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STRESZCZENIE

Smith-Lemli-Opitz Syndrome (SLOS) — choroba metaboliczna uwarunkowana genetycznie, spowodowana mutacjg
w genie DHCR7- charakteryzuje sie szeregiem zaburzen rozwojowych z powodu wysokich pozioméw prekursoréw
cholesterolu: 7-dehydrocholesterolu (DHCR?) i 8-dehydrocholesterolu (DHCR8). SLOS jest chorobga dziedziczong od
rodzicéw. Dziecko obcigzone SLOS rodzi sie z cigzy o prawidtowym przebiegu i dopiero po porodzie lub w kilka
dni pézniej pojawiaja sie objawy choroby. U noworodkéw mozna zaobserwowac wiele probleméw zdrowotnych
zwigzanych np. z zywieniem i z funkcjami uktadu pokarmowego (brak odruchu ssania, trudnosci z potykaniem czy
wymioty), obnizone napiecie miesni, staby przyrost masy ciata, charakterystyczne cechy twarzy i twarzoczaszki,
opadajace powieki czy bardzo charakterystyczna syndaktylia 2 i 3 palca stopy (zrosnieta skéra palcéw), spodziec-
two i wady wewnetrznych uktadéw o ré6znym nasileniu. U chorych mozna takze zaobserwowac niepetnosprawnos¢
intelektualna oraz zachowania autystyczne.

Stowa kluczowe: Zespét Smith-Lemli-Opitz, wady wrodzone, choroba metaboliczna, rehabilitacja SLOS.

ABSTRACT

Smith-Lemli-Opitz Syndrome (SLOS) - a genetic metabolic disease inherited from parents. It is caused by a muta-
tion in the DHCR7 gene - is characterized by a number of developmental disorders due to high levels of cholesterol
precursors: 7-dehydrocholesterol (DHCR7) and 8-dehydrocholesterol (DHCRS). A child suffering from SLOS is born
from a normal pregnancy and symptoms of the disease appear only after delivery or a few days later. In newborns,
many health problems can be observed, e.g. related to nutrition and digestive system functions (lack of sucking re-
flex, difficulty swallowing or vomiting). Additionally, there is reduced muscle tone, poor weight gain, characteristic
facial and craniofacial features, drooping eyelids or very characteristic syndactyly of the 2nd and 3rd toes (fused
skin of the toes), hypospadias and internal system defects of varying severity. Intellectual disabilities and autistic
behaviors may also be observed in patients.

Keywords: Smith-Lemli-Opitz Syndrom, congenital defects, metabolic disease, SLOS rehabilitation.

Wstep
Smith-Lemli-Opitz Syndrome (SLOS)jesttowrodzona
choroba metaboliczna uwarunkowana genetycz-
nie, jej przyczyny upatruje sie w defekcie mutagji
genu DHRC7 w locus 11q12-q13, kodujacym reduk-
taze 7-dehydrocholesterolu, co prowadzi do zabu-
rzen w biosyntezie cholesterolu. Wadliwe funkcjo-
nowaniegenusprawia,zewewszystkichkomoérkach
organizmu wystepuje jednoczesnie niedobor cho-
lesterolu z nadmiarem 7-dehydrocholesterolu
(7-DHCQ) i 8-dehydrocholesterolu (8-DHC). Prekur-
sory cholesterolu gromadza sie réwniez w moézgu,
powodujac wiele nieprawidtowosci [1-5].
Syndrom jest dziedziczony w sposdb autoso-
malny recesywny, co oznacza, ze dziecko jest ho-
mozygotg, czyli odziedziczyto po rodzicach dwie
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uszkodzone kopie genu, a oboje rodzice byli bez-
objawowymi nosicielami wadliwego genu. Cze-
stos¢ wystepowania SLOS wynosi okoto 1/20 000
do 1/40 000 urodzen [6, 7.

SLOS cechuje sie zmienng ekspresja objawiaja-
cg sie szeregiem wad wielonarzadowych, cech dys-
morfii, nieprawidtowym rozwojem fizycznym oraz
opdznieniem rozwoju psychoruchowego (u star-
szych dzieci niepetnosprawnosciag intelektualna)
[8]. Rozpietos¢ wystepujacych objawdw moze byc
od fagodnych przebiegajacych z subtelng dysmor-
fig czy trudnosciami w nauce, ktére stwierdzane
sq w okresie szkolnym, az po ciezkie wady, ktére
sg przyczyna $mierci [9]. Charakterystyczne cechy
w obrebie wygladu twarzy to opadajace powieki,
zadarty i maty nos, nisko osadzone uszy czy mata
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zuchwa [10]. Ponadto mozna réwniez zaobserwo-
wac zaburzenia zachowania spowodowane nad-
wrazliwoscig na bodzce, dziecko nie akceptuje
dotyku szczegdlnie twarzy czy przytulania, cechy
autystyczne, zaburzenia snu, nadpobudliwos¢ psy-
choruchowa czy agresje i wiele innych zaburzen
w réznych okresach zycia [11-14].

