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STRESZCZENIE

Zespo6t Cornelii de Lange (CdLS) jest rzadkim zaburzeniem genetycznym, ktdre objawia si¢ poprzez charakterystyczny wyglad
twarzy, hirsutyzm, op6znienie wzrastania i uposledzenie umystowe. Dodatkowo wystepuja zaburzenia zwigzane z uktadem po-
karmowym, uktadem sercowo-naczyniowym oraz uktadem kostno-szkieletowym. Obraz kliniczny poszczegodlnych pacjentéw
jest bardzo zréznicowany i moze on przybiera¢ posta¢ od tagodnego po cigzki. W pracy przedstawiono przypadek noworodka,
u ktérego po urodzeniu stwierdzono cechy dysmorfii charakterystyczne dla zespotu Cornelii de Lange. Z tego powodu u noworodka
wykonano badanie genetyczny, w ktorym wykryto mutacj¢ w genie, majacym korelacj¢ z CdLS. Wynik badania byt moleku-
larnym potwierdzeniem klinicznego rozpoznania. Artykut przedstawia postgpowanie lecznicze i pielggnacyjne z noworodkiem
z zespotem Cornelii de Lange.
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ABSTRACT

Cornelia de Lange syndrome ( CdLS ) is a rare genetic disorder that manifests itself through characteristic facial appearance, hir-
sutism, growth and mental retardation. In addition, the condition is known to cause disorders associated with the digestive syste,
cardiovascular system and skeletal system. The clinical picture of individual patients varies widely and can range from mild to
severe cases. Eventually, this paper considers a case of a newborn with dysmorphic features apearing after birth that are strictly
characteristic for Cornelia de Lange syndrome. Due to the appearence of those characteristics, a genetic test was performer on
a patient and detected a mutation in a gene that correlates with CdLS. Hence, the test result was a molecular confirmation of the
clinical diagnosis. In conclusion, the article is going to present the treatment and care of a newborn with Cornelia de Lange syndrome.
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WPROWADZENIE

Zespot Cornelii de Lange (CdLS) jest genetycz-
nym zaburzeniem, ktore wptywa na funkcjonowanie
licznych uktadow w organizmie cztowieka. Nazwa
zespotu pochodzi od Cornelii de Lange, pediatry
z Holandii, ktora jako pierwsza opisata cechy zaburze-
nia u dwojga noworodkow. Typowymi objawami CdLS
sg charakterystyczny wyglad twarzy oraz hirsutyzm.
Dodatkowo wystepuja zaburzenia zwigzane z ukladem
pokarmowym, uktadem sercowo-naczyniowym i ukta-
dem kostno-szkieletowym oraz op6znienie wzrastania
i uposledzenie umystowe [1, 2].

Przebieg CdALS u poszczegolnych pacjentow
znacznie rozni si¢ miedzy sobg. Choroba ma postaé
od tagodnej po cigzka. Van Alley 1 wsp. stworzy-
li system, ktory okresla cigzkos¢ CdLS na podsta-
wie roznic w objawach. Typ I, inaczej zwany typem
klasycznym to CdLS z charakterystycznym wygla-
dem twarzy oraz zaburzeniami w uktadzie kostnym.

! Wydziat Nauk o Zdrowiu, Warszawski Uniwersytet Medyczny

Typ 11, inaczej zwany typem tagodnym to CdLS z cha-
rakterystycznym wygladem twarzy oraz niewielkimi
nieprawidtowos$ciami w uktadzie kostnym. Gdy oprécz
typowego wygladu, obecne sg rowniez aneuploidie
lub w przesztosci wystgpita ekspozycja na czynniki
teratogenne, to jest to typ 111 [1].

