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STRESZCZENIE

Wprowadzenie. Miopatia miotubularna jest choroba genetyczna, powodujaca ostabienie i zanik migsni co catkowicie uposledza
funkcjonowanie organizmu z zaburzeniem funkcji uktadu oddechowego wtacznie. Chorzy wymagaja catkowitej opieki ze strony
rodziny, gdyz sami nie s3 w stanie samodzielnie egzystowac. Dzieki programowi dfugoterminowej opieki domowej nad dzie¢mi
z przewlekta niewydolnoscig oddechowa, rodziny korzystajac z fachowej wykwalifikowanej pomocy medycznej i odpowiedniego
sprzetu, moga w miare normalnie funkcjonowac przenoszac caty proces leczenia do swoich doméw. Dzigki temu dzieci moga
przebywa¢ w domu, wsrdd najblizszych, gdzie nie towarzyszy im ciagty lek, niepokdj i szpitalny strach. Natomiast rodzice moga
w miare mozliwosci pouktadac swoje sprawy. Najwazniejsze jest by zapewnic jak najlepszy komfort fizyczny i psychiczny rodzinie,

w tym poczucie bezpieczeristwa.

Cel pracy. Celem pracy byto poznanie i objecie zindywidualizowanym procesem pielegnowania dziecka z choroba genetyczng,
ktdra jest miopatia miotubularna z respiratoterapia domowa i ograniczong sprawnoscia ruchowa w warunkach domowych.
Materiat i metoda. W pracy zastosowano metode indywidualnego przypadku. Jako narzedzia badawcze wykorzystano: wywiad,

obserwacje, analize dokumentacji, dokonano pomiaréw: akgja serca, saturacja, cisnienie krwi.

Whioski. Dziecko z choroba genetyczng miesni, z niewydolnoécia oddechowa, catkowicie zalezne od opiekunéw. Wymaga
zaspokojenia potrzeb w kazdej sferze zycia fizycznego i psychicznego. Zyje whasnym rytmem, we wiasnym $wiecie, wyznaczajac
rytm rodzicom. Rodzice takze potrzebuja wsparcia, zwtaszcza psychologicznego i niejednokrotnie finansowego, by mdc sprostac

duzym potrzebom, jakie niesie ze soba opieka nad nieuleczalnie chorym dzieckiem.

Stowa kluczowe:  miopatia, studium przypadku, dziecko

ABSTRACT

Introduction. Myotubular myopathy is a genetic disease causing weakening and atrophy of the muscles, which completely impairs
functioning of the body, including the respiratory system disorders. The patients require complete care provided by their family, as
they are not capable of independent existence themselves. Due to the long-term programme of home care of children with chronic
respiratory insufficiency, families — taking advantage of professional qualified medical assistance and the proper equipment — are
able to function in a relatively normal way transferring the whole treatment process to their house environments. Owing to this,
children can stay at home, among the loved ones, where they are not accompanied by constant fear, anxiety and hospital worries.
On the other hand, parents, to some extent, are able to arrange their daily activities. The most important thing is to provide the best

possible physical and mental comfort to family, including the sense of security.

Aim. The aim of the study was to learn and cover with individualized nursing care in home conditions of a child with a genetic

disease (myotubular myopathy) and with limited mobility and using home respirotherapy.

Material and methods. The case study method was applied in the thesis. The following research tools were used: interview,
observation, analysis of documentation, the measurements of heart rate, saturation and blood pressure were made.

Condlusion. The child with the genetic disease of the muscles and respiratory insufficiency, completely dependent on their
caretakers, requires meeting the needs in each sphere of physical and mental life. This child lives the life of his/her own rhythm, in
his/her world, setting the rhythm to their parents. Parents also need support, particularly psychological and sometimes financial

one, to be able to meet significant needs that the care of the incurably sick child involves.

