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pieka nad dzieckiem z wrodzonym przerostem
nadnerczy spowodowanym niedoborem
21-hydroksylazy i jego rodzing — analiza
wybranych przypadkdw klinicznych

The care of children with inborn androgenital syndrome caused by a deficiency
of 21-hydroxylase and their families — the analysis of selected clinical cases

STRESZCZENIE
Wstep. Wrodzony przerost nadnerczy to niejednorodna jednostka chorobowa, ktérej przyczyna sa zaburzenia enzyma-
tyczne steroidogenezy. Zaburzenie rozpoczyna si¢ w okresie ptodowym i ujawnia sie u noworodkéw. Schorzenie ma
charakter wrodzony i dziedziczy sie autosomalnie recesywnie. Wsréd objawdw choroby nalezy wymieni¢ obojnactwo
rzekome zenskie, zaburzenia rozwoju ptciowego i somatycznego, nadcisnienie tetnicze, zespot utraty soliiinne zaburzenia
towarzyszace. Wczesne prenatalne rozpoznanie wrodzonego przerostu nadnerczy umozliwia wprowadzenie leczenia dek-
sametazonem u cigzarnych, aby uniknac wirylizacji ptodow zenskich. Celem leczenia jest zatrzymanie objawow wirylizacji,
normalizacja ci$nienia tgtniczego krwi i procesu wzrastania, osiggnigcie prawidtowego wzrostu i proporcji ciata dorostego
oraz uzyskanie prawidtowego rozwoju i czynnosci gonad.
Cel. Celem pracy byta analiza wybranych przypadkdéw wrodzonego przerostu nadnerczy z uwzglednieniem réznorodnosci
obrazu klinicznego w zaleznosci od okresu rozpoczecia leczenia oraz przedstawienie roli i zadan pielegniarki w aspekcie
dziatan pielegnacyjno-edukacyjnych podejmowanych wobec dziecka z wrodzonym przerostem nadnerczy i jego rodziny.
Materiat i metody. Badaniem objeto dwie dziewczynki z wrodzonym przerostem nadnerczy , ktére byly leczone w Klinice
Pediatrii Hematologii, Onkologii i Endokrynologii Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego. Praca dotyczy studium indywidu-
alnego przypadku oraz obejmuje oceng stanu klinicznego dzieci.
Wyniki i wnioski. Udzielenie porady genetyczneji wczesna od momentu rozpoznania cigzy suplementacja deksametazonem
zapobiega wirylizacji ptodu. Prawidtowa opieka nad dzieckiem pozwala uzyskac¢ dobry stan zdrowia i poprawia jakos¢
zycia dziecka i jego rodziny.
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ABSTRACT

Background. Congenital adrenal hyperplasia (CAH) is a heterogeneous disease entity, which is caused by abnormal enzyme
steroidogenesis. This disorder begins during fetal and neonatal revealed. It is a congenital and inherited autosomal recessive
disorder. Symptoms of this disease include hermaphroditism alleged female sexual development disorders and somatic,
hypertension, salt wasting syndrome and other associated disorders. Early prenatal diagnosis of CAH allows the introduction
of treatment with dexamethasone in pregnant women to prevent virilization of female fetuses. The aim of treatment is to
stop virilization symptoms, normalization of blood pressure and the growth process, to achieve normal growth and adult
body proportions and getting the proper development and function of the gonads.

Aim. The aim of this work is the analysis of selected cases of CAH in terms of the diversity of the clinical picture, depending
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on the period of initiation of therapy and presentations the roles and tasks of nurses in terms of nursing - educational taken
the child with CAH and his family.

Material and methods. The study involved two girls with CAH who were treated in the Department of Paediatrics, Haema-
tology, Oncology and Endocrinology Medical University of Gdansk. The work concerns the study of the individual case and
includes an assessment of the clinical status of children.

Results and conclusions. Award of genetic counseling and early diagnosis of pregnancy after dexamethasone supple-
mentation prevents fetal virilization. Proper care of the child allows for good health and improves the quality of life of the

child and his family.

Nursing Topics 2013; 21 (3): 409-416
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Wstep

Zespot nadnerczowo plciowy, wrodzony przerost
nadnerczy (adrenogenital syndrome OMIM 20190)
spowodowany niedoborem 21-hydroksylazy jest jedna
z postaci schorzen bedacych efektem genetycznie
uwarunkowanego niedoboru enzyméw szlaku bio-
syntezy hormondéw nadnerczowych. Schorzenie wy-
stepuje z czestoscig 1:6000-1:10000 zywych urodzen.
Niedobdr lub brak enzymu 21-hydroksylazy jest spo-
wodowany mutacjami genu CYP2], zlokalizowanego
na krétkim ramieniu chromosomu 6 (6p2.3) [1].
W zaleznoSci od lokalizacji mutacji rozrdznia si¢ dwa
typy schorzenia: posta¢ klasyczng, ujawniajaca si¢
unoworodkéw, oraz postaé nieklasyczna ujawniajaca
sie w pOZniejszym okresie zycia. Chorobe dziedziczy
si¢ w sposOb autosomalny recesywny, co oznacza,
ze rodzice sa nosicielami nieprawidtowego genu,
ryzyko powtdrnego wystapienia choroby w rodzinie
wynosi 25%.

