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Wstęp

Zespół ośrodkowej hipowentylacji (central 
hypoventilation syndrome – CHS) jest to grupa 
schorzeń, związanych z  nieodpowiednią kon‑
trolą oddychania. Aby doszło do odpowiedniego 
skurczu mięśni oddechowych, a  w  konsekwen‑
cji do wdechu, impuls nerwowy powinien być 
przekazany z ośrodka oddechowego przez rdzeń 
kręgowy oraz wychodzące z  niego odpowied‑
nie nerwy obwodowe do mięśni oddechowych. 

U chorych z CHS ośrodkowy układ nerwowy nie 
wysyła tego impulsu. Nie dochodzi do skurczu 
mięśni, a  tym samym proces oddychania nie 
może być zainicjowany [41, 42].

Jedną z najczęściej występujących postaci CHS 
jest zespół wrodzonej ośrodkowej hipowentylacji 
(congenital central hypoventilation syndrom) – CCHS. 
Inne nazwy choroby: zespół wrodzonej ośrodkowej 
hipowentylacji pęcherzykowej (congenital central 
alveloar hypoventilation syndrome), zespół Ondyny 
(Ondine syndrome), klątwa Ondyny (Ondine curse).
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Streszczenie

Zespół wrodzonej ośrodkowej hipowentylacji należy do grupy schorzeń związanych z niewłaściwą kontrolą 
oddychania. W pracy został opisany przypadek 5‑ letniego chłopca z rozpoznaną chorobą. Chłopiec wymaga 
bezustannego nadzoru i opieki. Dzięki pracy lekarzy, terapeutów i rodziców dziecko rozwija się prawidłowo. 
Celem pracy jest omówienie kompleksowego usprawniania chłopca z zespołem wrodzonej ośrodkowej hipo‑
wentylacji. Ważną kwestią jest szybka diagnoza i odpowiednia rehabilitacja. 
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Abstract

The congenital central hypoventilation syndrome belong to the group of diseases concerning the improper 
control over breathing process. The case of 5‑year‑old boy with the diagnosed disease is described in the work. 
The boy requires constant supervision and care. The child progresses properly thanks to the work of doctors, 
therapists and parents. The aim of this work is also description of the boy’s rehabilitation process, where fast 
diagnosis and proper rehabilitations decisions are the key issues.

Key words: central hypoventilation syndrome, congenital central hypoventilation syndrome, complex rehabi‑
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Zespół wrodzonej ośrodkowej hipowentyla‑
cji jest to rzadka, genetycznie uwarunkowana 
choroba związana z  dysfunkcją autonomicznej 
kontroli oddechu. Ośrodkowa, ponieważ dotyczy 
ośrodkowego układu nerwowego (pień mózgu), 
wrodzona, gdyż dzieci rodzą się z  tym schorze‑
niem [41].

Przyczyną choroby jest mutacja genu PHOX2B, 
zaangażowanego w  rozwój komórek nerwowych 
[2, 3, 14]. Dochodzi do błędnego funkcjonowa‑
nia autonomicznej regulacji oddychania w  pniu 
mózgu [17, 20, 22, 29, 32, 33, 39].

Autonomiczny układ nerwowy kontroluje 
automatyczne funkcje organizmu takie jak np.: 
oddychanie, rytm pracy serca, krążenie krwi, 
temperaturę ciała, wydzielanie potu, perystaltykę 
jelit i inne [5, 21, 40]. Jego dysfunkcja powoduje 
zaburzenie pracy wielu narządów i układów [25]. 
Mogą wystąpić: choroba Hirschsprunga, zapar‑
cia, refluks żołądkowo – przełykowy, napady 
padaczkowe, nerwiak zarodkowy (neuroblastoma), 
omdlenia związane z zaburzeniami rytmu serca, 
asystolie, hiperinsulinizm.