Za patogeneze CdALS odpowiedzialnych jest pieé
genow — NIPBL, SMC1A, SMC3, RAD21 i HDACS,
ktore sg regulatorami lub elementami sktadowymi
kohezyny [3]. W okoto 70% przypadkow jest to jednak
mutacja w genie NIPBL. U pacjentow z ta mutacjg
czesciej obserwuje si¢ klasyczng lub cigzka postac
CdLS. Sa to rowniez jedyni pacjenci, u ktorych wy-
stepuja typowe wady konczyn gornych i dolnych [4].
Obecnie naukowcy zidentyfikowali 311 mutacji, ktore
powodujg CdLS, sg to m.in. mutacje zmiany sensu,
mutacje nonsensowne, niewielkie delecje i insercje,
mutacje miejsca splotu oraz rearanzacje genomowe [3].
Badania z ostatnich lat wskazuja na to, ze na wyste-
powanie CdLS maja rowniez wplyw nagromadzone

2 Zaktad Dydaktyki Ginekologiczno-Potozniczej, Wydziat Nauk o Zdrowiu, Warszawski Uniwersytet Medyczny
Adres do korespondencji: Anna Lozinska-Czerniak, Zaktad Dydaktyki Ginekologiczno-Potozniczej, ul. Litewska 14/16, 00-575 Warszawa,

tel. 22 116 92 02, e-mail: anna.lozinska-czerniak@wum.edu.pl

POSTEPY NEONATOLOGII ®* NR 1 (30) 2024
www.neonatologia.edu.pl

39

www.neomedica.waw.pl



uszkodzenia komodrkowe oraz proces starzenia ko-
morkowego [5].

Zesp6t Cornelii de Lange rozpoznaje si¢ na pod-
stawie cech klinicznych i/lub molekularnych testow
genetycznych wykrywajacych mutacje w genach
NIPBL, SMCI1A, SMC3, RAD21 lub HDACS [6].
CdLS wystepuje z czestotliwoscig od 1 na 10 000
do 1 na 30 000 zywych urodzen [2].

Celem pracy byto przedstawienie postepowa-
nia leczniczego i pielggnacyjnego z noworodkiem
z zespotem Cornelii de Lange, postuzono si¢ metoda
indywidualnego przypadku. Materiat zgromadzono
w wyniku analizy dokumentacji medycznej oraz ob-
serwacji wlasnej. Badanie przeprowadzono w szpitalu
o III stopniu referencyjnosci.

OPIS PRZYPADKU

Noworodek pftci zefiskiej urodzony w 32 tygodniu
wieku ptodowego drogg cigcia cesarskiego z masg ciata
1400 g. Cigcie cesarskie wykonano z powodu we-
whnatrzmacicznego ograniczenia wzrostu ptodu (IUGR,
FGR - intra uterine growth restriction). Noworodek
urodzit si¢ w stanie ogdlnym cigzkim. Zostat oceniony
w 1 min na 5 pkt. w skali Apgar, aw 3, 51 10 min na
6 pkt. w skali Apgar. Przebieg ciazy powiktany byt
wielowodziem, hipotrofig oraz wadg serca plodu —
dwuujsciowa prawa komora (DORV — double outlet
right ventricle) i ubytek przegrody migdzykomorowej
(VSD — ventric ularseptal defekt).

Po urodzeniu dziecko w stanie cigzkim, czynno$é
serca powyzej 100 ud/min, bez nap¢du oddechowego,
z obnizonym napi¢ciem mig$niowym i obnizong reak-
cja na bodzce oraz obecng sinicg obwodowa, zostato
umieszczone w worku izolacyjnym. Noworodkowi po-
dano 5 oddechow rozprezajacych, a nastepnie z uwagi
na brak reakcji dziecka utrzymano wentylacje Neopuff,
PIP 25, PEEP 6. Noworodek jednak nie podjat sa-
moistnej czynnos$ci oddechowej. Dziecko zostato
zaintubowane i rozpoczeto wentylacje mechaniczna.
W badaniu fizykalnym stwierdzono rozszczep pod-
sluzowkowy podniebienia twardego i migkkiego oraz
cechy dysmorfii — nisko schodzace owtlosienie, dtugie
rzgsy, szerokie 1 dhugie brwi, nisko osadzone uszy, mate
dtonie i stopy, skrocone konczyny oraz mikrognacje.