Key words: myopathy, case study, child
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% WPROWADZENIE

Choroba genetyczna, jaka jest miopatia miotubularna,
jest choroba nieuleczalng, nie dajacg nadziei na wylecze-
nie, czy dobre rokowanie. Pomimo rozwoju medycyny
w diagnozowaniu tej choroby, nie wynaleziono lekarstwa,
ktére mogloby odwrdci¢ defekt genetyczny, lub usprawni¢
funkcje organizmu. W dobie XXI w. przy olbrzymim po-
stepie techniki chore dzieci maja jednak mozliwo$é¢ prze-
bywania w domu pod troskliwa opieka rodzicéw, ktdra
wymaga calkowitego zaangazowania i oddania si¢ chore-
mu dziecku o kazdej porze dnia i nocy. Jest to mozliwe
dzieki zapoczatkowanemu w 2000 r. programowi rozwoju
opieki dlugoterminowej w Polsce, nad dzie¢mi z przewle-
kia niewydolnoscia oddechowa. Miopatia miotubularna
w duzym stopniu upo$ledza funkcjonowanie mie$ni
w tym réwniez oddechowych doprowadzajac do niewy-
dolnosci oddechowej, wymagajacej ciaglej respiratotera-
pii.

Pielegnowanie dziecka wentylowanego mechanicznie
w domu jest procesem ztozonym, w ktérym oprocz piele-
gniarki biorg udzial pozostali cztonkowie zespolu terapeu-
tycznego. Jednak najwazniejsza role w opiece nad dziec-
kiem sprawuje przede wszystkim rodzina.

Miopatie s grupa choréb przyczyniajacych sie do
uszkodzenia mig$ni, co powoduje oslabienie ich sily. Po-
jecie miopatii jest bardzo ogélnym terminem, istnieje kil-
ka rodzajow tego schorzenia. Ogélnie mozna je podzieli¢
na wrodzone i nabyte [1]. Miopatia miotubularna, jest to
choroba dziedziczna, ktéra powstaje w wyniku mutacji
w genie. Moze dawa¢ objawy juz u niemowlat lub dzieci.
Weczesne rozpoznanie ma ogromne znaczenie, ale posta-
wienie diagnozy wymaga duzej czujnosci [2]. Charakte-
rystyczng cechg choréb nerwowo-migéniowych jest po-
dobienstwo objawéw klinicznych, do ktérych zaliczamy
wiotko$¢, niedowlad, meczliwos$¢ migsni, bdl, zanik mie-
$ni, kurcze mies$ni [2, 3].

W pracy skupiono si¢ na chorym dziecku z miopatiag
miotubularng, jako problemie nie tylko dziecka, ale row-
niez rodzin. Rodzina jest najblizszg i najwazniejszg dla
dziecka wspolnota, dlatego pojawienie si¢ nieuleczalnej
$miertelnej choroby dziecka, wywoluje w rodzinie wie-
le zmian, co pocigga za soba swoisty rodzaj zaburzen.
Na plan pierwszy wysuwajg si¢ przezycia emocjonalne:
uczucie smutku, Zalu, rozpaczy. Rodzina przezywa we-
wnetrzne dylematy; jak sprostaé wielkiej odpowiedzial-
nosci i obowiazkowi ktérym jest troska o dziecko. Przy
calym sprzeciwie, wypieraniu czy akceptacji, pojawia sie
nowa funkcja, tanatologiczna, ktorej towarzyszy nieogar-
niony lek. Na znaczenie lgku tanatologicznego wskazuje
Kepinski (1977), podajac jednoczesnie cennag wskazdwke,
ze tylko milo§¢ moze ten przezwycigzy¢ [4]. Utrata dziec-
ka jest chyba najbolesniejszym zdarzeniem w Zyciu rodzi-
céw. Smier¢ dziecka, jest nie tylko rozstaniem z ukocha-
na osobg, lecz takze utrata marzen i planéw zwigzanych
z przyszloécig dziecka. Reakcje na to zdarzenie i sposo-
by radzenia sobie, zalezg od wielu czynnikéw. Naleza do
nich: czas trwania choroby, okolicznosci $mierci dziecka,
mozliwosci przygotowania si¢ rodzicéw, rodzaj wspar-
cia spolecznego, posiadanie innych dzieci oraz czynniki

indywidualne. Istnieje wiele wzorcéw reagowania na stra-
te, a ich zewnetrzne okazywanie zalezy od wielu czynni-
kéw kulturowych, spotecznych, religijnych [5].

