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STRESZCZENIE

Smith-Lemli-Opitz Syndrome (SLOS) – choroba metaboliczna uwarunkowana genetycznie, spowodowana mutacją 
w genie DHCR7- charakteryzuje się szeregiem zaburzeń rozwojowych z powodu wysokich poziomów prekursorów 
cholesterolu: 7-dehydrocholesterolu (DHCR7) i 8-dehydrocholesterolu (DHCR8). SLOS jest chorobą dziedziczoną od 
rodziców. Dziecko obciążone SLOS rodzi się z ciąży o prawidłowym przebiegu i dopiero po porodzie lub w kilka 
dni później pojawiają się objawy choroby. U noworodków można zaobserwować wiele problemów zdrowotnych 
związanych np. z żywieniem i z funkcjami układu pokarmowego (brak odruchu ssania, trudności z połykaniem czy 
wymioty), obniżone napięcie mięśni, słaby przyrost masy ciała, charakterystyczne cechy twarzy i twarzoczaszki, 
opadające powieki czy bardzo charakterystyczna syndaktylia 2 i 3 palca stopy (zrośnięta skóra palców), spodziec-
two i wady wewnętrznych układów o różnym nasileniu. U chorych można także zaobserwować niepełnosprawność 
intelektualną oraz zachowania autystyczne. 

Słowa kluczowe: Zespół 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 (DHCR8). 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. 
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Wstęp
Smith-Lemli-Opitz Syndrome (SLOS) jest to wrodzona 

choroba metaboliczna uwarunkowana genetycz-

nie, jej przyczyny upatruje się w defekcie mutacji 

genu DHRC7 w locus 11q12-q13, kodującym reduk-

tazę 7-dehydrocholesterolu, co prowadzi do zabu-

rzeń w biosyntezie cholesterolu. Wadliwe funkcjo-

nowanie genu sprawia, że we wszystkich komórkach 

organizmu występuje jednocześnie niedobór cho-

lesterolu z nadmiarem 7-dehydrocholesterolu 

(7-DHC) i 8-dehydrocholesterolu (8-DHC). Prekur-

sory cholesterolu gromadzą się również w mózgu, 

powodując wiele nieprawidłowości [1–5].

Syndrom jest dziedziczony w sposób autoso-

malny recesywny, co oznacza, że dziecko jest ho-

mozygotą, czyli odziedziczyło po rodzicach dwie 

uszkodzone kopie genu, a oboje rodzice byli bez-

objawowymi nosicielami wadliwego genu. Czę-

stość występowania SLOS wynosi około 1/20 000 

do 1/40 000 urodzeń [6, 7].

SLOS cechuje się zmienną ekspresją objawiają-

cą się szeregiem wad wielonarządowych, cech dys-

morfii, nieprawidłowym rozwojem fizycznym oraz 

opóźnieniem rozwoju psychoruchowego (u star-

szych dzieci niepełnosprawnością intelektualną) 

[8]. Rozpiętość występujących objawów może być 

od łagodnych przebiegających z subtelną dysmor-

fią czy trudnościami w nauce, które stwierdzane 

są w okresie szkolnym, aż po ciężkie wady, które 

są przyczyną śmierci [9]. Charakterystyczne cechy 

w obrębie wyglądu twarzy to opadające powieki, 

zadarty i mały nos, nisko osadzone uszy czy mała 
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żuchwa [10]. Ponadto można również zaobserwo-

wać zaburzenia zachowania spowodowane nad-

wrażliwością na bodźce, dziecko nie akceptuje 

dotyku szczególnie twarzy czy przytulania, cechy 

autystyczne, zaburzenia snu, nadpobudliwość psy-

choruchową czy agresję i wiele innych zaburzeń 

w różnych okresach życia [11–14].

