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Wstep

Choroba jest jednym z tych zjawisk, kto-
re nalezg do najbardziej niepozgdanych
W zyciu i rozwoju dziecka. Przewlekte cho-
roby somatyczne sg jednak zjawiskiem po-
wszechnie wystepujgcym we wspotczesnym
Swiecie, a coraz czesciej cierpig na nie takze
dzieci i mtodziez. Chorobe przewlektg naj-
czesciej uznaje sie za potencjalny stresor,
ktory przeksztatca dotychczasowg sytuacije
dziecka i jego rodziny w odmienng, z okre-
Slonymi wymaganiami i ograniczeniami,
ktérym ono samo jak i jego rodzina muszag
sprostac. Adaptacja w tej trudnej sytuacji
jest proces radzenia sobie. Nie oznacza
on biernego dopasowania sie do zaistnia-
tych wymagan poprzez zmiany zachowania,
lecz jest tworczg reakcjg na wystepujgce
utrudnienia i zagrozenia, ktéra w koncowym
efekcie ma doprowadzi¢ do korzystnego bi-
lansu zyskow i strat (Pilecka, 2002). Dzieci

z przewleklymi chorobami somatycznymi sg
jednak uwazane za grupe ryzyka wystgpie-
nia w ich rozwoju i funkcjonowaniu trudnosci
réznego rodzaju i o réznym stopniu nasile-
nia. Zagrozone sg poszczegolne sfery roz-
woju dziecka, a ich zakres i stopien nasile-
nia zalezg od specyfiki danej choroby. Skutki
przewlektych choréb somatycznych sg tez
odmienne w zaleznoéci od etapu w rozwoju
dzieci i ich indywidualnych, osobistych oraz
rodzinnych zasobéw (Pilecka, 2002).

Co to jest fenyloketonuria?

Wrodzone choroby metaboliczne to zaburze-
nia metabolizmu spowodowane patologicz-
ng informacjg genetyczng. Nastepstwem
okreslonej mutacji genowej jest odchylenie
normalnego przebiegu odpowiedniej reakgji
biochemicznej lub procesu transportu przez
btony biologiczne, uwarunkowane zmiang
wiasciwosci biatka enzymatycznego lub no-
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$nikowego (Walczak, 1991). Najczesciej wy-
stepujgcym zaburzeniem metabolizmu ami-
nokwasoéw jest hiperfenyloalaminemia.
Fenyloalanina (Phe) jest aminokwasem eg-
zogennym, uczestniczgcym w syntezie bia-
tek. Rébwnoczesnie jest substratem do pro-
dukgcji wielu hormondw, neuroprzekaznikow
i barwnikow (na przyktad: dopaminy, mela-
niny). Klasyczna fenyloketonuria (hiperfe-
nyloalaminemia typu |) jest spowodowana
wrodzonym niedoborem hydroksylazy feny-
loalaniny, enzymu katalizujgcego przejscie
fenyloalaniny w tyrozyne (Walczak, 1991).
Nadmiar fenyloalaniny ulega transaminac;ji
do kwasu fenylopirogronowego albo dekar-
boksylacji do fenyloetyloalaminy. Te meta-
bolity i powstajgce z nich inne, nastepne,
zaburzajg normalny metabolizm (niepra-
widtowosci w przemianie tyrozyny i tryp-
tofanu) i powodujg uszkodzenie mozgu
(Behrman, 1996).

Historia badan nad fenyloketonurig rozpo-
czeta sie, kiedy w wiekszosci krajow wpro-
wadzono odpowiednie leczenie. W Polsce
wczesna diagnoza i leczenie fenyloketonurii
zostato zapoczgtkowane w 1965r. (Cabalska,
Nowaczewska, Sencecka, Zorska, 1996).
W latach siedemdziesigtych wystarczajg-
cy dla lekarzy byt fakt, iz odpowiednia die-
ta zapobiega uposledzeniu umystowemu.
Obecnie najistotniejszg kwestig jest rodzaj
kuraciji, ktéry w petni pozwoli znormalizowa¢
rozwdj intelektualny chorych.

Podstawowym pytaniem jest to, jaki w da-
nym wieku powinien by¢ optymalny po-
ziom Phe i kiedy, oraz czy w ogdle, mozna
w bezpieczny dla zdrowia sposob rozluzni¢
stosowanie restrykcyjnej diety. Odpowiedz
na te pytania jest do$¢ trudna miedzy inny-
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mi z powodu zréznicowania wewnetrznego
grup chorych i zmian jakie nastepujg w toku
rozwoju w funkcjonowaniu bariery krew-
-moézg, co zapewnia wiekszg ochrone przed
wysokim stezeniem Phe w pdzniejszych la-
tach zycia.