Po urodzeniu dziecko zostato zaszczepione przeciw-
ko wirusowemu zapaleniu watroby typu B (WZW B)
szczepionkg Euvax B podang domigsniowo. Wykonano
profilaktyke noworodkowego zapalenia spojowek oraz
podano witaming¢ K 0,5 mg domigéniowo. Po uzyskaniu
masy ciata 2000 g wykonano sczepienie przeciwko
gruzlicy (BCG) drogg $rodskorng. Noworodek otrzymat
réwniez doustng szczepionke Rotateq przeciwko rota-
wirusom oraz domigsniowe szczepionki InfanrixPenta
przeciwko btonicy, tezcowi, krztuscowi, WZW B,
poliomyelitis i Prevenar przeciwko pneumokokom.
Pacjent otrzymat takze dwie dawki Synagis, celem
profilaktyki cigzkiej choroby dolnych drég oddecho-
wych wywotanej przez syncytialny wirus oddechowy
(RSV —respiratory syncytialvirus).

Po przeniesieniu noworodka do oddziatlu inten-
sywnej terapii kontynuowano wentylacj¢ w trybie
SIPPV. Stan dziecka byt cigzki. Podano dotchawiczo
surfaktant. W badaniu radiologicznym wykazano zespot
zaburzen oddychania II stopnia (RDS). Stopniowo
stan pacjenta si¢ poprawiat i w szostej godzinie zycia
noworodek zostal ekstubowany. Nastepnie pacjent
byl na wsparciu oddechowym typu Optiflow (terapia
wysokim przeptywem donosowym mieszaniny gazow
z optymalnym nawilzeniem 44 mg/L gazu, przez
kaniule donosowe Optiflow) z FiO2 0,21. W kolej-
nych dobach zycia noworodek pozostawal na odde-
chu wlasnym i nie wymagat wsparcia oddechowego.
Do 18 doby zycia noworodek otrzymywat Peyone,
a nastepnie cytrynian kofeiny. Po odstawieniu preparatu
bezdechow nie obserwowano.

Od urodzenia noworodek byt wydolny krazeniowo.
Nad sercem styszalne glosne szmery. Wykonano bada-
nie ECHO serca potwierdzajace prenatalne rozpoznanie
wady serca DORV z VSD. Noworodek prezentowat
wysokie warto$ci ci$nienia t¢tniczego krwi. Wartosci
te zawieraly si¢ w przedziale 101-77/53-39 mmHg.
Z tego powodu pacjent otrzymal Propranolol.

Z powodu niedokrwistosci dziecko otrzymato
koncentrat krwinek czerwonych grupy ,,0” RhD (+)
dodatni. W trzecim tygodniu zycia noworodek za-
czal otrzymywaé witaminy krwiotworcze (Ibuvit C
1 Innovitum B) oraz preparat zelaza (Ferrum Lek).

Z powodu wcze$niactwa noworodek byt konsul-
towany neurologicznie. W badaniu ultrasonograficz-
nym przezciemigczkowym stwierdzono podwyzszong
echogenicznos$¢ istoty biatej okotokomorowo. Tkanki
moézgowia uwidocznione badaniem bez wyodrebniaja-
cych si¢ zmian ogniskowych, z cechami wcze$niactwa.

Ze wzgledu na wade serca i cechy hipotrofii wy-
konano badanie aCGH ptodu. Wynik byt prawidlowy.
W badaniu fizykalnym stwierdzono cechy dysmorfii -
niska linia owlosienia na glowie, trdjkatny nos, ptaska
rynienka, waska warga gorna, nadmierne owtosienie
konczyn i tutowia, bruzdy poprzeczne dtoni oraz stabg
ruchomo$¢ duzych stawdéw konczyn, ktore sg cechami
klinicznymi zespotu Cornelii de Lange. Z tego powodu
wykonano badanie genetyczne Medgen kod NGS-
gen-NIPBL. W badaniu wykryto nowy, potencjalnie
patogenny wariant ¢.7180_ 7181insGA w genie NIPBL,
tzn. w uktadzie heterozygotycznym, majacy korelacje
z zespotem Cornelii de Lange o autosomalnym domi-
nujacym sposobie dziedziczenia.