Efektem nieprawidlowej syntezy 21-hydroksylazy
jest niedobor kortyzolu i aldosteronu. W odpowiedzi
na to dochodzi do nadmiernego wydzielania ACTH,
co prowadzi do nadmiernej syntezy miedzy innymi
17-OH-progesteronu oraz dehydroepiandrostendio-
nu, androstendionu i testosteronu. Istotne z punktu
widzenia wezesnego rozpoznania sg dwie postaci nie-
doboru: postaé klasyczna przebiegajaca z utrata soli
oraz postac klasyczna, ktorej nie towarzyszy jej utrata.

Pierwsza z nich, stanowigca chorobe zagrazajaca
zyciu noworodka, ujawnia si¢ zwykle okoto drugiego
tygodnia zycia w postaci wymiotow, biegunki i gwat-
townie postepujacego odwodnienia, ktdremu towa-
rzyszy znaczna hiponatremia (nawet do 110 mmol/ml)
oraz hiperkaliemia.

Posta¢ bez utraty soli zwykle przebiega w sposéb
mniej dramatyczny, jednak w jej przebiegu, zwlasz-
cza w okresie na przyktad infekcji moze dochodzi¢
do przetomdéw nadnerczowych. Efektem niepra-
widtowej produkcji hormondw jest maskulinizacja
zewnetrznych narzadéw piciowych dokonujaca si¢
u dziewczynek w okresie zycia ptodowego. U nowo-
rodkow plci meskiej typowym objawem jest obecnos§é
ciemnej moszny.
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Postaé nieklasyczna jest rozpoznawana u dziew-
czynek z przedwczesnym pubarche oraz u dziewczat
i kobiet z cechami androgenizacji. Manifestacja kli-
niczng przedwczesnego pubarche jest wystepowanie
nasilonego tradziku oraz przedwczesnego zarastania
nasad koSci, co prowadzi do nizszego wzrostu. Do
objaw6w androgenizacji nalezy hirsutyzm, zaburzenia
miesigczkowania, u niektorych z pacjentek docho-
dzi do zespotu policystycznych jajnikéw, zaburzen
ptodnosci, u okoto potowy stwierdza si¢ nieznaczne
powigkszenie techtaczki i warg sromowych, ale nie jest
to reguta [2-4]. Chlopcy mogg demonstrowac cechy
przedwczesnego dojrzewania piciowego.

Do laboratoryjnych objawéw typowych dla wrod-
zonego przerostu nadnerczy z niedoboru 21-hy-
droksylazy nalezy: wzrost stezenia ACTH, spadek
stezenia kortyzolu oraz wzrost stezenia 17alfa-
-hydroksyprogesteronu (17-OHP). Rozstrzygajacym
badaniem jest profil steroidowy uzyskiwany z dobowej
zbidrki moczu oraz wykonanie badania genetycznego
potwierdzajacego obecno$¢ mutacji genu CYP21.

Podejrzewajac postac nieklasyczna, wykonuje si¢
krotki test z podaniem ACTH i oznaczeniem steze-
nia 17-OHP w warunkach podstawowych i 60 minut
po jego podaniu. Profil steroidowy oraz badanie
genetyczne wykonuje si¢ podobnie jak w postaci kla-
sycznej. Badanie USG wykonywane u noworodkéw
zwykle nie wskazuje na zmiany w wielko$ci nadnerczy,
natomiast w postaci nieklasycznej u dziewczat i kobiet
moze nastapi¢ przerost kory nadnerczy.

Istota leczenia jest podawanie odpowiednich
zindywidualizowanych dawek glikokortykoidéw
oraz mineralokortykoidéw, zwykle wobec niskich
stezen sodu w pierwszym okresie leczenia stosuje si¢
dosalanie mieszanek mlecznych. Leczenie prowadzi
si¢ przede wszystkim na podstawie pomiaréw stezef
elektrolitow: sodu i potasu w surowicy. W okresie
p6Zniejszym korekcja zwirilizowanych w okresie cia-
zy zewnetrznych narzadéw piciowych dziewczynek.
Leczenie prowadzi si¢ cate zycie [5].

Poznanie mechanizmu choroby pozwolito na zasto-
sowanie skutecznego sposobu zapobiegania wiryliza-
cji narzadéw ptciowych u ptodéw plci zefiskiej. Od 6.
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tygodnia ciazy matkom wprowadza si¢ deksametazon.
Badanie prenatalne (amniopunkcje) umozliwiajace
potwierdzenia badZ wykluczenie mutacji genu CYP21
wykonuje si¢ okoto 2. tygodnia ciazy. W przypadku
potwierdzenia mutacji u ptodu pici zefiskiej, poda-
wanie kobiecie cigzarnej hormondéw steroidowych
kontynuuje si¢ do ukonczenia ciazy.

Cel

Celem pracy byla analiza wybranych przypadkéw
wrodzonego przerostu nadnerczy z uwzglednieniem
réznorodno$ci obrazu klinicznego w zaleznoS$ci od
okresu rozpoczecia leczenia oraz przedstawienie roli
izadan pielegniarki w aspekcie dziatan pielegnacyjno-
-edukacyjnych podejmowanych wobec dziecka
z wrodzonym przerostem nadnerczy i jego rodziny.