Obserwacje longitudinalne
Dziecko płci męskiej, aktualnie w wieku 17 lat, 

z pierwszej ciąży przebiegającej bez komplikacji, 

urodzone o czasie i prawidłowej masie urodzenio-

wej – 3320 g. W drugiej dobie stwierdzono brak od-

ruchu ssania, hipotonię mięśniową oraz spodziec-

two. Przeprowadzone dalsze badania szczegółowe 

wykazały objawy neurologiczne, mikrocefalię, syn-

daktylię 2 i 3 palca stóp, cechy dysmorficzne w ob-

rębie twarzoczaszki (małożuchwie, nisko osadzone 

uszy, ptoza, szeroki i płaski nos), zaburzony roz-

wój psychoruchowy, zaburzenia w obrębie dróg 

moczowych, jak: torbielowatość nerki, zwężenie 

ujścia miedniczkowo-moczowodowego, a także 

postnatalne zaburzenia wzrostu, zaburzenia ser-

cowo-naczyniowe: coarctatio aortae, oraz wiele in-

nych zaburzeń o lekkim i średnim nasileniu. Wstęp-

ne badania screeningowe, tzw. test suchej kropli 

krwi pobrany z pięty i dalsze badania genetyczne 

w kierunku tzw. dużych zespołów, nie przyniosły 

informacji. Zostały przeprowadzone konieczne za-

biegi operacyjne pomimo braku rozpoznania pod-

stawowej jednostki. Diagnoza – Smith-Lemli-Opitz 

Syndrome – została postawiona w wieku 2,5 lat, 

gdy ponowiono szczegółowe badania genetycz-

ne, w momencie spodziewanego następnego po-

tomka przez rodziców chłopca i wykonano je na 

ich prośbę [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 życia wiotkość mięśniowa, 

problemy z żywieniem, bezsenność i częste prze-

ziębienia dyktowały opiekę medyczna i pielęgna-

cyjną. Dlatego też podjęto decyzję o włączeniu 

profesjonalnego wsparcia – fizjoterapeuty dziecię-

cego i ćwiczenia z neurologopedą. W wieku 4 lat 

postawiono diagnozę – autyzm. Rodzice bardzo 

wiele czasu poświęcili na rehabilitację psychoru-

chową dziecka, co przynosiło zauważalne efekty. 

Powtarzanie prostych ćwiczeń po wiele razy skut-

kowało tym, że dziecko po pewnym czasie wyko-

nywało je samodzielnie jak np.: szczotkowanie zę-

bów z liczeniem do 6 dla każdej ze stron – dziś jest 

tak samo wykonywane [16]. 

Od czasu zdiagnozowania SLOS chłopiec był 

wspomagany na stałe sproszkowanym choleste-

rolem w dawce dostosowanej do wieku i poziomu 

cholesterolu oraz jego prekursorów we krwi obwo-

dowej, a także lek obniżający poziom prekursorów 

cholesterolu (simvastatyna): 7-dehydrocholesterol 

i 8-dehydrocholesterol. Włączono również, decyzją 

psychiatry dziecięcego, preparat ułatwiający kon-

centrację (metylofenidat), by lepiej przyswajać wie-

dzę, gdyż decyzją nauczycieli dziecko w wieku 7 lat 

rozpoczęło edukację szkolną w klasach dostosowa-

nych do poziomu intelektualnego. Kiedy rozpoczy-

nał naukę, określono jego poziom rozwoju intelek-

tualnego na 3 lata, nie umiał pisać ani czytać, ale 

komputerem z grami i zabawami dziecięcymi po-

trafił się posługiwać. Włączono intensywniejszą ce-

lowaną terapię i wielopłaszczyznową rehabilitację 

prowadzoną przez specjalistów w ośrodku, a także 

rodziców i opiekunów, kontynuowaną samodziel-

nie w domu. U dziecka występowały zaburzenia 

snu, rodzice konsekwentnie dbając o higienę snu, 

kładli chłopca do łóżka o tej samej porze, nieza-

leżnie od tego czy chciał spać czy nie. Niestety raz 

przebudzony w nocy ponownie nie potrafi zasnąć, 

wystarczy głośniejsze stuknięcie – stąd ogranicze-

nie dochodzących dźwięków. Całkowita ciemność 

i wyciszenie pokoju są podstawą spokojnego i sta-

bilnego snu. To jest przykład dziwnych i trudnych 

objawów SLOS. Troska o zabiegi higienizacyjne tak-

że przyniosła efekt, dziecko się umyje, wyszczot-

kuje zęby i samodzielnie się ubierze [17]. W 8 roku 

życia opanowało potrzeby fizjologiczne. W domu 

rodzice starali się pracować z dzieckiem poprzez 

wypracowane schematy, co nie zawsze wiązało się 

z jego udziałem. W szkole nie od razu współpraco-

wał z nauczycielami czy bawił się innymi dziećmi. 

