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Streszczenie

Zesp6t Nicolaidesa-Baraitsera (NBS) to rzadka jednostka chorobowa (26 przypadkow na $wiecie, jeden w Polsce) o nieznanej
etiologii. Charakteryzuje sie gleboka niepetnosprawnoscia intelektualna, ograniczeniem lub brakiem mowy czynnej oraz
obecno$cia padaczki. Fenotypowo NBS objawia sie niskim wzrostem, rzadkimi wlosami, charakterystyczna budowa twarzy,
brachydaktylia, powiekszonymi stawami miedzypaliczkowymi i szerokimi paliczkami dalszymi. Autorzy przedstawiaja
przypadek obecnie 25-letniej pacjentki z NBS wraz z oceng aktualnego stanu zdrowia i wszystkich sfer rozwoju.

Abstract

Nicolaides-Baraitser syndrome (NBS) is a rare entity (26 cases in the world, one in Poland) of an unknown aetiology. It is cha-
racterised by a profound intellectual disability, limited or no active speech and the presence of epilepsy. From a phenotype
perspective, NBS manifests itself in short height, thinning hair, a characteristic shape of the face, brachydactyly, enlarged
interphalangeal joints of fingers and wide distal phalanges. The authors present a case of a patient with NBS who is presently
25 years old, assessing her current state of health along with all spheres of development.

Wstep

Pierwsze doniesienie o pacjencie z upo$ledzeniem
umystowym, padaczka oraz charakterystycznymi ce-
chami fenotypowymi: niskim wzrostem, rzadkimi wto-
sami i dysmorfia twarzy, przedstawiono w 1993 roku
[1]. Podobne cechy u pacjenta zaobserwowat zesp6t Kra-
jewskiej-Walasek, oglaszajac to w drugim w kolejnosci
doniesieniu, z 1996 roku [2]. Do 2011 roku rozpoznano
26 przypadkéw o podobnych cechach i zaproponowa-
no nazwe zespo6t Nicolaidesa-Baraitsera (Nicolaides-Ba-
raitser syndrome — NBS) [3, 4]. Etiologia NBS nie zostata
poznana, choroba wystepuje zaréwno u mezczyzn, jak
ikobiet. W opisywanych przez Sousa i wsp. 23 przypad-
kach NBS analiza chromosoméw ujawnita prawidtowy
kariotyp u wszystkich pacjentéw, a badanie microarray
u 14 pacjentéw dato wynik prawidtowy. Prawdopodob-
nie NBS jest spowodowane drobnymi mikroaberracja-
mi lub innymi heterogennymi mutacjami de novo w po-
jedynczym genie [4]. Badania obrazowe osrodkowego

uktadu nerwowego (OUN) w wiekszosci przypadkow
nie wykazuja patologii. Obraz NBS nie jest jednorodny,
nie wystepuje ztoty standard objawéw, dlatego rozpo-
znanie opiera sie gtéwnie na doswiadczeniu klinicz-
nym. Wsréd cech znamiennych dla NBS wymienia sie
fagodne opdznienie wzrostu w okresie prenatalnym
i postnatalnym, gteboka niepelnosprawnos¢ intelektu-
alna, ciezkie zaburzenia mowy, padaczke i mikrocefa-
lie. W wygladzie zewnetrznym zwracaja uwage rzadkie
wlosy, charakterystyczna budowa twarzy, postepujace
zgrubienie paliczkéw dalszych oraz stawéw miedzy-
paliczkowych [4].