Materiat i metody

Badaniem objeto dwie dziewczynki z wrodzonym
przerostem nadnerczy hospitalizowane w Klinice
Pediatrii Hematologii, Onkologii i Endokrynologii
Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego. Dziewczynki
na oddziat trafity w pierwszych dobach zycia.

W badaniu wykorzystano nastepujace techniki:
— badanie podmiotowe i przedmiotowe dziecka,
— analize dokumentacji medycznej,

— obserwacje dziecka.

Wyniki
Ponizej przedstawiono dwa przypadki kliniczne
niedoboru 21-hydroksylazy u noworodkdow.

Przypadek 1

Dziecko pfci zefiskiej mtodych zdrowych rodzicow
z nieobcigzonym wywiadem rodzinnym. Przebieg
ciazy prawidtowy, pordd o czasie, masa urodzeniowa
3400 g, 10 pkt. w skali Apgar. W badaniu fizykalnym
po porodzie stwierdzono cechy wirylizacji narzadéw
ptciowych zewnetrznych pod postaciag powigksze-
nia warg sromowych zewnetrznych, powigkszenia
fechtaczki. W badaniu USG stwierdzono obecno$¢
macicy. Kariotyp dziecka okre§lono jako prawidlowy
zenski, 46, XX.

Rozpoznanie zespotu nadnerczowo-ptciowego
zniedoborem 21-hydroksylazy postawiono na podsta-
wie wysokiego stezenia 17-OH progesteronu w osoczu
oraz typowego profilu steroidowego w dobowe;j zbidr-
ce moczu. Rozpoznanie potwierdzono obecnoscia
mutacji genu CYP21. W leczeniu zastosowano gli-
kokortykoidy, mineralokortykoidy oraz poczatkowo
dosalanie mieszanek.

Matka przebywata razem z dzieckiem w szpitalu,
zaniepokojona stanem zdrowia dziecka przezywala
negatywne emocje, byla przygnebiona, miata obnizo-
ny nastrdj. W tym trudnym okresie otrzymata bardzo

duze wsparcie ze strony swojej rodziny: rodzicow,
siostry, ktora aktywnie wiaczata si¢ w opieke nad
dziewczynka.

Przypadek 2

Dziecko plci zenskiej mtodych, zdrowych rodzi-
cow. Siedmioletni brat z potwierdzonym genetycznie
rozpoznaniem zespotu nadnerczowo-piciowego z nie-
doborem 21-hydroksylazy. W momencie stwierdzenia
cigzy w leczeniu matki zastosowano deksametazon,
nastgpnie w 13. tygodniu cigzy wykonano amniopunk-
cje, stwierdzajac u plodu plci zefiskiej mutacje genu
CYP21. Po urodzeniu (masa urodzeniowa 2600 g,
10 pkt. w skali Apgar) nie stwierdzono cech masku-
linizacji narzadéw plciowych. Wdrozono typowe
leczenie.

Rodzice dziewczynki pozytywnie nastawieni do lec-
zenia, otwarci, fatwo nawiazujacy kontakt, aktywnie
uczestniczacy w opiece nad dzieckiem.

Dyskusja

Tak zwany przetom nadnerczowy u noworodka,
przebiegajacy z dyselektrolitemia i cechami wstrzgsu
hipowolemicznego jest stanem zagrazajacym zyciu.
Rozpoczyna si¢ zwykle po ukoficzeniu przez nowo-
rodka 2. tygodnia zycia. W przypadku dziewczynek
z cechami wirylizacji rozpoznanie nie jest trudne, nato-
miast u chtopcéw na rozpoznanie moze naprowadzié
obecnos$¢ nieco ciemniejszego zabarwienia moszny.

Do przetoméw nadnerczowych moze dochodzié
takze w okresach dekompensacji ustrojowej spowodo-
wanej na przyktad infekcja, zmeczeniem, stresem itp.

Rodzice musza mie¢ $wiadomosé, ze zycie i prawid-
towy rozwdj dziecka zalezy od wtaSciwego i systema-
tycznego dawkowania gliko- i mineralokortykoidéw.
Nalezy bezwzglednie przestrzega¢ godzin podawania
lekéw i1 ich wtasciwej dawki, w razie watpliwosci co
do przyswojenia leku (ulewanie, wymioty) dawke
nalezy powtorzy¢.

W przypadku wystapienia niepokojacych obja-
wow: infekcji przebiegajacej z wymiotami, wysoka
temperatura, biegunka wskazany jest pilny kontakt
z of§rodkiem leczacym celem czasowego przej$cia na
dozylna podaz lekéw.

Zabiegi korekcyjne wykonywane u dziewczynek
z cechami wirylizacji sa kilkuetapowe. Przes§wiadczenie
o zaburzeniu ptciowoSci dziecka, lgk o jego dalszy roz-
wdj powoduje konieczno$¢ skierowania rodzicow pod
opieke psychologa. Z czasem opieki psychologiczne;j
wymagaja takze mtodzi pacjenci, reagujac szczegdlnie
w okresie dojrzewania na §wiadomo$¢ uzaleznienia
od terapii przez cate zycie, obawy co do zachowania
ptodnosci, a takze trudnosci z akceptacja choroby.