Główny problem związany jest z  zaburze‑
niami oddychania, które mogą się prezentować 
jako łagodne nieprawidłowości, niedostateczne 
oddychanie w  pewnych fazach snu oraz wtedy, 
gdy chory nie śpi. Istnieją także takie przypadki, 
gdzie dochodzi do całkowitego ustania odde‑
chu w  czasie snu. Zaburzenia oddychania mogą 
również występować w  stanie świadomości, np. 
podczas karmienia czy koncentracji [31, 34, 37, 
45]. Większe ryzyko hipowentylacji występuje 
wtedy, gdy chorzy pozostają w  bezruchu. She 
i  inni udokumentowali, że chorzy z  CCHS pre‑
zentują wzrost wentylacji wtedy, gdy są mental‑
nie pobudzani, np. czytają, rozwiązują zadania 
matematyczne czy grają w  gry. Infekcje dróg 
oddechowych wymagają zastosowania zwiększo‑
nej sztucznej wentylacji nawet w  stanie czuwa‑
nia. Zakłócenia oddychania występują pomimo 
prawidłowo rozwiniętego układu oddechowego 
i układu krążenia [6, 21].

Chorzy z CCHS nie reagują na zmiany poziomu 
dwutlenku węgla i  tlenu we krwi, nie wystę‑
puje u  nich fizjologiczna reakcja, szczególnie 
na wzrost poziomu dwutlenku węgla. Oddech 
staje się płytki i  wolny. Następstwem tego jest 

kumulacja dwutlenku węgla we krwi oraz nie‑
dostateczna podaż tlenu do tkanek organizmu. 
Osoby z CCHS mogą nie oddychać długo, nie wie‑
dząc o  tym i  to stanowi główny problem, który 
może prowadzić do śmierci [41,42]. Pierwsze 
objawy niewydolności oddechowej spowodowa‑
nej hipowentylacją mogą się pojawić w  okresie 
późniejszym niż pierwszy miesiąc życia, często 
są zdiagnozowane w  dzieciństwie lub w  wieku 
dorosłym. Mówimy wtedy o  zespole wrodzonej 
ośrodkowej wentylacji o późnym początku (later 
onset congenital central hypoventilation syndrome) 
– LO‑CCHS. Może się on ujawnić po zakażeniu 
dróg oddechowych czy zastosowaniu znieczu‑
lenia, kiedy wystąpiły problemy z  oddychaniem 
[1]. Jeżeli nie będzie postawiona prawidłowa 
diagnoza u  tych dzieci, w  późniejszym wieku 
może pojawić się niewydolność prawokomorowa 
oraz nadciśnienie płucne rozwijające się na sku‑
tek powtarzających się epizodów niedotlenienia 
podczas snu [6, 7, 8, 24].

Zespół wrodzonej ośrodkowej hipowentylacji 
powinno się różnicować z  chorobami, których 
głównym objawem jest hipowentylacja. U małych 
dzieci należy brać pod uwagę stopień niedojrza‑
łości układu nerwowego, mięśni oddechowych, 
zamartwicę, choroby serca, obecność guzów, 
wady anatomiczne dróg oddechowych, stany 
pourazowe. W diagnostyce niezwykle ważne jest 
wykluczenie innych chorób genetycznych: cho‑
rób nerwowo‑mięśniowych (wrodzony zespół 
miasteniczny, miopatię miotubularną sprzężoną 
z chromosomem X, miopatię typu multiminicore), 
Zespół Moebiusa (Moebius syndrome), Zespół 
ROHHAD (Rapid Onset Obesity, Hypoventilation, 
Hypothalamic, Autonomic Dysfunction) [9, 12, 28, 
18, 19, 44].

Do chwili obecnej CCHS jest chorobą nie‑
uleczalną. Nie znaleziono leczenia przyczyno‑
wego. Do niedawna problemem było postawienie 
prawidłowej diagnozy. Chorzy, aby żyć, muszą 
być poddawani sztucznej wentylacji dożywotnio 
(wentylacja inwazyjna, nieinwazyjna, stymula‑
tor przepony), aby zmniejszyć ryzyko powikłań 
wynikających z przewlekłej hipowentylacji. Dobór 
metody wspomagania oddechu powinien być 
dostosowany indywidualnie dla każdego pacjenta 
[36]. Decyzja o  wyborze techniki wentylacji 
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zależy od wielu czynników, a  w  szczególności 
od rodzaju mutacji genu, stopnia hipowentylacji, 
wieku pacjenta, preferencji i możliwości opieku‑
nów oraz doświadczenia centrum medycznego, 
które sprawuje opiekę nad dzieckiem z  CCHS. 
Przy wyborze należy rozważyć wady i zalety każ‑
dej metody, aby umożliwić dziecku prawidłowy 
rozwój psychoruchowy [13, 15].

