Leigh’a

Diagnoza I: Stan zagrozenia zycia spowodowany
stanem klinicznym pacjentki i koniecznoscia respirato-
terapii.

Cel opieki: Zapewnienie prawidlowej wentylacji oraz
bezpieczenstwa pacjentce.

Plan dziatania:

« wzmozona opieka, obserwacja chorej w obszarze nie-
dotlenienia oraz hiperoksygenaciji;

o kontrola parametréw zyciowych: ci$nienie, tetno, tem-
peratura, saturacja;

o kontrola szczelnosci i droznoéci potaczen rur do respi-
ratora;

+ codzienna wymiana filtra antybakteryjnego w respira-
torze;

« ewakuowanie wydzieliny z drég oddechowych;

» mycie rak, przed i po kontakcie z pacjentka;

o podczas wystapienia infekeji ktéregos z domownikow —
zakladanie maseczek ochronnych;

o dezynfekcja sprzetu medycznego uzywanego wielokrot-
nie u pacjentki;

o pozostawanie w stalej gotowosci telefonicznej w przy-
padku watpliwosci i probleméw przekraczajacych moz-
liwosci rodziny dziecka.

Diagnoza II: Ryzyko infekcji drég oddechowych

w zwiazku z wentylacja mechaniczna.

Cel opieki: Zapobieganie infekcjom drég oddecho-
wych,
Plan dzialania :

+ kompleksowa toaleta jamy ustnej pacjentki trzy razy
dziennie;

o czesta zmiana pozycji chorej w 16zku, odwracanie na
boki, oklepywanie;

o toaleta drzewa oskrzelowego, odsysanie zalegajacej
wydzieliny wedlug potrzeby,

o przestrzeganie zasad aseptyKki i antyseptyki podczas
czynnosci w obrebie rurki tracheostomijnej, (zmiana
opatrunku wokot rurki dwa razy dziennie);

« ukladanie pacjentki w pozycji z uniesiong gtowa pod
katem 30-45 °© (pozycja Semi — Fowler’s);

« kontrola charakteru wydzieliny w drogach oddecho-
wych (iloé¢, zapach, barwa, konsystencja);

« zapewnienie czystosci rurki tracheostomijnej, wymiana
raz w miesigcu lub zgodnie z potrzeba.

Diagnoza III: Ryzyko wystapienia powiklan zwiaza-
nych z gastrostomia typu PEG.

Cel opieki: Zapewnienie prawidlowego odzywienia
oraz zapobieganie powiktaniom wynikajacym z zalozenia
PEG.

Plan dziatania:

o przestrzeganie zasad karmienia przez PEG: dieta zmik-
sowana, ulozenie pacjentki w pozycji siedzacej lub
polsiedzacej, ogrzanie pokarmu do temperatury poko-
jowej, karmienie z odstepami czasowymi, przeptukiwa-
nie drenu wodg przed i po karmieniu, dokonanie oceny
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ilosci zalegajacej tresci zoladkowej przed rozpoczgciem
karmienia;

+ pielegnacja skory wokol gastrostomii, natozenie
ochronnej masci, zabezpieczenie miejsca zalozenia
drenu typu PEG w powtoki skérne jatowym gazikiem;

o doktadne zamknigcie zewnetrznej cze¢éci drenu, aby
zapobiec wyciekaniu treéci Zoladkowej na otaczajaca
cewnik skore.

Diagnoza IV: Ryzyko wystapienia zmian odlezyno-
wych, jako powiklania dlugotrwalego unieruchomienia.

Cel: Zapobiegnie zmianom odlezynowym.

Plan dziatania:

 ulozenie dziewczynki na materacu przeciwodlezyno-
wyms

o dbanie o czystos¢ skory dziecka; zmiana pozycji chorej
w 16zku co 2-3 godziny;

+ oklepywanie i masowanie miejsc narazonych na ucisk;
stosowanie kreméw, balsaméw lub oliwki;

o doktadne $cielenie 16zka, usuwanie zagniecen, guzikow,
ktére moglyby uciskaé pacjentke;

+ dodatkowo kontrola ucisku paska, ktéry zabezpiecza
rurke tracheostomijng u dziecka; pasek powinien by¢
zapiety z marginesem — na szeroko$¢ palca wskazuja-
cego.