Od pierwszej doby zycia u noworodka stosowano
zywienie pozajelitowe, rozpoczeto rowniez karmienie
enteralne pokarmem matki. Poczatkowo wprowadzono
minimalne zywienie troficzne. Stopniowo zwigksza-
no porcje pokarmu z dobrg tolerancja przez dziecko
oraz kontynuowano zywienie pozajelitowe przez
wklucie centralne Premicath. Od 12 doby zycia pro-
wadzono catkowite zywienie enteralne. Noworodkowi
usuni¢to Premicath i zatozono sondg¢ typu Flocare.
Mama dziecka zostala zapoznana z obstugg sondy
zotadkowej. Podczas wizyt w szpitalu samodzielnie
karmita dziecko smokiem, nastepnie dokarmiata sonda.
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Noworodek byt pod opieka neurologopedy. Pomimo
nieprawidlowej budowy jamy ustnej (mikrognacja,
retrognacja, rozszczep pods$luzowkowy podniebie-
nia twardego i migkkiego, ograniczona ruchomos$¢
jezyka oraz stawu skroniowo-zuchwowego) dziecko
prezentowato gotowos¢ do karmienia doustnego.
Obserwowano jednak nienormatywny typ potykania.
Parametry w czasie proby karmienia byty prawidlowe.
Na dzien zakonczenia obserwacji noworodek przyj-
mowal potowe porcji mieszanki modyfikowanej smo-
kiem, natomiast drugg cz¢$¢ otrzymywat przez sonde
grawitacyjnie. W dniu zakonczenia obserwacji pacjent
byl w 35 tygodniu wieku korygowanego, pozostawat
w oddziale i miat prowadzone ciggle monitorowanie
parametrow zyciowych.

PROCES PIELEGNOWANIA

Metoda postepowania z noworodkiem zostata
oparta na holistycznej koncepcji opieki z usystema-
tyzowanym cyklem dziatan (tab. 1).

OMOWIENIE

Zespot Cornelii de Lange jest rzadko wystepujacym
genetycznym zaburzeniem [7]. Jednak mozna je juz
rozpozna¢ prenatalnie poprzez badanie ultrasonogra-
ficzne (USG). Rzetelne opisywanie wszelkich od-
stepstw od normy u ptodu jest bardzo wazne, poniewaz
dzieki temu mozna na wczesnym etapie rozpoznac
powazne choroby i zaburzania, co pozwala rodzicom
na zapoznanie si¢ z chorobg ich dziecka jeszcze przed

porodem. Do najczestszych prenatalnych cech umoz-
liwiajacych rozpoznanie CALS zaliczamy wewnatrz-
maciczne zahamowania wzrastania ptodu (IUGR),
wady konczyn oraz charakterystyczny wyglad twarzy.
Do wad konczyn, ktore w wiekszos$ci przypadkow
dotyczg konczyn gornych, zaliczamy syndaktylie, kli-
nodaktyli¢ oraz oligodaktyli¢. Obraz USG w przekroju
posrodkowym pozwala nam na oceng¢ twarzy ptodu.
Cechy, ktore moga wskazywaé na CdLS to gtadka
rynienka podnosowa, cienka gorna warga oraz nisko
osadzone uszy [8]. Zwickszona warto$¢ przezierno-
$ci karkowej, przepuklina przeponowa oraz wady
rozwojowe serca rowniez moga sugerowaé CdLS [2].

W opisywanym przypadku przebieg cigzy powi-
ktany byt wielowodziem, hipotrofig oraz wadg serca
ptodu. Ze wzgledu na powyzsze cechy wykonano ba-
danie aCGH ptodu. Jest to badanie posiadajace szeroki
zakres diagnostyczny. Wykonuje si¢ je w sytuacjach,
w ktorych mamy do czynienia z wadami rozwojowy-
mi u ptodu lub innymi zaburzeniami rozwojowymi
o niejasnej etiologii [9]. Otrzymany wynik badania
byt prawidtowy.