Whplyw fenyloketonurii na rozwdj intelektual-
ny dziecka — co ,méwig” wyniki testéw inte-
ligencji

Wplyw przewlektych choréb somatycznych
na rozwdj i funkcjonowanie systemu nerwo-
wego u dzieci budzi kontrowersje. Istniejg
w tej kwestii dwa stanowiska. Zwolennicy
pierwszego twierdza, ze system nerwowy
dzieci jest szczegolnie podatny na wszelkie-
go rodzaju uszkodzenia ze wzgledu na swo-
ja niedojrzatos¢. Przedstawiciele drugiego
stanowiska sgdzg, ze plastyczno$¢ rozwija-
jacego sie uktadu umozliwia wykorzystanie
mechanizmu kompensacji i przejecie zabu-
rzonych funkcji przez inne jego obszary. Jesli
jednak z okreslonych powodoéw dochodzi do
uszkodzen centralnego o$rodka nerwowego
w pierwszych latach zycia, to konsekwencjg
moze by¢ miedzy innymi obnizenie ogél-
nego poziomu inteligencji (Farmer, 1994
za: Pilecka, 2002). Niekorzystne zmiany
w funkcjonowaniu poznawczym mogg by¢
tez niekiedy bardzo subtelne i nie poddawaé
sie diagnozie klinicznej czy neurologicznej,
jednak mie¢ wpltyw na jako$¢ zycia pacjen-
téw poprzez zaktdcenia proceséw pamieci,
rozumienia czy wahania nastroju (Pilecka,
2002).

Poniewaz wysoki poziom Phe odgrywa klu-
czowg role w rozwoju intelektualnym cho-
rych na PKU wiek, od ktérego mozna roz-
luzni¢ dotychczasowa restrykcyjng diete jest
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przedmiotem nieustannych kontrowers;ji.
W badaniach nad wptywem PKU na poziom
rozwoju intelektualnego stosuje sie przede
wszystkim testy inteligencji. Testy dajg szan-
se maksymalnej obiektywizacji oceny oraz
szanse dokonywania poréwnan inter- i intra-
personalnych. Tak tez postepuje sie w bada-
niach nad PKU, obliczajgc iloraz inteligencji
0s6b z PKU w kolejnych latach zycia po-
rébwnuje sie te wyniki miedzy sobg, a takze
rozpatruje w stosunku do zdrowej popula-
cji. Skala inteligencji Wechslera dla dzieci
(WISC-R) stosowana w badaniach sktada
sie ze Skali Stownej, Skali Bezstownej oraz
Skali Petne;j.

Od kiedy wprowadzono program wczesnej
diagnozy w zakresie fenyloketonurii badania
dotyczace rozwoju intelektualnego chorych
odgrywajg istotng i pozytywng role w pro-
wadzeniu ich terapii (Brumm, Grant, 2010).
Sprawnos¢ uktadu nerwowego u os6b cho-
rych na PKU moze bowiem zosta¢ zakto-
cona przez wysokie stezenie Phe. Dlatego
istotne jest kontrolowanie ilosci dostarczanej
Phe podczas kolejnych positkow. Okresem
w czasie ktdérego stosowanie restrykcyjnej
diety jest konieczne sg pierwsze lata zy-
cia dziecka. Rozluznienie diety po okresie
przedszkolnym nie wptywa juz, zdaniem nie-
ktorych badaczy, na obnizenie poziomu II.
W badaniach prowadzonych w Niemczech
stwierdzono, iz utrzymywanie osoczowe;j
Phe na poziomie <360 pmol/l u dzieci w wie-
ku przedszkolnym pozwala na utrzymanie
wynikow Il w granicach dopuszczalnej nor-
my, mimo zliberalizowania diety w okresie
szkolnym. Pomimo to, stwierdzono istotng
réznice pomiedzy ilorazami inteligencji dzie-
ci zdrowych i chorych (Burgard, Schmidt,

Rupp, Schneider, Bremer, 1996). Weglage
i jego wspotpracownicy (Weglage, Fiinders,
Wilken, Schubert, Ullrich, 1993) stwierdzili
na przyktad, iz $redni poziom Il u pacjentow
z fenyloketonurig wynosi 93.6.