Na początku często tylko stał i obserwował to, co 

robiły inne dzieci, aż pewnego dnia (kiedy uznał, że 

jest już gotowy) wykonał daną czynność samodziel-

nie, jak np. jazda na rowerze czy hulajnodze. Powoli 

osiągano postępy, dziś dziecko potrafi napisać pro-

ste zdania i je przeczytać, ale intelektualnie nie jest 

to równy poziom, z matematyki jest nieco lepszy, 

kolorowe rysunki przez niego wykonane mają wie-

le ekspresji. Specjalistyczna wielopłaszczyznowa 

rehabilitacja, hipoterapia przy współudziale jedne-

go z rodziców, zajęcia prowadzone przez specjali-

stów logopedii, fizjoterapeuci dla dzieci z niepełno-

sprawnością ruchową, ćwiczenia na basenie z nauką 

pływania oraz inne ćwiczenia usprawniające moto-

rykę dziecka przynoszą efekty i ogromną satysfak-

cję chłopcu, jego rodzicom i opiekunom. Niezmier-

nie istotny jest także fakt, że u dziecka po bardzo 

wielu wizytach przygotowawczych, udało się prze-
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prowadzić leczenie stomatologiczne, w tym orto-

dontyczne, początkowo aparatem zdejmowanym, 

a potem stałym – Rycina 1. Ta możliwość terapii 

stomatologiczno-ortodontycznej jest potwierdzo-

na także przez innych autorów [18]. 

W miarę rozwoju psychomotorycznego i in-

telektualnego pojawią się nowe problemy i wy-

zwania, dziecko z zespołem SLO nie jest gotowe 

na samodzielność, w miarę jak będzie starsze te 

problemy same się nie rozwiążą, farmakoterapia 

musi być prowadzona całe życie, tak samo jak i re-

habilitacja, a także szeroko pojęte wsparcie dziec-

ka i rodziny. U dzieci z SLOS duże znaczenie mają 

konsekwentne i wielokrotnie powtarzane działa-

nia. Przed nastolatkiem i jego rodzicami jest stała, 

ogromna i ciężka praca, a także cierpliwość i jesz-

cze raz cierpliwość.

Podsumowanie
W podsumowaniu należy jeszcze raz podkreślić, 

że występowanie Smith-Lemli-Opitz Syndrome jest 

w Polsce jedną z najczęstszych chorób metabolicz-

nych, a szeroki przedział ujawniających się obja-

wów, czasami bardzo słabo nasilonych, jak np. wy-

stępujące trudności szkolne powoduje, że zespół 

ten często nie jest rozpoznawany. Diagnozowanie 

zespołu może być trudne ze względu na różno-

rodności stwierdzanych wad wrodzonych, stanów 

klinicznych i mutacji genowych [19, 20]. Niezmier-

nie ważne dla rodziców opiekujących się dziećmi 

z SLO oprócz walki z problemami zdrowotnymi 

powinno być zwracanie uwagi na rozwój psycho-

fizyczny ich dziecka. Rehabilitacja ogólnorozwo-

jowa prowadzona przez specjalistów, jak również 

samodzielnie przez rodziców musi być rozpoczę-

ta już w okresie niemowlęcym. Szczególnie istot-

ne jest, aby rodzice uważnie obserwowali dziecko 

i jego reakcje, przestrzegali wypracowanego har-

monogramu dnia i utrwalali zachowania poprzez 

ich wielokrotne i konsekwentne powtarzanie. 

Bycie rodzicem dziecka z chorobą i z niepełno-

sprawnością intelektualną to prawdziwe wyzwa-

nie. Wymaga od rodziców dużego zaangażowania, 

poświęcenia i systematycznej pracy, aby pomóc 

dziecku w zdobywaniu kompetencji społecznych, 

nauki samoobsługi, komunikowania się, zaufania 

czy nauki. Każdy najmniejszy sukces to niewyobra-

żalne szczęście i radość. Jednakże problemy nigdy 

nie znikną, będą towarzyszyły rodzinie zawsze, 

zmieni się tylko ich zakres. Dziecko z Smith-Lemli-

-Opitz Syndrome zawsze będzie zależne od innych 

osób. 

Rycina 1. Chłopiec zaopatrzony aparatem zdejmowanym, a w kolejnym etapie terapii ortodontycz-

nej aparatem stałym

Figure 1. A boy fi tted with removable appliance, and in the next stage of orthodontic therapy with fi xed 

appliance
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i udostępniona przez rodziców chłopca Peggy i Artura 

Matthews-Brzozowskich, którzy wyrazili zgodę na 
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