W grupie analizowanej przez Sousa i wsp. 10 pa-
cjentéw z 22 mialo mniejsza mase urodzeniowa,
a 13 z 23 nizszy wzrost. Mikrocefalie r6znego stopnia
stwierdzono u 5 z 14 noworodkéw, a w wieku poz-
niejszym u 19 pacjentéw. Charakterystyczna budowa
twarzy moze by¢ mniej widoczna w mtodszym wie-
ku. Wystepuje wtedy podobieristwo do zespotu Wil-
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liamsa (4 pacjentéw bylo badanych w tym kierunku).
Twarz osoby z NBS jest tréjkatna, szpary powiekowe
sa waskie, rzesy czesto geste i dtugie, grzbiet nosa
waski, podstawa szeroka z cienkimi nozdrzami, ry-
nienka podnosowa zazwyczaj diuga i szeroka, usta
szerokie z cienka gérng warga i gruba, wywinieta dol-
na. Wraz z wiekiem dolna cze$¢ twarzy poszerza sie,
zachodza takze zmiany w skérze, pojawia sie obwista
skéra pod dolna powieka oraz zmarszczki na policz-
kach lub szyi. Utrudniaja one ocene wieku pacjenta,
ktéry wydaje sie starszy, niz jest w rzeczywistosci.

Wydaje sie, ze najbardziej charakterystyczna cecha
NBS jest rzadkie owlosienie glowy. U noworodkéw za-
znacza si¢ niska przednia linia wloséw oraz nadmierne
owlosienie na twarzy, zwlaszcza w okolicach skroni.
Wraz z wiekiem nastepuje redukcja owlosienia, przy
czym stopien utraty wloséw jest osobniczo zmienny.
Owlosienie tonowe rozwija sie prawidtowo. Skéra os6b
z NBS czesto jest blada i wrazliwa, podatna na stany
zapalne. Typowe sa krotkie kosci $rédrecza i Srédstopia
oraz stopniowe pogrubienie paliczkéw dalszych dtoni
i stawéw miedzypaliczkowych. Podobne zmiany, lecz
0 mniejszym natezeniu, dotycza palcéw stép, zwlasz-
cza piatego, oraz stawu kolanowego [4]. Wszyscy pa-
cjenci sa uposledzeni, zazwyczaj w stopniu glebokim.
Deficytom intelektualnym towarzyszy ograniczenie,
zanik lub brak mowy. Kamienie milowe rozwoju mo-
torycznego osiggane sa o czasie lub z nieznacznym
op6znieniem. Osoby z NBS opisywane sa przez opie-
kunoéw jako szczesliwe i przyjazne, cho¢ moga pojawic
sie unich wahania nastroju z okresami agresji. Zauwa-
za sie u nich cechy autystyczne, krétka koncentracje
uwagi, spowolnienie ruchowe oraz wysoki prég bélu.
U wiekszosci wystepuje padaczka (u 16 z 23), pojawiaja-
ca sie w wieku okoto 1,6 roku. Schorzenie czesto bywa
lekooporne, wymaga politerapii, ktora jest przyczyna
regresji rozwoju [4].

Opis przypadku

Pacjentka to drugie dziecko, urodzone z cigzy dru-
giej. Poréd odbyt sie sitami natury w 40. tygodniu cia-
zy, ocena dziecka w skali Apgar wynosita 10 pkt, masa
urodzeniowa 3160 g, dtugos¢ ciata 54 cm, obwdéd glowy
32 cm. U noworodka widoczne byty cechy hipotroficz-
ne oraz nadmierne owtosienie twarzoczaszki. Zaobser-
wowano wzmozone napigcie mieSniowe z asymetria
oraz problemy ze ssaniem. Ze wzgledu na hipertonie
i cechy dysmorficzne (nadmierne owlosienie, powiek-
szenie gruczotéw piersiowych, gotyckie podniebienie)
dziecko byto konsultowane neurologicznie w 6. mie-
siacu zycia. Rozwdj psychoruchowy w pierwszym roku
zycia przebiegat z nieznacznym opéznieniem, rozwdj
fizyczny byt w granicach normy dla wieku, z wyjat-
kiem jednej cechy, bardzo waskiej twarzy. W wieku 13
miesiecy wystapit pierwszy napad padaczkowy, ktéry
zapoczatkowat regres rozwoju intelektualnego. W wy-
konanym woéwczas badaniu elektroencefalograficznym
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(EEG) stwierdzono nieprawidlowy zapis, ze zmianami
napadowymi uogélnionymi. Rozpoczeto wielokierun-
kowa diagnostyke, ktéra nie wskazata przyczyny opdz-
nienia rozwoju psychoruchowego (USG OUN, CT gtlo-
wy w normie, brak zmian w obrazie RTG dloni i stép,
kariotyp prawidtowy). Odrzucono podejrzenie zespotu
Cornelii de Lange ze wzgledu na prawidlowy wzrost
iuksztattowanie koficzyn. W wieku 3 lat wykryto prze-
pukline rozworu przetykowego, nie podjeto jej lecze-
nia. Pacjentka jest pod opieka poradni neurologicznej
z powodu rozpoznanej w 2. roku zycia padaczki. Stoso-
wana monoterapia (w kolejnosci: karbamazepina, kwas
walproinowy) nie przynosita zadowalajacych efektéw.
Do 7. roku zycia dziecko byto czesto hospitalizowane
z powodu nawracajacych drgawek w przebiegu infek-
cji. Obecnie jest leczona okskarbamazeping, z dobrg
kontrola napadéw. Ponowne badania diagnostyczne
wykonano w 2010 roku po wysunieciu podejrzenia
NBS ze wzgledu na cechy dysmorfii, zmiany kostne
w stawach miedzypaliczkowych, matoglowie oraz
niepelnosprawnos¢ intelektualng. Wyniki badan ge-
netycznych (kariotyp, badania w kierunku wiekszosci
aberracji chromosomowych, w tym submikroskopo-
wych) oraz badan w kierunku czgstszych choréb me-
tabolicznych nie wykazaty nieprawidtowosci.