Diagnoza V: Deficyt samoopieki i samopielegnacji
u dziecka wynikajacy ze stanu zdrowia.

Cel: Zaspakajanie wszystkich potrzeb dnia codzien-
nego (fizjologicznych i psychologicznych.). Plan dzialania:
« toaleta ciala ze szczego6lna ostroznoscia, wykonywanie

toalety jamy ustnej 2-3 razy dziennie;

o przescielenie 16zka chorej, zmiana bielizny osobistej
i poScielowej;

« w miare potrzeby sprawdzanie i zmiana pielucho-maj-
tek, pielegnacja i nattuszczanie skéry posladkéw oraz
okolic intymnych, aby zapobiec odparzeniom;

o podawanie positkéw dziecku oraz czeste dopajanie
przez gastrostomie;

o poswiecanie jak najwiekszej ilosci czasu dziecku
(zabawa, nauka prostych i podstawowych rzeczy,
mowienie do dziecka, dostarczanie réznego rodzaju
bodzcow).

Diagnoza VI: Brak kontaktu werbalnego i utrud-
niony kontakt pozawerbalny z dzieckiem w wyniku
choroby.

Cel: Wypracowanie sposobow porozumiewania si¢
z dzieckiem.

Plan dziatania:

» wypracowanie alternatywnej metody komunikacji przez
ustalenie kodu komunikacyjnego ruchu gatek ocznych

w odpowiedzi na pytania stawiane w formie zamknigtej;
o doskonalenie techniki stawiania pytan zamknie-

tych nie tylko w odniesieniu do potrzeb pacjenta, ale

w nawigzaniu do otaczajacej rzeczywisto$¢ tematow,

co pozwolilo na swobodng konwersacje poruszajaca

rézne zagadnienia;
» okazywanie dziecku cierpliwosci, ponawianie préb
komunikacji;
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o stale utrzymywanie kontaktu wzrokowego z chors,
co pozwala zaobserwowac¢ kazdg zmiang nastroju lub
wyrazania potrzeb;

o uwrazliwianie otoczenia na sposéb komunikowania
sie z pacjentka, ktadzenie nacisku na brak pospiechu
w kontakcie z chorg i poswiecenie czasu na wlasciwe
odebranie wysytanych przez nig sygnatéw;

« obserwacja i ocena stanu $wiadomosci dziewczynki;

« mowienie do pacjentki gltosno i powoli; stosowanie
krotkich i zwieztych komunikatéw.

¥ PODSUMOWANIE

Proces pielegnowania dziecka z zespolem Leigh’a to
przede wszystkim kompleksowe czynnosci opiekuniczo
- pielegnacyjne i zapewnienie dziecku bezpieczenstwa
poprzez monitorowanie podstawowych funkeji zycio-
wych. Dziecko wymaga zaspokajania wszelkich potrzeb
zaréwno fizjologicznych, jak i psychologicznych. Wazne
jest, aby chroni¢ pacjentke przed czynnikami, ktdre bez-
posrednio zagrazajg jej zyciu i zdrowiu oraz by zapobiega¢
powiktaniom wynikajacym z choroby. Obecny poziom
wiedzy nie pozwala na przyczynowe leczenie choroby,
mozna jedynie spowalnia¢ jej postep i fagodzi¢ objawy.
Istnieje duze ryzyko progresji schorzenia i pogorszenia
stanu zdrowia. Postep choroby zalezy od wielu czynnikéw
tj.: rodzaj mutacji genetycznej odpowiedzialnej za wysta-
pienie choroby, czy czestos¢ infekcji z nastepowymi hospi-
talizacjami.

Zaangazowanie rodziny oraz kompleksowa opieka
medyczna moze wydluzy¢ oraz znaczaco wplynaé na
jako$¢ zycia dzieci z zespolem Leighia.
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