B CEL PRACY

Celem pracy bylo poznanie i objecie zindywiduali-
zowanym procesem pielegnowania dziecka z chorobg
genetyczng, ktorg jest miopatia miotubularna z respira-
toterapia domowa i ograniczong sprawno$cig ruchowa
w warunkach domowych.

%] METODYKA BADAN

W pracy postuzono si¢ metoda indywidualnego przy-
padku. Zastosowano nastepujace techniki wywiad piele-
gniarski, obserwacje, analize dokumentacji, historie cho-
roby indywidualng karte zlecen karte obserwacyjng histo-
rie pielegnowania i wyniki badan diagnostycznych.

Epikryza

Adam J urodzit si¢ 31 lipca 2006 roku. Byla to pierwsza
cigza matki o przebiegu prawidlowym, rozwigzana dro-
ga ciecia cesarskiego w 35-tym tyg. z powodu odplynie-
cia wéd plodowych i potozenia posladkowego. Chlopiec
wazyl 2150 g. Dziecko urodzito si¢ w ciezkiej zamartwicy.
Wynik w skali Apgar w 1min. wynosit 1p , w 3 min. - 3p,
w 5 min. - 3p. Bylo wiotkie, reaktywne, z nieoznaczalnym
ci$nieniem tetniczym krwi, bez wlasnego oddechu. Na
bloku porodowym zostal zaintubowany, zresuscytowany
i przeniesiony na ITN, gdzie rozpoczgto wentylacje w try-
bie SIMV. Przez dwie doby wymagal wlewu Noradrenali-
ny i insuliny. W obrazie klinicznym stwierdzono globalne
obnizenie napi¢cia mie$niowego i stabg reakcje na bodzce.
W wykonanym badaniu USG mézgowia stwierdzono, uwi-
docznienie licznych, rozsianych ognisk zwapnien, praw-
dopodobnie pozapalnych. Chlopiec do dalszej diagnostyki
i specjalistycznego leczenia w 7 dobie zostal przekazany do
Uniwersyteckiego Szpitala Dziecigcego w Krakowie - Pro-
kocimiu. Podczas pobytu w Klinice Choréb Dzieciecych
u chiopca przeprowadzono szereg specjalistycznych badan
miedzy innymi: badanie anatomopatologiczne, w ktérym
to po badaniu wycinka wiékna mie$niowego stwierdzono,
ze widkna mig$niowe mialy $rednice 3-7 um przy normie
dla dziecka 3 tyg 14-15 um. Na podstawie przeprowadzo-
nych badan rozpoznano miopati¢ miotubularng - schorze-
nie sprzezone z chromosomem X. Choruja chlopcy, mat-
ka jest nosicielka. W konsultacji neurochirurgicznej po
analizie CT glowy i USG glowy stwierdzono cechy zaniku
korowego moézgu. Z uwagi na koniecznos¢ przewleklej re-
spiratoterapii, konieczne bylo wykonanie tracheostomii.
W 2007 roku chlopiec zostal przekazany do Instytutu Po-
mnik - Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie w celu
kwalifikacji do programu przewleklej wentylacji w warun-
kach domowych. Ze wzgledu na koniecznos¢ przewlekte-
go karmienia sonda, po konsultacji chirurgicznej dziecko
zostalo zakwalifikowane do zabiegu zalozenia gastro-
stomii odzywczej oraz operacji antyrefluksowej. W dniu
30 maja 2007 roku Ada$ zostal przewieziony do domu.
Wentylowany respiratorem przeznaczonym do wentylacji
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domowej typu BREAS PV403, w trybie PSV. Matka dziecka
zostala przeszkolona w zakresie obstugi sprzetu medycz-
nego: respirator, pulsoksymetr, ssak, w zakresie zabiegdéw
pielegnacyjno-rehabilitacyjnych, szczegélnie w zakresie
utrzymania droznoéci drég oddechowych, wymiany rur-
ki tracheotomijnej oraz resuscytacji krazeniowo — odde-
chowej. Adas$ jest dzieckiem lezacym i wymaga calkowitej
i kompleksowej pielegnacji obserwacji przez cala dobe,
dlatego rodzice zakupili: odpowiednie t6zko, z mozliwo-
$cig automatycznej zmiany pozycji ulozeniowej, specjali-
styczny fotelik z mozliwoscig stabilizacji glowy, specjali-
styczny wozek spacerowy z p6tka na respirator i ssak, fotel
do kapieli, zabawki i przedmioty edukacyjno-rozwojowe.
Od roku Adas podlega obowigzkowi szkolnemu, dlatego
tez zostal zakwalifikowany do indywidualnego nauczania
w domu.