Obecnie 25-letnia pacjentka odbierana jest jako
osoba bardzo spokojna, pogodna i przyjazna. Na pod-
stawie wygladu zewnetrznego trudno jest ocenic jej
wiek i pte¢, sprawia wrazenie osoby starszej niz w rze-
czywistoSci. Ostatni pomiar obwodu glowy wynosi
50,5 c¢m, co odpowiada -3,50 SD. U pacjentki wyraz-
nie zaznaczaja si¢ nastepujace cechy dysmorfii: waska
i podtuzna twarz, ustawiona w protrakcji zuchwa,
stabo zaznaczona rynienka podnosowa, duze usta,
wywinieta dolna warga. Wystepuje charakterystycz-
ne dla NBS owtlosienie — geste brwi, dtugie rzesy, rzad-
kie owlosienie glowy, zaznaczone gtéwnie w okolicy
czotowo-ciemieniowej, jednak u pacjentki gestsze niz
w innych przypadkach [4]. Dodatkowo widoczne s3
nadmierne owlosienie twarzy i karku oraz zmarszcz-
ki na szyi (ryc. 1).

W postawie zwracaja uwage okragte plecy z barka-
mi ustawionymi w protrakcji oraz miednica ustawiona
w pozycji przodopochylenia. Koficzyny dolne charak-
teryzuja sie ubytkiem masy mie$niowej podudzi. Usta-
wione sa w zgieciu, co w pozycji stojacej daje obraz
pochylenia catej sylwetki do przodu (ryc. 2). Obserwuje
sie waska klatke piersiowa, mate, szeroko rozstawione
gruczoly piersiowe oraz otyto$¢ brzuszna. Stopy o usta-
wieniu ptasko-koslawym maja obfitg podsciétke ttusz-
czowa. Na stronie podeszwowej, na wysokosci glowy
i kosci srédstopia widoczne sg duze modzele bedace
efektem nadmiernego obciazenia przysrodkowego
brzegu stopy (ryc. 3). W obrebie stép zwraca takze
uwage poszerzenie nasad paliczkéw przy proporcjo-
nalnie cienkich trzonach. Podobne cechy, ale mniej
wyrazne, widoczne sg w kosciach paliczkéw srodko-
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Rycina 1. Progresja dysmorfii twarzy opisywanej pacjentki z NBS (zdjecie A — po urodzeniu,
B-1rok, C—8lat, D—13 lat, E-G — 23 lata)

Figure 1. Dysmorphia progression of the face of the patient with the NBS (picture A — at birth,
B —1year, C—8 years, D —13 years, E-G — 23 years)