Z kolei posta¢ nieklasyczna schorzenia wiaze si¢
ze stopniowym narastaniem objawow androgenizacji
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u dziewczat i kobiet. Wnikliwa obserwacja w trakcie
badania obecnosci hirsutyzmu, nadmiernego wzrostu
w okresie przedpokwitaniowym, przedwczesnie wy-
stepujacego tradziku, zebranie wywiadu dotyczacego
zaburzen miesigczkowania pozwala na wysunigcie
podejrzenia choroby. W tej postaci choroby wiaczenie
leczenia glikortykoidami cofa objawy androgenizacji.

U pacjentéw z klasyczna postacia choroby w mia-
r¢ rozwoju moze pojawic¢ si¢ otylo$¢ przebiegajaca
z hiperinsulinizmem, co sprzyja rozwojowi zespotu
metabolicznego [6]. Przewlekte leczenie glikokorty-
kosteroidami moze prowadzi¢ do rozwoju osteopo-
rozy. Sprawia to, ze pacjenci powinni przestrzegac
odpowiedniej, zbilansowanej diety, prowadzi¢ ak-
tywny tryb zycia. Zadaniem pielegniarki opiekujace;j
si¢ takim pacjentem jest stata kontrola masy ciata,
ci$nienia tetniczego krwi, poziomu glikemii oraz diety
i zastosowanie odpowiedniej aktywnosci fizyczne;.

Niezwykle istotne jest udzielenie porady genetyczne;.
Ryzyko powtorzenia si¢ choroby w rodzinie wynosi 25%.
Woezesna, od chwili rozpoznania ciazy, suplementacja
deksametazonem zapobiega wirylizacji ptodu.

Opieka nad dzieckiem, oprécz pielggnowania,
uwzglednia réwniez edukacje dziecka i jego rodziny
(patrz Zalacznik).

Dobér metody opieki nad dzieckiem jest uzalezni-
ony od potrzeb, rodzaju deficytéw w poszczegdlnych
okresach rozwojowych, wieku pacjenta oraz zdolno-
$ci i mozliwosci rodzicow. Pielggniarka musi oceni¢
potrzeby uniwersalne, na przyklad zapewnienie po-
zywienia, ptynéw i mozliwosci ich zaspokojenia przez
dziecko (w zaleznoSci od wieku i stopnia rozwoju),
ale takze mozliwosci zaspokojenia tych potrzeb przez
rodzicéw. Bardzo wazne jest zaspokojenie potrzeb
specyficznych, czyli problemy w petnieniu funkc;ji
spotecznych, niewystarczajaca edukacja, zmiany
Srodowiska spowodowane pobytami w szpitalu oraz
potrzeby w sytuacjach zaburzen stanu zdrowia
w chorobie. Pojawienie si¢ zaburzen w funkcjonowaniu
somatycznym, psychicznym i spotecznym dziecka be-
dzie determinowac realizacj¢ potrzeb uniwersalnych.
Trzeba pamigtad, ze dziecko to organizm nabierajacy
kompetencji psychofizycznych i spotecznych w catym
procesie rozwojowym. Brak zaspokojenia podsta-
wowych potrzeb lub pojawienie si¢ deficytow moze
rzutowac na jako$¢ zycia w wieku dorostym [7].

Wrodzony przerost nadnerczy jest schorzeniem
przewleklym, uwarunkowanym genetycznie, co
oznacza, ze dziecko i rodzina beda zmagac si¢ z cho-
roba przez cate zycie. Przewlekta choroba to duze
obciazenie dla dziecka, poniewaz moze naruszac jego
prawidtowy rozwdj, dobre samopoczucie, utrudniac
edukacje, zmieniaé sytuacj¢ spoteczna w grupie
dzieci, ale tez wydarzenie w zyciu rodziny, ktore
moze zakidcad jej funkcjonowanie w r6znych sferach
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zycia, by¢ przyczyna napiec i konfliktéw, ktére moga

zagrazad jej integralnosci. Dlatego problemy rodziny

i zaburzenia w jej funkcjonowaniu nalezy traktowac

na réwni z zaburzeniami zdrowia i rozwoju dziecka.

Przewlekla choroba dziecka jest trudng sytuacja dla

rodzicéw, powoduje wiele negatywnych przezyé

iniesie ze soba duzo nowych obowiazkéw, powoduje
koniecznos$¢ zmian w funkcjonowaniu catej rodziny.

Zrozumienie przez rodzicow probleméw wynikaja-

cych z choroby dziecka pozwala im przystosowac si¢

do jej przewlektosci i stworzy¢ prawidtowe warunki do
zycia, rozwoju dziecka. Rodzina i dziecko potrzebuja
wsparcia catego zespotu terapeutycznego: lekarza,
pielegniarek, psychologa, pedagoga, pracownika
socjalnego. Z czasem rodzice staja si¢ ekspertami

w zakresie choroby dziecka, organizuja si¢ w grupy

samopomocy, stowarzyszenia i pomagaja innym.

Wspétpracujac z innymi rodzicami chorych dzieci,

udzielajg sobie wzajemnego wsparcia, odreagowuja

negatywne uczucia i emocje.