Model opieki nad dzieckiem z miopatia miotubularng
zrespiratoterapia w warunkach domowych
Diagnoza pielegniarska I
Niewydolno$¢ oddechowa z powodu ostabienia migéni
oddechowych

Cel opieki:

Zabezpieczenie funkcji oddechowej oraz zapewnienie
efektywnej wymiany gazowej

Plan dziatania:

+ Stosowanie oddechu zastepczego przez zastosowanie
sztucznej wentylacji, parametry pracy respiratora usta-
lalekarz

o Stale monitorowanie parametréw wentylacji dostep-
nych w warunkach domowych: wysycenie krwi tetni-
czej za pomoca pulsoksymetru

« Stale monitorowanie podstawowych parametréw zy-
ciowych: tetno, ci$nienie tetnicze, temperatura ciala,
stan $wiadomosci

+ Obserwacja zabarwienia powlok skérnych

 Kontrola polozenia rurki tracheotomijnej

o Czuwanie nad sprawnoscig respiratora i sprzetu me-
dycznego

Diagnoza pielegniarska II
Mozliwos¢ zatkania lub wysuniecia sie rurki tracheoto-
mijnej
Cel opieki:
Zapewnienie droznoéci rurki i niedopuszczenie do jej
wysuniecia
Plan dziatania:
 Kontrola droznosci rurki tracheotomijnej
+ Kontrola prawidlowego umocowania rurki wokoét szyi
na odpowiednich tasiemkach
+ Osluchiwanie dziecka
o Wykonywanie toalety drég oddechowych wedtug obo-
wigzujacego standardu
o Rozprezanie ptuc workiem ambu po zakonczonym od-
sysaniu
o Gdy wydzielina jest gesta i trudna do odessania,
w celu jej rozrzedzenia, wkropienie do rurki 0,9% NaCl,
rozprezenie workiem ambu i ponowne odessanie
o Podczas odsysania przestrzeganie zasad jalowosci
+ Ocena ilosci i rodzaju wydzieliny
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+ Ocena ruchéw klatki piersiowej
o Ostuchanie ptuc po odsysaniu oraz kontrola parame-
tréw zyciowych

Diagnoza pielegniarska III
Ryzyko wystapienia zapalenia ptuc
Cel opieki:
Zapobieganie powiklaniom oddechowym
Plan dziafania:

o Oklepywanie klatki piersiowej w celu ulatwienia usu-
niecia wydzieliny z drzewa tchawiczo-oskrzelowego

o Czesta zmiana ulozenia dziecka (co 2-3 godz.)

o Stosowanie pozycji drenazowych

o Odsysanie zalegajacej wydzieliny

o Wykonywanie wszystkich czynnosci z zachowaniem
zasad aseptyki i antyseptyki

« Stosowanie sprzetu jednorazowego uzytku (cewniki do
odsysania)

«+ Stosowanie i systematyczna wymiana filtréw bakteryj-
nych w respiratorze (codziennie)

« Stosowanie srodkéw dezynfekcyjnych

o Obserwacja dziecka pod katem rozpoznania wczesnych
objawow zakazenia

Diagnoza pielegniarska IV
Ryzyko wystapienia zmian skdrnych (odlezyn, odpa-
rzen stanéw zapalnych) z powodu unieruchomienia
Cel opieki:
Utrzymanie czystosci skory. Zapobieganie odlezynom
i odparzeniom
Plan dziafania:
+ Odciazenie miejsc narazonych na ucisk, zmiana uloze-
nia co 2-3 godz.
« Stosowanie udogodnien np. watki pod plecy i konczyny
dolne
« Masaz miejsc narazonych na odlezyny
o Utrzymanie czysto$ci skory okolicy krocza (podmywa-
nie krocza przy kazdej zmiana pampersa)
« Natluszczanie miejsc narazonych na odparzenia
» Kapiel w wannie calego ciala
o Dobér srodkéw pielegnacyjnych i leczniczych odpo-
wiednich do stanu skéry (szampony i mydta dla dzieci,
odpowiednie kremy i masci)