Po urodzeniu u noworodka stwierdzono rozszczep
podsluzowkowy podniebienia twardego i migkkiego
oraz cechy dysmorfii bedace cechami klinicznymi
zespotu Cornelii de Lange. Do innych charaktery-
stycznych cech wygladu czaszkowo-twarzowego
zaliczamy matoglowie, ptaska nasade nosa, opusz-
czone kaciki ust, male, szeroko rozstawione z¢by [6],
krotka szyje oraz waskie szczeliny powiekowe lub
opadanie powiek. Wraz z wiekiem twarz wydtuza sie,

Tab. 1. Proces pielegnowania noworodka z zespotem Cornelii de Lange.

nej, a nastgpnie nieinwazyjnej
z wykorzystaniem kaniul z wy-
sokimi przeplywami gazéw
typu Optiflow. Podaz Peyony
oraz cytrynianu kofeiny droga
dozylna, a nastepnie doust-
na. Monitorowanie parame-
trow zyciowych.

Diagnoza pielegniarska Cel opieki Interwencje pielegniarskie | Ocena
Utrudnione oddychanie Poprawa wydolnosci Prowadzenie wentylacji odde- | Noworodek pozostat na od-
oddechowej chowej poczatkowo mechanicz- | dechu wtasnym, wydolny, nie

wymagat tlenoterapii.

Trudno$ci w przyjmowaniu
pokarmu droga doustng spo-
wodowane wcze$niactwem
oraz rozszczepem pods$luzow-
kowym podniebienia twardego
i migkkiego

Uzyskanie mozliwosci przyj-
mowania przez pacjenta po-
karmu droga doustna

Proby karmienia smokiem,
podaz pozostatego pokar-
mu przez sond¢ zotadkowa.
Stymulacja funkcji ssania.

Obserwowana stopniowa po-
prawa funkcji ssania, potyka-
nia i oddychania.

Podwyzszone wartosci ci$nie-
nia t¢tniczego krwi

Unormowanie wartosci ci$nie-
nia tgtniczego krwi

Pomiar ci$nienia tetniczego
krwi 4 razy dziennie. Podaz
Propanololu droga doustna.

Warto$ci ci$nienia tetniczego
krwi obnizyty si¢ do fizjolo-
gicznych norm

Ryzyko zachty$nigcia

i zbyt matych przyrostow masy
ciata spowodowanych czgstym
ulewaniem pokarmu

Profilaktyka ulewan
Zapewnienie prawidtowego
odzywienia organizmu

Podawanie pokarmu przez
sondg¢ zotadkows i butelka.
Po zakonczeniu karmienia
uktadanie noworodka na boku.
Podaz Gastrotuss baby droga
doustng

Obserwowane sporadyczne
ulewania po karmieniu.
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a szczeka przybiera bardziej kwadratowy ksztatt [7].
Wady konczyn w CdLS, ktére sg symetryczne lub
asymetryczne [6], dotycza przede wszystkim konczyn
gornych, jednak dotykaja takze konczyn dolnych. Poza
wymienionymi wyzej nieprawidtowosciami obecne
réwniez moga by¢ blisko umiejscowiony kciuk, kli-
nodaktylia pigtego palca u dloni, brak przedramion,
syndaktylia drugiego i trzeciego palca u stopy, dys-
plazja lub zwichnigcie stawu biodrowego, skolioza
oraz napiete Sciegno Achillesa [7].

Z powodu wystepowania cech klinicznych su-
gerujacych CdLS, u noworodka wykonano badanie
genetyczne Medgen kod NGS-gen-NIPBL, ktore
potwierdzito rozpoznanie tego zaburzenia. W ba-
daniu tym wykorzystywane jest sekwencjonowanie
nowej generacji (NGS). Jest to technologia, ktora
umozliwia jednoczesne sekwencjonowanie miliona
sekwencji DNA lub RNA. Badanie ta metoda jest
wysoce czute [10].