Z drugiej strony wielu badaczy wskazuje na
istotnos¢ utrzymywania restrykcyjnej die-
ty rébwniez w okresie szkolnym do 10 r.z.
(Fishler, Azen, Henderson, Friedman, Koch,
1987). Wedtug ostatnich doniesien okazuje
sie jednak, iz wyniki badan inteligencji kore-
lujg z poziomem utrzymywania odpowiedniej
diety w kazdym wieku. Dlatego tez jej kon-
trola jest wazna na kazdym kolejnym etapie
rozwoju chorych (Vilaseca, Lambruschini,
Gomez-Lopez, Gutiérrez, Fusté, Gassio,
Artuch, Campistol, 2010).

W niektérych badaniach analizuje sie do-
datkowo uzyskany przez pacjentéw profil
w tescie WISC-R. Zaobserwowano, iz obni-
zone sg tu zarébwno wyniki w Skali Stownej
jak i Bezstownej (Griffiths, Demellweek, Fay,
Robinson, Davidson, 2000). Szczegodlnie
niskie wyniki osiggane sg w nastepujgcych
podtestach: Wiadomosci, Braki w obrazkach,
Historyjki, Klocki, Kodowanie i Uktadanki.
Z wyjatkiem Wiadomosci wszystkie wymie-
nione podtesty nalezg do Skali Bezstowne;j.
Niektorzy badacze jednak wskazujg na moz-
liwos¢ podwyzszenia Il poprzez obnizenie
poziomu osoczowej Phe. Trefz, Cipcic-
Schmidt i Koch (2000) uwazaja, iz nawet
pozno podjete leczenie u dzieci przed 7 ro-
kiem zycia z niskim ilorazem inteligencji po-
woduje wyrazny wzrost poziomu |l

Nie brakuje tez badan, w ktérych nie stwier-
dzono réznic w poziomie |l pacjentéw z PKU
przestrzegajgcych rezimu diety w poréw-
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naniu z osobami zdrowymi (Stemerdink,
van der Meere, van der Molen, Kalverboer,
Hendrix, Huisman, van der Shot, Slijper, van
Spronsen, Verkerk, 1995).

Poziom Phe wptywa wiec, jak wynika z wigk-
szosci badan, w bardzo istotny sposéb na
poziom funkcjonowania intelektualnego pa-
cjentow z PKU. Natomiast sprzeczne cza-
sem wyniki badan moga wynika¢ tez z trud-
nosci w okresleniu wszystkich czynnikéw
mogacych mie¢ wptyw na rozwéj umystowy
pacjentow, jak chocéby réznego rodzaju po-
wiktan w trakcie leczenia, oddziatywan sty-
mulacyjnych i wychowawczych srodowiska
czy tez szerokiego zakresu patogennych
czynnikéw  biologicznych, chorobowych
i spotecznych.

Rozwoj emocjonalny i spoteczny dzieci cho-
rych na fenyloketonurie — czyli w jakich sferach
moga pojawi¢ sie trudnosci i czy zawsze?

Nie tylko jednak poziom rozwoju umystowe-
go chorych jest przedmiotem zainteresowa-
nia ze strony badaczy. Istotne jest bowiem
réwniez to, w jaki sposéb osoby te radzg
sobie z wymaganiami stawianymi na kolej-
nych etapach edukacji oraz jak przebiega
ich rozwoj emocjonalno-spoteczny. Badania
epidemiologiczne wskazuja, iz dzieci z prze-
wlektymi chorobami somatycznymi stanowiag
grupe ryzyka wystgpienia trudnosci w psy-
chospotecznym przystosowaniu i moga one
ujawniac sie w trzech obszarach:

» funkcjonowanie emocjonalne i samo-

ocena;
* przystosowanie spoteczne i kontakty ro-
wiesnicze;

* osiggniecia szkolne (Pilecka, 2002).
Proces spotecznego przystosowania dziec-
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ka przewlekle chorego w $rodowisku szko-
ty moze byc¢ utrudniony zaburzeniami row-
nowagi nerwowej i emocjonalnej. Dzieci
z uog6lnionymi objawami nadpobudliwosci
i zahamowania majg problemy w adaptac;ji
do wymagan i oczekiwan nauczycieli oraz
norm obowigzujgcych w grupie réwiesniczej
(Maciarz, 2001).

