62 5 — Rozpoznawanie wad wrodzonych

Nie nalezy si¢ jednak tudzi¢. Nawet jesli u dziecka wystg-
puja pewne cechy wygladu identyczne jak u rodzica, rodzen-
stwa lub rodzenstwa rodzicow, nie mozna wykluczy¢, ze sa to
mate wady. Podczas gdy niemal wszystkie male anomalie mo-
g4 by¢ rodzinne, rodzic dziecka moze rowniez mie¢ nierozpo-
znana tagodniejsza forme tego samego zespotu dziedziczone-
20 W sposob autosomalny dominujacy.

Jesli wszyscy dziadkowie zgodnie twierdza, ze dziecko nie
jest podobne do zadnego z cztonkoéw rodziny z zadnej ze stron,
nalezy zbada¢ dziecko jeszcze doktadniej. Cechy dysmorfii
u dziecka moga by¢ wyrazone subtelnie i nie od razu zaobser-
wowane. Czgsciej jednak dysmorficzny wyglad dziecka wyraz-
nie odroznia je od pozostalych (zdrowych) cztonkow rodziny.

Nalezy tez pamigta¢ o znaczacej roznorodnosci zespotow i za-
burzen genetycznych. Cechy poszczegdlnych zespotéw réznia
si¢ w zalezno$ci od wieku. Czgsto nawet w obrgbie tej samej
rodziny dwoch chorych prezentuje inny obraz kliniczny. Cza-
sami szczeg6lne cechy obserwowane u innego chorego czton-
ka danej rodziny moga pomdc w ustaleniu rozpoznania, jesli
u badanego dziecka si¢ ich nie stwierdza. Podobnie jak powin-
no si¢ bra¢ pod uwage rozpigto$¢ wariantow normy, nalezy
rozpoznawac réznorodnos¢ ekspresji cech choroby. Cho¢ to oczy-
wiste, ze charakterystyczne cechy czynia fatwym rozpoznanie
konkretnego zespotu, to whasnie takie cechy moga wystgpowac
rzadko, nawet u danego chorego dziecka. Rozpoznaje si¢ czg-
sto wystepujace cechy zespotu. Na przyklad heterochromia iridis,
czyli r6zne zabarwienie w obrebie kazdej teczowki obojga oczu,
réznobarwnos¢ tgczowki (heterochromia iridium polega na tym,
ze cala tgczdéwka jednego oka ma wyraznie inng barwe — przyp.
tium.), moze by¢ charakterystyczna cecha pozwalajaca na roz-
poznanie zespotu Waardenburga, ale felecanthus, czyli zwigk-
szenie odleglosci pomigdzy przysrodkowymi katami powiek,
jest cecha czesciej spotykana (zob. dalsze omdwienie w tym roz-
dziale i ryc. 5-2).

DWIE PODSTAWOWE TECHNIKI BADANIA PRZEDMIOTOWEGO
Badanie przedmiotowe mozna przeprowadzi¢ jakosciowo i opi-
sowo (technika gestalt — technika ,,postaci”, ,,wygladu ogdlne-
g0”) lub ilosciowo i analitycznie. Szkota jakosciowa utrzymuje
przyktadowo, ze oczy powinno sig opisac jako szeroko rozsta-
wione, jesli takie si¢ wydaja; szkota ilosciowa wymaga zmie-
rzenia odlegtosci pomigdzy oczami i poréwnania jej ze standar-
dami normy.

Opisywanie oliserwacji - technika jakosciowa i ilosciowa

Podejscie jakosciowe

Podejscie jakosciowe ma zastosowanie w indywidualnej charak-
terystyce 1 ocenie ogdlnego wygladu dziecka, ktory moze by¢
natychmiast rozpoznany jako typowy dla okre§lonego zespotu.
Czasami szybka diagnoza jest mozliwa na podstawie wzorca po-
staci (,,gestalt”), chociaz zwykle potrzeba oceny kazdej z cech osob-
no, zaréwno ilosciowej, jak i opisowej, a potem ich ponownego
zestawienia w jedna catos¢. Opanowanie umiejgtnosci precyzyj-
nego opisywania poszczegdlnych konfiguracji réznych cech
wymaga czasu. Na przyklad twarz dziecka moze by¢ opisana nastg-
pujaco: o pogrubiatych rysach lub delikatna; przedwczes$nie
postarzata lub bez wyrazu; okragta, kwadratowa lub trojkatna;
diuga, ptaska lub asymetryczna. Czy jednak okreslenie twarzy
dziecka jako delikatnej (elfiej) bedzie oznaczato to samo dla kaz-
dej badajacej osoby? Jesli kto$ przeczyta, ze u dziecka rozpozna-
no zespdt zwany krasnoludkowatoscia (leprechaunizm) i ze jego
twarz okreslono jako elfia, moze wyobrazi¢ sobie $liczne dziec-
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RYCINA 5-2 Hiperteloryzm (czyli szerokie rozstawienie oczu) definiu-
je sie jako zwigkszona odlegto$¢ mierzona pomigdzy zrenicami oboj-
ga oczu. Kiedy wewngtrzne katy oczu sa przemieszczone bocznie, ale
odlegto$¢ migdzy Zrenicami jest prawidtowa, oczy pozornie wydaja
si¢ rozstawione szerzej; ta cecha nosi nazwe telecanthus. W przypad-
ku hipoteloryzmu (nieprzedstawiony na rysunku) odlegto$¢ migdzy
Zrenicami jest zmniejszona.

ko o wygladzie cherubinka, gdy tymczasem twarz w tym zespo-
le ma catkiem odmienny wyglad; wyniszczone dzieci z tym ze-
spotem maja wyglad groteskowy.

O WAZNE
Kiedy trudno wyrazi¢ co$ stowami, jedynym rozwigzaniem
jest dokumentacja obserwaciji na zdjeciach. Zdjecie
(wykonane za zgoda pacjenta i/lub jego rodzicow)
pozwala innym zobaczy¢ doktadnie to, co widziat lekarz,
a lekarzowi umozliwia udokumentowanie zmian,
ktore moga zachodzi¢ w czasie.

Objawy nalezy opisywac szczegdtowo i precyzyjnie. Doktad-
ny opis eliminuje konieczno$¢ szerokiej diagnostyki i dodatko-
wych pomiardéw. Zamiast stwierdzenia, ze dziecko ma tylko czte-
ry palce u rak, nalezy wadg sprecyzowac — na przyktad napisac,
ze brakuje kciuka lub wystepuje czgsciowy zrost palcow drugie-
go i trzeciego. Wybierajac sposob opisu wady, mozna rozwazy¢
odpowiedz na nastgpujace pytania:

1. Czy oczy wydaja si¢ glgboko osadzone, poniewaz gat-

ki oczne sa male (mikroftalmia), czy tez ze wzglgdu na
wystajace gorne brzegi oczodotow?