W opisywanym przypadku prenatalnie zostaly
rozpoznane wady serca DORV 1 VSD. Po urodzeniu
u noworodka wykonano ECHO serca, ktore potwier-
dzito to rozpoznanie. U pacjentow z CdLS w okoto
30% przypadkow wystepuja wrodzone wady serca.
Do najczestszych zaliczamy wady przegrody migdzy-
komorowej, wady przegrody migdzyprzedsionkowej,
koarktacj¢ aorty, niedorozwoj tuku aorty, wady za-
stawki aortalnej, Tetralogi¢ Fallota oraz wady kana-
hu przedsionkowo-komorowego. W CdLS mozliwe
rowniez jest wystepowanie matopltytkowosci i nie-
dokrwistosci [6]. Z powodu niedokrwistosci dziecko
otrzymato koncentrat krwinek czerwonych oraz zaczgto
mu podawac witaminy krwiotworcze. Postepowanie
to jest wskazane przy zdiagnozowaniu anemii [11].

Noworodek byt rowniez konsultowany neurologicz-
nie. Objawami neurologicznymi, ktére mogg wystapic
u pacjentow z CdLS, sg padaczka oraz neuropatia
obwodowa, moggca powodowaé¢ wysoka tolerancj¢ na
bol. Z uktadem nerwowym zwigzane sg tez zaburzenia
sensoryczne. W CdLS moze by¢ obecny ubytek stuchu
typu sensoryczno-nerwowego lub typu przewodze-
niowego. Nawracajacym schorzeniem u pacjentéw
jest zapalenie ucha srodkowego i zatok z powodu
waskiego lub zawgzonego kanatu stuchowego. Do
czgstych problemdw okulistycznych zaliczamy krot-
kowzrocznos$¢, oczoplas, zaéme, jaskre, niedrozno$é
przewodu nosowo-tzowego [7], astygmatyzm, zanik
nerwu wzrokowego, zez oraz wytrzeszcz [6]. Jednak
u opisywanego pacjenta podczas pobytu w oddziale
nie zaobserwowano zadnych niepokojacych objawow
ze strony uktadu nerwowego.

Najczesciej wystepujacym problemem zwigzanym
z uktadem pokarmowym w CdLS jest choroba refluk-
sowa przetyku (GERD). Choroba ta moze powodowac
zapalenie przelyku, aspiracj¢ do ptuc, chemiczne za-
palenie ptuc oraz drazliwo$¢. Poprzez zdiagnozowanie
ileczenie GERD jeszcze w okresie noworodkowym,
wigkszosci z tych powiktan mozna zapobiec. Do in-
nych zaburzen zwigzanych z uktadem pokarmowym
zaliczamy zwe¢zenie odzwiernika, ktére powoduje

uporczywe wymioty w okresie noworodkowym, mal-
rotacje jelit oraz wrodzong przepukline przeponowa,
ktora jest mozliwa do zdiagnozowania prenatalnie [6].
W opisywanym przypadku nie zaobserwowano zad-
nych z wymienionych wyzej nieprawidtowosci, na-
tomiast wystgpity problemy zwigzane z karmieniem.
Jest to czesty problem obecny u noworodkow z CdLS.
Przyczyna moze by¢ rozszczep podniebienia, mikro-
gnacja, zmniejszone napig¢cie mig¢$ni w okolicy jamy
ustnej lub GERD [7]. U opisywanego noworodka byty
one spowodowane mikrognacjg, retrognacja oraz roz-
szczepem podniebienia. Noworodek z tego powodu byt
pod opieka neurologopedy. Pomimo nieprawidtowej
budowy jamy ustnej, pacjent zaprezentowat goto-
wos¢ do karmienia doustnego. Bylo to jednak ssanie
nienormatywne, parametry w czasie proby karmienia
byly w normie, jednak nie uzyskano prawidtowych
przyrostow masy ciata. Z tego powodu dziecko cze$é
pokarmu przyjmowato smokiem, a pozostatg cz¢s§¢
sonda grawitacyjnie. Wedtug badan 15% noworodkow
majacych problem z karmieniem wymaga zatozenia
sondy zotadkowej [6].