Wedtug niektorych badaczy pacjenci
z PKU, mimo podjgcia wczesnego lecze-
nia, majg wiecej trudnosci w szkole niz ich
zdrowi réwiesnicy (Gassio, Fusté, Lépez-
Sala, Artuch, Vilaseca, Campistol, 2005).
Przejawia¢ sie to moze na przyktad w pro-
blemach dotyczacych osiggania zamierzo-
nych celéw w przebiegu edukacji szkolne-
j(Gentile, Ten Hoedt, Bosch, 2010).Chorzy
czesciej powtarzajg klasy (Rey F., Abadie,
Plainguet, Rey J., 1996), wykazujg mniej-
szg motywacje osiggnie¢, gorzej ocenia-
ja swoje mozliwosci, uzdolnienia szkolne
(Weglage, Funders, Wilken, Schubert,
Schmidt, Burgard, Ullrich, 1992). Analizujgc
jednak wyniki badan widoczne jest, iz rézni-
ce w przebiegu szkolnej edukacji dzieci sg
przedstawiane w jednych (np. Wegry), ale
nieistotne w innych krajach (np. Szwajcaria)
(Burgard, 1997, za: Tiefenthaler, 2000).
W Austrii procent pacjentéow z PKU, ktérzy
konczg studia jest nizszy w poroéwnaniu
z populacjg oséb zdrowych (Tiefenthaler,
2000). Oceniajgc osiggniecia szkolne na-
lezy pamieta¢ nie tylko o wynikach badan
dotyczgcych rozwoju funkcji intelektualnych
ale réwniez specyficznych zaburzen poja-
wiajgcych sie u pacjentéw w zakresie np.
uwagi, ktorej sprawne funkcjonowanie za-
pewnia efektywnos¢ wykonania wigkszosci
czynnosci. Dlatego tez w procesie eduka-
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cyjnym nalezatoby uwzglednia¢ potrzeby
dzieci z PKU i dostosowywac¢ do nich sto-
sowane metody pracy.

W zakresie sfery emocjonalnej badania
wskazujg na pojawianie sie u pacjentow,
takich probleméw jak np. nadruchliwosé,
niepokoj, wyzszy poziom leku. Zwraca sie
jednak rébwnoczesnie uwage, iz tym wiecej
obserwowanych jest probleméw w funkcjo-
nowaniu dzieci im gorsza kontrola diety, wyz-
szy poziom fenyloalaniny (Smith, Beasley,
Wolff, Ades, 1988).

Jak sie wiec okazuje dla funkcjonowania
chorych istotne znacznie ma to, czy kon-
tynuowane jest nadal leczenie czy tez sto-
sowanie diety zostato przerwane. U dzieci
wczesnie objetych leczeniem, u ktérych
zaprzestano kontroli diety stwierdzono obni-
zenie poziomu funkcjonowania spotecznego
(Matthews, Barabas, Cusack, Ferrari, 1986).
Chang i Fisch (1976) wskazujg natomiast
w swym badaniu na zwigzek pomiedzy cza-
sem trwania diety oraz nasileniem obserwo-
wanych probleméw w zakresie zachowania
oraz rozwoju emocjonalnego dzieci. Dtugi
okres stosowania diety korelowat w ich ba-
daniu z mniejszym nasileniem trudnosci.

Inne wyniki uzyskuje sie w badaniach cho-
rych wczesnie objetych leczeniem i utrzy-
mujgcych diete. W grupie dziesieciolatkow
z PKU nie zaobserwowano wyzszego pozio-
mu ryzyka wystgpienia powaznych objawéw
emocjonalnego lub behawioralnego nie-
przystosowania (Weglage, Rupp, Schmidt,
1994). Mimo to trudnosci w zakresie psy-
chospotecznego funkcjonowania chorych
byly widoczne u starszych pacjentéw, kto-
rzy w poréwnaniu z réwiesnikami zgtaszali

m.in. mniejszg satysfakcje z zycia, mniejszg
otwarto$¢, wzrost fizycznych dolegliwosci
(Weglage, Funders, Ullrich, Rupp, Schmidt,
1996). Nalezy jednak zauwazyc¢, iz nasilenie
probleméw w sferze emocjonalnego oraz
spotecznego funkcjonowania byto wieksze
u tych pacjentéw, ktorych cechowata gorsza
kontrola diety.

Badacze zwracajg tez uwage na to, iz cza-
sem trudnosci w zakresie nawigzywania
relacji spotecznych, problemy emocjonalne
i inne zaburzenia mogg pozosta¢ u tych pa-
cjentow niezauwazone przez lata (Gentile,
Ten Hoedt, Bosch, 2010).