Ze wzgledu na charakter wsparcia $wiadczonego
rodzinie dziecka przewlekle chorego wyrdznia si¢ jego
nastepujace kategorie:

— wsparcie emocjonalne — polega na przekazywa-
niu w toku interakcji emocji podtrzymujacych,
uspokajajacych, odzwierciedlajacych troske,
pozytywne ustosunkowania do osoby wspieranej
[8]. Sa to dziatania zmierzajace do przezwyci¢ze-
nia trudnoS$ci natury psychicznej wystepujacych
u chorych dzieci i ich bliskich i uzyskanie przez nich
podtrzymania emocjonalnego;

— wsparcie informacyjne — to wymiana w toku
interakcji takich informacji, ktére sprzyjaja lep-
szemu zrozumieniu sytuacji, potozenia zyciowego
i problemu. Ten rodzaj wsparcia to takze przeka-
zywanie informacji zwrotnych do osoby wspieranej
na temat skuteczno$ci podjetych przez nig dziatan
oraz dzielenie si¢ wlasnym doswiadczeniem przez
osoby przezywajace podobne trudnosci[8]. Dzie-
ckow zalezno$ci od wieku i fazy rozwoju oraz jego
rodzice, aby mogli by¢ aktywnymi uczestnikami
terapii, musza zdoby¢ wiedze¢ na temat choroby.
Pielegniarka i inni cztonkowie zespotu terapeu-
tycznego realizujac ten rodzaj wsparcia muszg
by¢ przez dziecko i jego bliskich zrozumiani,
aozakresie przekazywanych informacji musza zade-
cydowac sami na podstawie oceny mozliwosci po-
znawczych i rozwojowych dziecka i jego rodzicow;

— wsparcie instrumentalne — to rodzaj instruk-
tazu polegajacego na przekazywaniu informacji
o konkretnych sposobach postgpowania; moze
to by¢ takze forma modelowania skutecznych
zachowan zaradczych [8]. Skuteczno$¢ leczenia
choroby przewleklej w duzej mierze zalezy od
wsparcia instrumentalnego dziecka i jego bliskich,
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pozwalajacego na opanowanie wielu umiejetnosci
manualnych, poprzez zastosowanie réznorod-
nych metod nauczania, dostosowanych do wieku
i mozliwosci intelektualnych dziecka. Moze mie¢
charakter jednorazowy, kilkukrotny i wielokrotny
i dotyczy¢ réwniez wsparcia dla rodzin zyjacych
w niedostatku materialnym, przy braku mozliwosci
zapewnienia choremu dziecku warunkéw do le-
czenia i rozwoju [8].

Udzielenie wsparcia spotecznego w szerokim za-
kresie pozwoli dzieciom chorym na wrodzony przerost
nadnerczy zdoby¢ wiedze, umiejetnosci i uksztattowac
prawidtowe postawy co jest warunkiem koniecznym
do osiagniecia korzySci, takich jak:

— niwelowanie poczucia osamotnienia, izolacji,
odrzucenia, redukcja leku;

— uwolnienie od wlasnych negatywnych uczué, na-
pieé, stresu, poprawa samopoczucia;

— wzmocnienie motywacji do aktywnej wspotpracy
w procesie leczenia;

— osiagnigcie samodzielno$ci w podejmowaniu
decyzji;

— poprawa jakoSci zycia chorych.

Prawidtowo prowadzona terapia wrodzonego
przerostu nadnerczy pozwala na uzyskanie dobrego
stanu zdrowia i samopoczucia, ogranicza negatywny
wplyw choroby na jako$¢ zycia dzieci i ich rodzin.
Warunkiem jest rzetelne realizowanie przez zespot
terapeutyczny szeroko pojetego wsparcia spotecz-
nego wzgledem chorych dzieci i ich bliskich. Nalezy
zaznaczy¢, ze chore dzieci z wrodzonym przerostem
nadnerczy i ich rodzice wymagaja ustawicznego
wsparcia spotecznego, w celu oceny posiadanej przez
nich wiedzy, sprawdzenia umiejetnoSci w zakresie
postgpowania terapeutycznego, jak rowniez pomocy
w chwilach kryzyséw i zwatpienia.

Whioski

Udzielenie porady genetycznej i wezesna od mo-
mentu rozpoznania cigzy suplementacja deksameta-
zonem zapobiega wirylizacji ptodu.

Prawidtowa opieka nad dzieckiem pozwala uzyskac
dobry stan zdrowia i poprawia jako$¢ zycia dziecka
ijego rodziny.

Zatlacznik

Proces pielegnowania dziecka z wrodzonym
przerostem nadnerczy

Diagnoza pielegniarska

— Mozliwo$é¢ zaburzefi w gospodarce wodno-elek-
trolitowej (niskie st¢zenie sodu, wysokie st¢zenie
potasu).

Cel opieki:

— niedopuszczenie do zaburzefi w gospodarce

wodno-elektrolitowej, wyréwnanie zaburze.
Plan opieki:

— obserwacja dziecka, ocena objawdéw i stanu
nawodnienia dziecka;

— prowadzenie bilansu plynéw;

— dokonywanie pomiaru masy ciata dziecka;

— ocena diurezy;

— pobranie materiatu biologicznego do badan w celu
okreSlenia stezenia sodu, potasu, glukozy i innych
zgodnie ze zleceniem lekarza;

— przygotowanie dziecka do zabiegu zatozenia
wktucia dozylnego;

— zatozenie wktucia obwodowego, utrzymanie jego
droznosci i zapobieganie zakazeniu miejsca wkiu-
cia (monitorowanie);

— wyréwnanie strat ptyndw oraz zapewnienie bieza-
cego uzupetniania traconych nadal ptynow;

— prowadzenie dozylnej terapii nawadniajacej;

— podtaczenie kroplowek nawadniajacych;

— podawanie lekdw na zlecenie lekarza (hydrokorty-
zon);

— ocena stanu klinicznego dziecka;

— wyréwnanie strat elektrolitow (podawanie chlorku
sodowego do pokarmu zgodnie ze zleceniem
lekarza);

— utrzymywanie wlasciwego poziomu elektrolitow;

— stosowanie odpowiedniej diety.