U pacjentow z zespotem Cornelii de Lange obec-
ne sg rowniez objawy ze strony innych uktadow.
Nieprawidlowosci wystepujace w uktadzie moczowym
obejmuja nerki i drogi moczowe. Zaliczamy do nich
refluks pecherzowo-moczowodowy, dysplazj¢ nerek
oraz niewydolno$¢ nerek. Ze strony uktadu ptciowego
u chtopcow moze wystapi¢ hipogonadyzm, wnetrostwo
1 spodziectwo, a u dziewczynek mate wargi sromowe
wigksze oraz nieprawidtowo uformowana macica [7].
U pacjentéw z CdLS obecny moze by¢ rowniez niedo-
bor przeciwcial, ktory najczgsciej powoduje przewlekte
zapalenie ucha, nawracajace infekcje gomych drog
oddechowych i zapalenie ptuc [6]. Zespot Cornelii
de Lange ma tez wptyw na rozw¢j intelektualny i za-
chowanie. Opdznienie psychomotoryczne i niepetno-
sprawnos$¢ intelektualna przybiera posta¢ od fagodnego
po cigzkie. Najwigkszy problem sprawia mowa i po-
rozumiewanie si¢. Wiekszo$¢ pacjentéw z CdLS nie
mowi wcale, mowi w ograniczonym stopniu albo
zaczyna mowi¢ poézno. Mozliwe jest wystepowanie
spektrum autyzmu z deficytami komunikacji, ale
bez uposledzen spotecznych. Do nieprawidlowych
zachowan u pacjentéw z CdLS zaliczamy nadpo-
budliwos$¢, zaburzenia uwagi, agresje, nieSmiatosc,
zaburzenia obsesyjno-kompulsywne, depresje oraz
zaburzenia snu [7].

Choroba u noworodka nigdy nie jest tatwa sytu-
acjg dla rodzicow, wymaga ona czasu, aby si¢ z nig
oswoi¢. Pomocne w tym moze by¢ wiaczenie si¢ ich
do opieki nad hospitalizowanym dzieckiem. Rodzice
opisywanego pacjenta codziennie odwiedzali dziecko
w szpitalu oraz uczyli si¢ specjalistycznej opieki nad
nim. Zostali zapoznani z obshuga sondy zotadkowe;j
i samodzielnie dokarmiali dziecko przez sondg. Byli
rowniez obecni podczas konsultacji fizjoterapeu-
tycznych, gdzie nauczyli si¢ ¢wiczen, ktore nalezy
kontynuowac po wypisie dziecka ze szpitala do domu.
Wykazanie checi zrozumienia choroby oraz cheé
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zdobycia umiejetnosci, jak prawidtowo pielegnowaé
1 zajmowac si¢ noworodkiem z zespotem Cornelii de
Lange, prawdopodobnie pozwolity rodzinie szybciej
i tatwiej oswoic si¢ z choroba dziecka.

PODSUMOWANIE

*  Pomimo, ze zespo6t Cornelii de Lange jest moz-
liwy do rozpoznania prenatalnie przez badanie
ultrasonograficzne, to postawienie ostatecz-
nej diagnozy wymagato weryfikacji badan ge-
netycznych przeprowadzonych u noworodka
po urodzeniu.

*  Wspotpraca rodzicoOw i personelu pozwala na
wypracowanie standardow obejmujacych role
rodzica w zespole terapeutycznym, nalezy wigc
umozliwi¢ rodzicom udzial w zabiegach piele-
gnacyjnych i doskonaleniu umiejetnosci.

»  Zespot Cornelii de Lange u noworodka jest wy-
zwaniem dla rodzicow oraz ma wptyw na jako$¢
zycia catej rodziny.
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