Trudnosci w funkcjonowaniu pacjentow
z PKU mozna odnie$¢ do probleméw, ktore
pojawiajg sie w trakcie psychospotecznego
rozwoju dzieci przewlekle chorych. Dzieci te
czesciej niz ich zdrowi rowiesnicy ujawniajg
problemy adaptacyjne, zaréwno natury we-
wnetrznej jak i zewnetrznej oraz nizszy po-
ziom globalnej samooceny (Pilecka, 2002).
Nalezy jednoczesnie pamietaé, iz w grupie
dzieci dotknietych tg samg chorobg dajg
sie zauwazyC bardzo duze roznice indywi-
dualne w zakresie bogactwa symptomow
i stopnia ich nasilenia (Bennett, 1994 za:
Pilecka, 2002). Ogélnie mozna przyjac, ze
nie ma bezposredniej zaleznosci pomiedzy
rodzajem choroby a zmianami w rozwoju
emocjonalnym dzieci. Tak jak w kazdej innej
sytuacji stresowej reagujg one bardzo réznie
(Pilecka, 2002). Dodatkowo trudnosci w oce-
nie danych o problemach emocjonalnych
wynikajg z tego, iz diagnoza ich opiera sie
najczesciej na trzech zrodtach pochodzenia:
rodzicow, dzieci i nauczycieli. Zgodnos¢ uzy-
skanych w ten sposéb ocen jest co najwyzej
umiarkowana (Pilecka, 2002).
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Prébujgc znalezé czynniki mogace mieé
negatywny wptyw na rozwoj emocjonalno-
-spoteczny pacjentow z PKU wskazuje sie,
iz mogg by¢ one wynikiem miedzy innymi
stresu zwigzanego z ograniczeniami diety
oraz samej choroby przewlektej. Duza liczba
pacjentow zgtasza bowiem istotne trudnosci
z utrzymywaniem diety (Weglage, Funders,
Ullrich, Rupp, Schmidt, 1996). W procesie
leczenia nie nalezy wiec zapominac o ofero-
waniu pomocy psychologicznej i konsultacji
rodzicom i samym pacjentom.

Podsumowanie i wnioski

Trudno jest wiec odpowiedzie¢ jednoznacz-
nie na pytanie o zakres deficytéw intelek-
tualnych os6b z PKU, a takze ewentualne
trudnosci w ich rozwoju emocjonalno-spo-
tecznym. Przestrzeganie zaleconej diety
jest jednak bardzo istotne dla prawidtowe-
go funkcjonowania chorych. Wazng kwestig
jest tez mozliwo$¢ pomocy psychologiczne;j
kierowanej do oséb z PKU i udzielanego
im, oraz ich rodzinom wsparcia w radze-
niu sobie z pojawiajgcymi sie problemami.
Dodatkowym czynnikiem, ktéry nalezatoby
uwzglednia¢ w analizie mogacych pojawiac
sie trudnosci w rozwoju emocjonalno-spo-
tecznym dzieci powinien by¢ kontekst ich
systemu rodzinnego. Nalezy pamietaé, iz
przystosowanie rodzicow do choroby prze-
wlektej dziecka w duzym stopniu zalezy mie-
dzy innymi od otrzymywania wsparcia spo-
tecznego. Dlatego tez w planowaniu procesu
leczenia powinno uwzglednia¢ sie rowniez
wspotprace z psychologiem, ktdéry mogtby
m.in. udziela¢ wsparcia czy tez prowadzi¢
dziatania majgce na celu rozwijanie umie-
jetnosci radzenia sobie pacjentéw i ich ro-
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dzicow z napotykanymi w trakcie kolejnych
etapow rozwoju problemami.
Streszczenie

Wrodzone choroby metabolicz-
ne to zaburzenia metabolizmu spowo-
dowane patologiczng informacjg gene-
tyczng. Klasyczna fenyloketonuria jest
spowodowana wrodzonym niedoborem
hydroksylazy fenyloalaniny, enzymu
katalizujgcego przejscie fenyloalaniny
w tyrozyne. Sprawno$¢ uktadu ner-
wowego u os6b chorych na fenyloke-
tonurie moze zosta¢ zaktécona przez
wysokie stezenie fenyloalaniny (Phe).
Dokonany przeglad badan koncentruje
sie na specyfice rozwoju poznawczego
chorych na fenyloketonurie, wptywie
leczenia na ten rozwdj oraz cechach
funkcjonowania emocjonalno-spotecz-
nego chorych i ich osiggnieciach szkol-
nych.
Stowa kluczowe: fenyloketonuria (PKU),
choroba przewlekta, inteligencja (ll), roz-
wodj emocjonalno-spoteczny, osiggniecia
szkolne.

Summary:

Phenylketonuria  (PKU) is
caused by the absence or inactivity of
phenylalanine hydroxylase, the enzyme
that converts the amino acid phenylala-
nine to tyrosine. It is believed that the
accumulation of phenylalanine and its
metabolites is toxic to the central ner-
vous system. The present paper focus-
es on intellectual development, psycho-
social aspects and school achievement
in phenylketonuria.

Key words: phenylketonuria (PKU),

chronic illness, intellectual develop-
ment, psychological characteristics,
school achievement.
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