Diagnoza pielegniarska

— Mozliwos¢ wystapienia wymiotow.
Cel opieki:

— zapobieganie, likwidacja wymiotow;

— utrzymanie droznosci drég oddechowych;

— zapobieganie odwodnieniu, utracie elektrolitow.
Plan opieki:

— zapewnienie bezpiecznej pozycji ciala (na boku)
zapobiegajacej zachty$nigciu;

— obserwacja tredci i iloSci wymiotdw;

— prowadzenie bilansu ptynéw;

— nawadnianie dozylne;

— obserwacja dziecka w kierunku wystepowania
objaw6éw odwodnienia;

— kontrola masy ciata;

— kontrola ci$nienia tetniczego, tetna, cieptoty ciata;

— pobranie materiatu biologicznego do badan (réw-
nowaga kwasowo-zasadowa, elektrolity: Na, K,
Cl, stezenie mocznika i kreatyniny, poziom ciat
ketonowych w moczu);

— zachowanie czystoSci dziecka i otoczenia;

— higiena jamy ustnej;

— udziat pielegniarki w leczeniu, podawanie lekéw
na zlecenie lekarza.
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Diagnoza pielegniarska

— Dziecko ma trudnosci w samodzielnym zaspoka-
janiu potrzeb fizjologicznych, wynikajace z wieku.
Cel opieki:

— zaspokajanie potrzeby odzywiania;

— zaspokojenie potrzeby czystoSci.
Plan opieki

— przygotowanie positku;

— karmienie dziecka stosownie do wieku (pokarm
odpowiedni iloSciowo i jakoSciowo);

— prowadzenie kontroli karmienia;

— codzienna kapiel dziecka;

— codzienna zmiana bielizny osobistej i poScielowej;

— nawilzanie skory dziecka;

— dbatos¢ o higiene¢ otoczenia.

Diagnoza pielegniarska

— Brak wiedzy rodzicow na temat postgpowania
z dzieckiem w chorobie (wrodzonym przerostem
nadnerczy).

Cel opieki:

— dostarczenie wiedzy rodzicom;

— przygotowanie rodzicéw do opieki nad dzieckiem.
Plan opieki:

— rozmowa z rodzicami na temat etiologii, istoty,
leczenia wrodzonego przerostu nadnerczy;

— przekazanie rodzicom wiedzy i1 umiejetnosci na
temat obserwacji i pielggnowania dziecka (po-
miar masy ciata, ci$nienia tetniczego, glikemii,
kontrola diety);

— nauka pielegnowania dziecka, sumiennego poda-
wania zleconych lekéw w warunkach domowych
(bezwzglednego przestrzegania godzin podawania
lekdéw i ich wiasciwej dawki);

— w przypadku ulewan, wymiotéw powtorzenie
dawki leku;

— rozmowa z rodzicami na temat postepowania
w przypadku goraczki, wymiotow, wysitku fizycznego,
zabiegu operacyjnego, stresu — pilny kontakt z o§rod-
kiem leczacym — przejscie na dozylng podaz lekdw;

— rozmowa z rodzicami i dzieckiem na temat dziatan
niepozadanych stosowanego leczenia;

— wyjaSnienie znaczenia stosowanej terapii dla
zdrowia i zycia dziecka;

— nauka dziecka sposobOw radzenia sobie ze
stresem;

— uswiadomienie rodzicom potrzeby wi¢zi z dzie-
ckiem;

— rozmowa na temat prawidlowego rozwoju psycho-
ruchowego dziecka;

— wspomaganie rodzicow w opiece nad dzieckiem;

— wyrabianie cierpliwoSci rodzicow w trakcie wyko-
nywania zabiegéw pielegnacyjnych;

— kontakt matki z lekarzem endokrynologiem,
konieczno$¢ wykonywania badan laboratoryjnych
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— pomoc w organizowaniu wizyty u lekarza, ba-
dan kontrolnych;

— rozmowa z rodzicami i dzieckiem na temat
koniecznoSci posiadania przy sobie karty naglego
wypadku.

Diagnoza pielegniarska

— Mozliwos¢ wystapienia osteoporozy.
Cel opieki:

— zmniejszenie osteoporozy i mozliwosci powiklan.
Plan opieki:

— edukacja rodzicéw, dziecka w zakresie znaczenia
aktywnosci fizycznej dla wzmocnienia i poprawy
wydolno$ci mig$ni szkieletowych:

— zachecanie do aktywnoSci fizycznej (spacery,
plywanie),

— przekazanie informacji o konsekwencjach
zwiazanych z uprawianiem sportow wyczynowych;

— stosowanie zbilansowanej diety, wspdtpraca
z dietetyczka;

— stosowanie suplementacji preparatow wapnia
i witaminy D, zgodnie z zaleceniem lekarza;

— poinformowanie o konieczno§ci wykonywania ba-
dan kontrolnych zleconych przez lekarza (stgzenia
wapnia, fosforu, magnezu, densytometria kosci).