Obserwacje longitudinalne

Dziecko ptci meskiej, aktualnie w wieku 17 lat,
z pierwszej cigzy przebiegajacej bez komplikacji,
urodzone o czasie i prawidtowej masie urodzenio-
wej — 3320 g. W drugiej dobie stwierdzono brak od-
ruchu ssania, hipotonie miesniowg oraz spodziec-
two. Przeprowadzone dalsze badania szczeg6towe
wykazaty objawy neurologiczne, mikrocefalie, syn-
daktylie 2 i 3 palca stép, cechy dysmorficzne w ob-
rebie twarzoczaszki (matozuchwie, nisko osadzone
uszy, ptoza, szeroki i ptaski nos), zaburzony roz-
woj psychoruchowy, zaburzenia w obrebie drég
moczowych, jak: torbielowatos¢ nerki, zwezenie
ujscia miedniczkowo-moczowodowego, a takze
postnatalne zaburzenia wzrostu, zaburzenia ser-
cowo-naczyniowe: coarctatio aortae, oraz wiele in-
nych zaburzen o lekkim i Srednim nasileniu. Wstep-
ne badania screeningowe, tzw. test suchej kropli
krwi pobrany z piety i dalsze badania genetyczne
w kierunku tzw. duzych zespotéw, nie przyniosty
informacji. Zostaty przeprowadzone konieczne za-
biegi operacyjne pomimo braku rozpoznania pod-
stawowej jednostki. Diagnoza - Smith-Lemli-Opitz
Syndrome - zostata postawiona w wieku 2,5 lat,
gdy ponowiono szczegétowe badania genetycz-
ne, w momencie spodziewanego nastepnego po-
tomka przez rodzicéw chtopca i wykonano je na
ich prosbe [7]. Niestety do tego czasu nie prowa-
dzono ukierunkowanego leczenia farmakologicz-
nego i dietetycznego, co jest w tej jednostce cho-
robowej konieczne [15].

W pierwszych latach zycia wiotkos¢ miesniowa,
problemy z zywieniem, bezsennosc¢ i czeste prze-
ziebienia dyktowaty opieke medyczna i pielegna-
cyjna. Dlatego tez podjeto decyzje o wiaczeniu
profesjonalnego wsparcia - fizjoterapeuty dziecie-
cego i ¢wiczenia z neurologopeda. W wieku 4 lat
postawiono diagnoze — autyzm. Rodzice bardzo
wiele czasu poswiecili na rehabilitacje psychoru-
chowa dziecka, co przynosito zauwazalne efekty.
Powtarzanie prostych ¢wiczen po wiele razy skut-
kowato tym, ze dziecko po pewnym czasie wyko-
nywato je samodzielnie jak np.: szczotkowanie ze-
béw z liczeniem do 6 dla kazdej ze stron — dzis$ jest
tak samo wykonywane [16].
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Od czasu zdiagnozowania SLOS chiopiec byt
wspomagany na state sproszkowanym choleste-
rolem w dawce dostosowanej do wieku i poziomu
cholesterolu oraz jego prekursoréw we krwi obwo-
dowej, a takze lek obnizajacy poziom prekursoréw
cholesterolu (simvastatyna): 7-dehydrocholesterol
i 8-dehydrocholesterol. Wiaczono réwniez, decyzjag
psychiatry dzieciecego, preparat utatwiajacy kon-
centracje (metylofenidat), by lepiej przyswajac¢ wie-
dze, gdyz decyzja nauczycieli dziecko w wieku 7 lat
rozpoczeto edukacje szkolng w klasach dostosowa-
nych do poziomu intelektualnego. Kiedy rozpoczy-
nat nauke, okreslono jego poziom rozwoju intelek-
tualnego na 3 lata, nie umiat pisac¢ ani czyta¢, ale
komputerem z grami i zabawami dzieciecymi po-
trafit sie postugiwac. Wiaczono intensywniejsza ce-
lowanga terapie i wieloptaszczyznowa rehabilitacje
prowadzonga przez specjalistow w osrodku, a takze
rodzicow i opiekunéw, kontynuowang samodziel-
nie w domu. U dziecka wystepowaty zaburzenia
snu, rodzice konsekwentnie dbajac o higiene snu,
ktadli chtopca do t6zka o tej samej porze, nieza-
leznie od tego czy chciat spac¢ czy nie. Niestety raz
przebudzony w nocy ponownie nie potrafi zasnac,
wystarczy gtosniejsze stukniecie - stad ogranicze-
nie dochodzacych dzwiekéw. Catkowita ciemnosc
i wyciszenie pokoju sg podstawa spokojnego i sta-
bilnego snu. To jest przyktad dziwnych i trudnych
objawoéw SLOS. Troska o zabiegi higienizacyjne tak-
ze przyniosta efekt, dziecko sie umyje, wyszczot-
kuje zeby i samodzielnie sie ubierze [17]. W 8 roku
zycia opanowato potrzeby fizjologiczne. W domu
rodzice starali sie pracowac z dzieckiem poprzez
wypracowane schematy, co nie zawsze wigzato sie
z jego udziatem. W szkole nie od razu wspétpraco-
wat z nauczycielami czy bawit sie innymi dzie¢mi.
Na poczatku czesto tylko stat i obserwowat to, co
robity inne dzieci, az pewnego dnia (kiedy uznat, ze
jestjuz gotowy) wykonat dang czynnos¢ samodziel-
nie, jak np. jazda na rowerze czy hulajnodze. Powoli
osiggano postepy, dzi$ dziecko potrafi napisac pro-
ste zdania i je przeczyta, ale intelektualnie nie jest
to réwny poziom, z matematyki jest nieco lepszy,
kolorowe rysunki przez niego wykonane maja wie-
le ekspresji. Specjalistyczna wielopfaszczyznowa
rehabilitacja, hipoterapia przy wspoétudziale jedne-
go z rodzicéw, zajecia prowadzone przez specjali-
stow logopedii, fizjoterapeuci dla dzieci z niepetno-
sprawnoscig ruchowg, ¢wiczenia na basenie znauka
ptywania oraz inne ¢wiczenia usprawniajace moto-
ryke dziecka przynosza efekty i ogromng satysfak-
cje chtopcu, jego rodzicom i opiekunom. Niezmier-
nie istotny jest takze fakt, ze u dziecka po bardzo
wielu wizytach przygotowawczych, udato sie prze-
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Rycina 1. Chtopiec zaopatrzony aparatem zdejmowanym, a w kolejnym etapie terapii ortodontycz-
nej aparatem statym