Diagnoza pielegniarska V
Nadmierne $linienie si¢ z powodu braku odruchu poly-
kania oraz ostabienia mie$ni twarzy
Cel opieki:
Zapewnienie czystosci i suchosci skory twarzy
Plan dziafania:
o Czeste wycieranie skory wokot ust i policzkow
« Czesta zmiana pieluchy, stuzacej do wchianiania $liny
« Stosowanie masci ochronnych na skére policzkow i ust
o Odsysanie nadmiaru wydzieliny za pomoca ssaka (jed-
nak nalezy pamieta¢, Zze mechaniczne odsysanie $liny
jednoczesnie pobudza jej produkeje)
o Poinformowanie rodzicow o wiasciwym ulozeniu
dziecka w czasie snu, by nie doszto do aspiracji $liny do
drog oddechowych
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Diagnoza pielegniarska VI
Zaburzenie komunikacji werbalnej spowodowane

uszkodzeniem o.u.n. oraz przeszkodg w postaci rurki tra-

cheostomijnej
Cel opieki:
Nawigzywanie komunikacji z dzieckiem
Plan dziafania:

+ Nawigzywanie kontaktu z dzieckiem w trakcie wykony-
wania codziennych czynnosci pielegnacyjnych

o Uzywanie komunikatéw werbalnych i pozawerbalnych
jak pokazywanie, wreczanie przedmiotéw, opisywanie
gestami

o Zachecanie do wypowiadania prostych stéw, oraz cier-
pliwe i ciagle ich powtarzanie

o Stosowanie pochwal za kazdg prébe wypowiadania
stow

o Utrzymanie kontaktu wzrokowego z dzieckiem pod-
Czas T0Zmowy

o Wzmacnianie komunikowania za pomocg mimiki, ge-
stow, intonacji gtosu

o Czytanie bajek, stuchanie muzyki

Diagnoza pielegniarska VII

Plan dziafania:

Ulozenie pacjenta lezacego w pozycji wysokiej lub p61-
wysokiej

Unikanie pozycji na lewym boku ze wzgledu na wigk-
szg mozliwo$¢ przeciekania pokarmu przez przetoke,
Sprawdzenie zalegania pokarmu w zoladku przez pola-
czenie strzykawki z sondg i wykonanie aspiracji tresci
zoladkowej: brak tresci wskazuje na prawidtowe trawie-
nie i przesuwanie si¢ pokarmu,

Nabranie do strzykawki pokarmu, odpowietrzenie jej
i po polaczeniu z sonda powolne wstrzykiwanie (najle-
piej podawac sila cigzkosci)

Podawanie positkéw nie powinno by¢ czestsze niz co
2 godz.

Positki nalezy roztozy¢ tak, aby zachowac przerwe
nocng minimum 6-8 godz.

Nalezy zadba¢ o odpowiedni dobér blonnika (min. 1
jabtko dziennie, soki owocowe),

Temperatura positku nie powinna przekracza¢ 40°C,
temperatura optymalna 35-37°C

Diagnoza pielegniarska X
Ryzyko wystapienia ztaman kosci (z powodu tamliwo-

Brak mozliwosci samodzielnego zaspokajania potrzeb
Cel opieki:

Zaspokojenie potrzeb dziecka

Plan dziafania:

Przygotowanie i podawanie positkéw (karmienia
przez gastrostomie)

Wykonywanie toalety calego ciata

Zmiana bielizny poscielowej codziennie lub w razie po-
trzeby

Kontrola wypréznien

Wypelnienie wolnego czasu zabawg i zajeciami eduka-
cyjnymi

Zapewnienie poczucia bezpieczenstwa i miltosci ze
strony najblizszych

Ciagta obecno$¢ przy dziecku, obserwacja jego reakeji
na czynniki zewnetrzne oraz odpowiednie reagowanie
na jego potrzeby