Rycina 2. Postawa pacjentki z NBS
Figure 2. Posture of the patient with the NBS
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Rycina 3. Dtonie i stopy pacjentki z NBS
Figure 3. Hands and feet of the patient with the NBS

wychidalszych palcéw rak. Dtonie z krétkimi palcami
(zwtaszcza paliczkiem dalszym) i poszerzonymi stawa-
mimiedzypaliczkowymi (ryc. 3). W badaniu biernego
zakresu ruchu stawéw dtoni stwierdzono ich znacznag
hipermobilno$¢. W badaniu neurologicznym nie za-
uwazono cech niedowtadéw i objawéw ogniskowych.
Omodwienie

Od 5 lat pacjentka jest pod stala opieka zespotu te-
rapeutycznego OSrodka Rehabilitacyjno-Edukacyjno-
-Wychowawczego w Kielcach. W jego skiad wchodza
specjalista pediatrii i neurologii dzieciecej, specjalista
rehabilitacji medycznej, fizjoterapeuta, psycholog,
oligofrenopedagog oraz logopeda. Zesp6t systema-
tycznie ocenia stan zdrowia oraz funkcjonowanie ko-
biety i w miare potrzeb modyfikuje plan terapii. Do
momentu rozpoznania NBS pacjentke uznawano za
osobe z gleboka niepelnosprawnoscia intelektualna
o nieznanej etiologii. Wedtug zespotu terapeutyczne-
go pacjentka jest osoba pogodna, niedomagajaca sie
uwagi. Rozpoznaje znane jej osoby (rodzine, opieku-
néw), reaguje na wlasne imie, uSmiecha sie. Nie czuje
sie komfortowo w towarzystwie obcych oséb. Spora-
dycznie nawigzuje kontakt wzrokowy i dotykowy,
podtrzymuje je na krétko, kontrolujac intensywnos¢
i dtugos¢. Jej zainteresowanie otoczeniem, skupienie
uwagi mimowolnej sa krétkotrwate, co jest charak-
terystyczne dla oséb z glteboka niepelnosprawnoscia
intelektualng. Lubi stuchaé¢ muzyki, kotyszac sie w jej
rytm. Wykazuje zachowania stereotypowe, kotlysze
calym cialem lub gtowa, uderzanig o materac, wysuwa
rytmicznie jezyk, wydajac zwielokrotnione, niearty-
kutowane dzwieki, dmucha sobie w nozdrza. Preferu-
je okresowo pewne wybrane miejsca lub przedmioty.
Zachowanie pacjentki zalezy od stanu zdrowia, wa-
runkéw atmosferycznych i fazy cyklu miesigczkowe-
go. Dos¢ czesto jest pobudzona, cho¢ w sprzyjajacych
warunkach moze osiaggna¢ krétkotrwate odprezenie.
W ciagu ostatniego pétrocza zaobserwowano pogor-
szenie stanu psychicznego (stany lekowe, depresje),
ktére ustapily po wprowadzeniu farmakoterapii
(olanzapina). Pacjentka ma podwyzszony prég bolo-
wy (zglaszany przez rodzicéw brak sygnalizacji po-