Figure 1. A boy fitted with removable appliance, and in the next stage of orthodontic therapy with fixed

appliance

prowadzi¢ leczenie stomatologiczne, w tym orto-
dontyczne, poczatkowo aparatem zdejmowanym,
a potem statym — Rycina 1. Ta mozliwos¢ terapii
stomatologiczno-ortodontycznej jest potwierdzo-
na takze przez innych autoréw [18].

W miare rozwoju psychomotorycznego i in-
telektualnego pojawiag sie nowe problemy i wy-
zwania, dziecko z zespotem SLO nie jest gotowe
na samodzielnos¢, w miare jak bedzie starsze te
problemy same sie nie rozwigza, farmakoterapia
musi by¢ prowadzona cate zycie, tak samo jak i re-
habilitacja, a takze szeroko pojete wsparcie dziec-
ka i rodziny. U dzieci z SLOS duze znaczenie maja
konsekwentne i wielokrotnie powtarzane dziata-
nia. Przed nastolatkiem i jego rodzicami jest stafa,
ogromna i ciezka praca, a takze cierpliwosc i jesz-
cze raz cierpliwosc¢.

Podsumowanie

W podsumowaniu nalezy jeszcze raz podkresli¢,
ze wystepowanie Smith-Lemli-Opitz Syndrome jest
w Polsce jedng z najczestszych choréb metabolicz-
nych, a szeroki przedziat ujawniajacych sie obja-
wow, czasami bardzo stabo nasilonych, jak np. wy-
stepujace trudnosci szkolne powoduje, ze zespot
ten czesto nie jest rozpoznawany. Diagnozowanie
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zespotu moze byc¢ trudne ze wzgledu na rézno-
rodnosci stwierdzanych wad wrodzonych, stanéw
klinicznych i mutacji genowych [19, 20]. Niezmier-
nie wazne dla rodzicéw opiekujacych sie dzie¢mi
z SLO oprécz walki z problemami zdrowotnymi
powinno by¢ zwracanie uwagi na rozwdj psycho-
fizyczny ich dziecka. Rehabilitacja ogdlnorozwo-
jowa prowadzona przez specjalistow, jak réwniez
samodzielnie przez rodzicow musi by¢ rozpocze-
ta juz w okresie niemowlecym. Szczegdlnie istot-
ne jest, aby rodzice uwaznie obserwowali dziecko
i jego reakcje, przestrzegali wypracowanego har-
monogramu dnia i utrwalali zachowania poprzez
ich wielokrotne i konsekwentne powtarzanie.

Bycie rodzicem dziecka z chorobg i z niepetno-
sprawnoscia intelektualng to prawdziwe wyzwa-
nie. Wymaga od rodzicéw duzego zaangazowania,
poswiecenia i systematycznej pracy, aby pomédc
dziecku w zdobywaniu kompetencji spotecznych,
nauki samoobstugi, komunikowania sie, zaufania
czy nauki. Kazdy najmniejszy sukces to niewyobra-
zalne szczescie i rados¢. Jednakze problemy nigdy
nie znikng, beda towarzyszyty rodzinie zawsze,
zmieni sie tylko ich zakres. Dziecko z Smith-Lemli-
-Opitz Syndrome zawsze bedzie zalezne od innych
0s6b.
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