Diagnoza pielegniarska

— Mozliwo$¢ wystapienia hirsutyzmu u dziewczat.
Cel opieki:

— ograniczenie nastepstw hirsutyzmu.
Plan opieki

— nawiazanie kontaktu z dzieckiem i rodzicami,
przeprowadzenie wywiadu;

— udziat pielegniarki w badaniu przedmiotowym;

— przygotowanie dziecka i udzial w badaniu ultra-
sonograficznym, ginekologicznym:

— wyjasnienie na czym polega badanie,

— pouczenie jak nalezy przygotowac si¢ do badan,

— okazanie wsparcia i zrozumienia;

— pobieranie materialu do badan laboratoryjnych;

— rozmowa z dzieckiem na temat zaburzen, od-
powiedZ na pytania i watpliwoSci dziewczynki,
uspokojenie dziecka i wyjasnienie watpliwosci;

— udziat pielegniarki w zleconej farmakoterapii
wystepujacych zaburzef.

Diagnoza pielegniarska

— Mozliwos$¢ pojawienia si¢ zmian skérnych (tra-
dzik)
Cel opieki:

— zmniejszenie zmian skérnych.
Plan opieki:

— poinstruowanie dziecka jak ma dbac o skore:

— przedstawi¢ Srodki do pielegnacji skory tradzi-
kowej,
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— pouczy¢ o niedrapaniu zmian, maskowaniu zmian Cel opieki:
tradzikowych, przestrzeganiu higieny skéryirak, —— ochrona przed zakazeniami.

— udziat w leczeniu farmakologicznym zmian zgod- Plan opieki:
nie ze zleceniem indywidualng kartg zleceni; — zachegcanie matki do karmienia piersia;

— poinformowanie o koniecznoSci systematycznej — zachecanie dziecka do glebokiego oddychania
oceny stanu calej skory i poinformowanie persone- poprzez ¢wiczenia i $piew;
lu o pojawieniu si¢ jakichkolwiek zmian skérnych; — ubieranie dziecka w luzne i cieple ubrania, sto-

— zwrOcenie uwagi na przestrzeganie higieny oso- sownie do temperatury otoczenia;
bistej i noszonej odziezy; — nie przegrzewanie dziecka;

— kontakt z lekarzem dermatologiem, pomoc — dziecko powinno przebywa¢ w dobrze przewie-
w zorganizowaniu konsultacji dermatologiczne;. trzonych pomieszczeniach;

— unika¢ thumoéw, na przyktad w kinach, sklepach
Diagnoza pielegniarska itp., gdzie istnieja duze mozliwoSci zakazenia

— Mozliwos$¢ wystapienia otytoSci przebiegajacej dziecka;

z hiperinsulinizmem, ryzyko rozwoju zespotu — dieta dziecka powinna by¢ dobrze zbilansowana;
metabolicznego. — nalezy dbac o higieng ciata i otoczenia dziecka;
Cel opieki: — profilaktyka zakazen poprzez stosowanie szcze-

— zmniejszenie ryzyka otyloSci i zespotu metabo- piefi ochronnych;
licznego. — weczesne i zdecydowane leczenie kazdego zaka-
Plan opieki zenia;

— przeprowadzenie edukacji dziecka ijego rodzicow  — izolacja dziecka od potencjalnych Zrodet zaka-
na temat prawidlowego zywienia w poszczegol- Zenia;
nych okresach rozwojowych i aktywnosci fizycznej; — profilaktyka zakazefi w okolicy wkhucia dozylnego;

— umozliwienie kontaktu z dietetykiem i fizjotera- — przestrzeganie zasad rezimu sanitarnego;
peuta, psychologiem; — przestrzeganie zasad aseptyki i antyseptyki

— dokonywanie pomiardw antropometrycznych: w trakcie wykonywanych zabiegow;
wysokoSci i masy ciata, obwodéw talii i bioder; — okresowe wykonywanie posiewu moczu.

— obliczanie wskaznikéw BMI, WHR i odniesienie
wynikéw do siatek centylowych; Diagnoza pielegniarska

— regularny pomiar ci§nienia tetniczego; — Niepokdj dziecka spowodowany choroba, obni-

— oznaczanie stezenia cholesterolu catkowitego, zony nastroj.
cholesterolu frakcji HDL, triglicerydow, glikemii Cel opieki:
na czczo, stezen transaminaz i TSH. — obnizenie napig¢cia emocjonalnego;

— zaakceptowanie choroby i wynikajacych ograni-
Diagnoza pielegniarska czen.