Studia Medyczne 2013; 29/2

183

waznych zranien i ztamania). Okresowo wystepuja
u niej trudnosci z zasypianiem i bezsenno$¢. W czyn-
noSciach dnia codziennego jest calkowicie zalezna od
innych oséb. Potrzebuje pomocy podczas ubierania,
czynnosci higienicznych (nie sygnalizuje potrzeb
fizjologicznych), jedzenia oraz picia. Karmiona jest
rozdrobionym pokarmem stalym ze wzgledu na brak
funkcji gryzieniaizucia. Pacjentka nie komunikuje sie
w spos6b werbalny. Wydaje jedynie nieartykulowa-
ne dZzwieki o typie sylabopodobnym, bez kontekstu
znaczeniowego. Sprawno$¢ aparatu artykulacyjnego
jest znacznie obnizona. Jezyk jest przeros$niety, mato
ruchomy, w pozycji spoczynkowej zajmuje miejsce za
Tukiem zebowym. Wargi sa sztywne, o matej rucho-
moSci. Podniebienie wysoko wysklepione (gotyckie),
co uposledza funkcje oddechowa i prowadzi do nawy-
kowego oddychania przez usta. Najlepiej rozwinieta
jest sfera ruchowa. Pacjentka potrafi samodzielnie,
pewnie siedzie¢, chodzi¢, biega¢ i pokonywac prze-
szkody. Chéd o poszerzonej podstawie ze wzgledu
na brak pelnego wyprostu w stawach kolanowych
wykazuje cechy chodu kucznego. W obrebie motory-
ki matlej pacjentka osiagneta umiejetnos¢ chwytania
i manipulowania przedmiotami, cho¢ przewazaja ru-
chy stereotypowe. Okresowo obserwuje si¢ nadwraz-
liwos§¢ dioni i niecheé pacjentki do wykonywania
czynnosci manipulacyjnych.

W opracowanym przez zesp6t indywidualnym pro-
gramie edukacyjno-terapeutycznym postawiono za cele
wspomaganie rozwoju na miare indywidualnych moz-
liwosci, kompensowanie dysfunkcji, rozwijanie autono-
mii, personalizacje i socjalizacje oraz ksztattowanie umie-
jetno$ci mowy czynnejibiernej. W zakresie sprawnosci
motorycznej celem jest utrzymanie istniejgcego stanu
funkcjonowania. Praca z fizjoterapeuta ukierunkowana
jest na ksztaltowanie orientacji w schemacie wtasnego
ciata, utrzymanie prawidtowej postawy podczas loko-
mocji, poprawe umiejetnosci manipulacyjnych oraz za-
pobieganie ograniczeniom ruchomosci poszczegdlnych
stawéw. W zakresie funkcji poznawczych specjalisci
koncentruja sie na ksztattowaniu poczucia wlasnego
ciataiodczuwania siebie, rozwijaniu zdolnosci relaksacji
oraz rozwijaniu koncentracji uwagi. W ramach zajec
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logopedycznych utrwalane sa umiejetnosci rozumie-
nia mowy czynnej (reagowanie na wlasne imie) oraz
rozumienia wyuczonych komunikatéw (komunikatu
»hie”). Zatozone cele realizowane sa poprzez stosowa-
nie metody porannego kregu, programu aktywnosci
Knilléw, metody ruchu rozwijajacego Weroniki Sher-
borne, metody integracji sensorycznej, terapii reki oraz
specjalistycznych metod fizjoterapeutycznych [5].

Wnioski

Wspélczesna medycyna poszukuje nieustannie
nowych, bardziej doskonatych metod diagnostycz-
nych umozliwiajacych wczesne rozpoznawanie wad
genetycznych i rozwojowych. Kazda z nich traktowa-
na pojedynczo nalezatoby uznaé za chorobe rzadka,
jednak sumarycznie wady wrodzone stanowia istotny
problem zdrowotny. Czy ustalenie rozpoznania w wie-
ku 24 lat, podobnie jak w przypadku przedstawionej
pacjentki, nalezy uznac za istotne wydarzenie z punktu
widzenia klinicysty? Niewatpliwie poprzez poréwna-
nie z innymi przypadkami moze to utatwic¢ ustalenie
rokowania pacjenta oraz wybdr optymalnych metod
postepowania leczniczo-terapeutycznego. Moze takze
wspomoc i przyspieszy¢ proces diagnostyczny, zredu-
kowa¢ liczbe zbednych badan u oséb z podejrzeniem
danego zespolu, a poprzez obserwacje prospektywna
moze dostarczy¢ informacji o potrzebach w zakresie
opieki specjalistycznej. Z punktu widzenia rodzicéw
moze wyciszy¢ lek przed nieznanym i przeksztatcic
go w konstruktywna pomoc dziecku, bo ,lepsze zto
znane niz nieznane”.
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Autorzy pragna zlozy¢ podziegkowania rodzicom
pacjentki za zaangazowanie i pomoc w przygotowa-
niu opracowania.
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