Diagnoza pielegniarska VIII

Mozliwos¢ zatkania si¢ gastrostomii

Cel opieki:

Zapewnienie droznosci gastrostomii

Plan dziafania:

Positki musza posiada¢ odpowiednig konsystencje
(pdtptynng)

Podawane leki w tabletkach musza by¢ drobno zmiaz-
dzone, by nie powodowa¢ zaczopowania

Po kazdym karmieniu nalezy przeptuka¢ cewnik woda,
by zapewni¢ droznos¢ PEGA

Diagnoza IX
Mozliwos¢ wymiotéw i niebezpieczenstwo aspiracji

tresci pokarmowej do drég oddechowych

Cel opieki:
Zapobieganie wymiotom i niedopuszczenie do aspira-

cji tresci pokarmowej do drog oddechowych

$ci ko$ci) oraz podwichnie¢ w stawie barkowym i biodro-

wym, spowodowane wiotko$cig konczyn podczas rehabi-

litacji, zmian pozycji i przebierania
Cel opieki:
Zapobieganie podwichnieciom i ztamaniom kosci
Plan dziafania:

« Ostrozne dokonywanie zmiany ulozenia

o W czasie zmiany ubrania, pamperséw nie pociaganie
za konczyny

« Ostrozna rehabilitacja, bez wzmozonego nacisku na
konczyny

o Wzbogacenie diety w mikroelementy wzmacniajace
strukture kosci

 Spacery, przebywanie na §wiezym powietrzu, korzysta-
nie ze stonecznych dni

Diagnoza pielegniarska XI
Niebezpieczenstwo zatrzymania moczu z powodu osla-
bienia mie$ni pecherza moczowego
Cel opieki:
Niedopuszczenie do zatrzymania moczu
Plan dziafania:
 Kontrola diurezy i ilo§ci podawanych pltynéw
o Obserwacja okolicy podbrzusza pod katem ewentual-
nego zalegania moczu
« Stosowanie metod relaksacyjnych
« Zmiana pozycji pozwalajgca na lepsze oprédznienie
pecherza
o Cewnikowanie pecherza
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| PODSUMOWANIE

Na chwile obecng stan dziecka jest stabilny. Parametry
zyciowe w granicach normy: tetno ok. 115-130 ud/min
w zaleznoéci od stanu emocjonalnego dziecka, ci$nienie
90/50 mmHg, saturacja 98%. Dziecko calkowicie zdane
jest na opieke rodzicow. Wymaga stosowania oddechu
zastepczego, czestego odsysania z rurki tracheotomijnej,
czestego oklepywania i obracania na boki. Sam nie jest
w stanie zaspokoi¢ swoich podstawowych potrzeb zycio-
wych. Dziecko uczestniczy w wielu zajeciach ogélnoro-
zwojowych, sa to: zajecia rehabilitacyjne, logopedyczne,
indywidualne nauczanie w domu. Ada$ jest pogodny,
usmiechniety, coraz czgsciej wypowiada rézne sylaby,
lubi stucha¢ muzyki i czytania bajek. Swoje ewentualne
niezadowolenie manifestuje grymasem twarzy lub ,nie-
mym placzem”. Rodzice dziecka sg $wiadomi powagi sy-
tuacji, jednak nie poddaja si¢. Oboje czynnie uczestnicza
w opiece nad dzieckiem i wspdlpracuja z calym persone-
lem, chcac zapewni¢ dziecku jak najlepsza opieke i warunki.
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& WNIOSKI

1. Nieuleczalna choroba dziecka zaburza relacje i prawi-
dlowe funkcjonowanie rodziny;

2. Troskliwa opieka rodzicéw i wsparcie réznych $rodo-
wisk wplywaja pozytywnie na proces chorobowy, fago-
dzac jego skutki;

3. Nalezaloby udzieli¢ wigkszego wsparcia finansowego
i psychologicznego zaréwno dziecku jak i rodzinie.
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