— Mozliwo$¢ wystapienia nadci$nienia tetniczego. ~ — Plan opieki:

Cel opieki: — rozmowa z dzieckiem na temat etiologii, istoty,

— zapobieganie powiktaniom; leczenia wrodzony przerost nadnerczy;

— normalizacja ci$nienia tetniczego. — wyjasnienie dziecku znaczenia stosowanej terapii

— Plan opieki: dla zdrowia i zycia;

— ocena stanu ogllnego, obserwacja w kierunku — regularna ocena stanu emocjonalnego dziecka;
niepokojacych objawéw (bdle glowy, zaczerwie- — nauka dziecka sposob6éw radzenia sobie ze
nienie twarzy, zaburzenia widzenia); stresem;

— pomiar i ocena wartosci ci$nienia tetniczego, od- — nauczenie dziecka prostych metod relaksacyjnych;
niesienie wynikéw do siatek centylowych; — uSwiadomienie rodzicom potrzeby wiezi z dzie-

— prawidlowa technika wykonania pomiaru, dobor ckiem ;
odpowiedniej wielkos$ci mankietu; — uwrazliwienie rodzicéw na wnikliwa obserwacje

— poinformowanie lekarza o warto$ciach ci$nienia dziewczynki pod katem emocji;
tetniczego, dalsza diagnostyka, monitorowanie =~ — rozmowazrodzicamina temat pozadanych postaw
ci$nienia tetniczego za pomoca aparatu Holter; rodzicielskich;

— kontrola parametrow zyciowych (tetno, oddech); — ustalenie czy istnieja inne zrodta frustracji i nie-

— podanie lekéw na zlecenie lekarza. pokoju;

— wspolne z dzieckiem i rodzicami rozwigzywanie
Diagnoza pielegniarska istniejacych problemdw;

— Mozliwo$¢ zmniejszonej odpornosci na zakazenia ~ — okazywanie dziecku wsparcia, zachgcanie do po-

na skutek stosowanej steroidoterapii. zytywnego mySlenia;
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— zachecanie do korzystania z pomocy psychologa, — przekazanie informacji o zapobieganiu izolacji
pedagoga szkolnego; spoteczne;.

— zachecanie do nawigzywania kontaktow z rowies-
nikami; Pismiennictwo

— zachgcanie dziecka do uczestniczenia w spotka- 1. Marino R., Ramirez P., Galeano J. i wsp. Steroid 21-hy-
niach grup wsparcia i nawigzywania kontaktu droxylase gene mutational spectrum in 454 Argentinean
z innymi dzie¢mi chorymi na wrodzony przerost patients: genotype-phenotype correlation in a large cohort
nadnerczy. of patients with congenital adrenal hyperplasia. Clin. En-

docrinol. (Oxf). 2011; 75 (4): 427-435.
2. Matunowicz E.M. Nieklasyczna posta¢ wrodzonego

Diagnoza pielegniarska przerostu kory nadnerczy z powodu niedoboru 21-hy-

— Niepokgj rodzicéw spowodowany chorobg dzie- droksylazy (nk-wrodzony przerost nadnerczy) u dziew-
cka, zaklécenie funkcjonowania rodziny. czynek i kobiet z objawami androgenizacji. Endokrynol.
Cel opieki: Ped. 2008; 7 (1): 22.

— zmniejszenie niepokoju; 3. Moran C., Azziz R., Carmina E. i wsp. 21-hydroxylase-

-deficient nonclassic adrenal hyperplasia is a pro-

— poprawa funkcjonowania rodziny. et :
gressive disorder. A multicenter study. The Journal

Plan. Ople!“ . . . of Clinical Endocrinology & Metabolism 2006; 91 (9):
— udzielanie wsparcia emocjonalnego rodzicom 3451-3456.

dziecka; ) o 4. New MI, AbrahamM., Gonzalez B. i wsp. Genotype-
— koordynacja wspotpracy z psychologiem i psycho- -phenotype correlation in 1,507 families with congenital

terapeuta; adrenal hyperplasia owing to 21-hydroxylase deficiency.
— udzialw psychoterapii, wspétpraca z pedagogiem, Proceedings National Academy of Sciencies U S A 2013;

. . 110 (7): 2611-2616.
nauczycielem;

5. Janin C,, Pascal Vigneron V., Weryha G., Leheup B. Clini-

— edukacja zdrowotna rodzicow dziecka; cal audit concerning the quality of management in patients

— dyskusje z rodzicami, dzieckiem o koniecznosci with classic form of congenital adrenal hyperplasia. Ann.
przestrzegania wszystkich zalecefi zwigzanych Endocrinol. (Paris) 74; (1): 13-26.
z terapiq; 6. Ambroziak U., Bednarczuk T., Ginalska-Malinowska
— nawigzanie kontaktu ze Stowarzyszeniem Pacjen- M. i wsp. Wrodzony przerost nadnerczy spowodowany
tow z Wrodzonym Przerostem Nadnerczy celem deficytem 21-hydroksylazy — problemy i postgpowanie

u dorostych. Endokrynol. Pol. 2010; 61 (supl.): 17-21.
7. Cepuch G., Krzeczkowska B., Perek M., Twardus$ K. Mo-
dele pielegnowania dziecka przewlekle chorego. PZWL,

integracji ze Srodowiskiem chorych na wrodzony
przerost nadnerczy i wymiany do§wiadczen — do-

starczenie adreséw, numerdw telefonow; Warszawa 2011: 25-37
— zachgcanie rodzicow, dzieci do uczestniczenia 8. Sck H., Cieslak R. (red.). Wsparcie spoleczne, stres i zdro-
w spotkaniach grup wsparcia; wie. Wydawnictwo Naukowe PWN, Warszawa 2004: 11.
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