Naukowcy i  lekarze pracują nad opracowa‑
niem nowych metod leczenia CCHS, prowadzone 
są badania kliniczne w kilku ośrodkach na świe‑
cie. Obiecujące są doniesienia o  przywróceniu 
wrażliwości ośrodka oddechowego u kobiet cho‑
rych na CCHS i przyjmujących desogestrel (proge‑
steron), jednak badania nadal trwają [35].

Celem niniejszej pracy jest omówienie kom‑
pleksowego usprawniania dzieci z  CCHS, zilu‑
strowane opisem przypadku chorego 5‑letniego 
chłopca. Dziecko wymaga bezustannego nadzoru 
i opieki zarówno w dzień, jak i w nocy, jednak ana‑
liza jego przypadku pokazuje, iż podjęte dotych‑
czasowe formy leczenia, kompleksowego uspraw‑
niania oraz zaangażowanie rodziców przyniosły 
właściwe rezultaty. Chłopiec obecnie rozwija się 
prawidłowo z niewielkim opóźnieniem motorycz‑
nym, jego komunikacja z  otoczeniem jest coraz 
lepsza, a  pod względem psychologicznym nie 
odstaje od normy (nawet w niektórych kwestiach 
wyprzedza rówieśników). Rokowania co do dal‑
szego rozwoju są pozytywne.

Opis przypadku

Praca dotyczy studium przypadku chłopca, 
u  którego rozpoznano zespół wrodzonej ośrod‑
kowej hipowentylacji (CCHS). Opis problemów 
terapeutycznych oraz procesu usprawniania 
został dokonany na podstawie wywiadu, analizy 
dokumentacji medycznej (karty informacyjne 
z pobytu w szpitalu, wyniki badań), analizy doku‑
mentacji psychologicznej, pedagogicznej, logope‑
dycznej i fizjoterapeutycznej.

Chłopiec urodził się w 2010 roku, w 40 tygo‑
dniu ciąży. Jednak 20 minut po porodzie u dziecka 
wystąpiła sinica, wiotkość oraz zaburzenia odde‑
chu. Z tego powodu chłopiec został umieszczony 
w  inkubatorze i  poddany tlenoterapii. Mimo 

że w  badaniach wyznaczniki stanu zapalnego 
były ujemne oraz posiewy jałowe, do leczenia 
włączono Ampicylinę i Netromycynę. Z powodu 
powtarzających się desaturacji, zastosowano 
wsparcie oddechowe w postaci nCPAP (Continous 
Positive Airway Pressure). Mimo tego w  gazome‑
trii stwierdzono kwasicę oddechową. W  dru‑
giej dobie życia dziecka zostaje podjęta decyzja 
o  zaintubowaniu chłopca. Na prośbę rodziców 
w trzeciej dobie dziecko zostaje przetransporto‑
wane do Kliniki Intensywnej Terapii Noworodka 
Instytutu „Pomnik – Centrum Zdrowia Dziecka” 
– IPCZD. 

Przy przyjęciu stan dziecka określony był 
jako ciężki, z  niewydolnością oddechową, sta‑
bilny. Włączono SIMV (synchronizowana przery‑
wana wentylacja obowiązkowa) tryb wentylacji. 
Antybiotykoterapię kontynuowano do 5 doby 
życia dziecka. W  6 dobie lekarze podjęli próbę 
odłączenia chłopca od respiratora. Niestety, 
kiedy dziecko tylko zasypiało, saturacja spadała 
do niebezpiecznych wartości. Obserwowano bez‑
dech, bez objawów niepokoju i duszności, jednak 
z  narastającą dość szybko kwasicą oddechową. 
Na podstawie całości obrazu klinicznego wysu‑
nięto podejrzenie wrodzonego zespołu ośrodko‑
wej hipowentylacji (z  informacji mamy wynika, 
że pół  roku wcześniej na oddziale rozpoznano 
to samo schorzenie u  dziewczynki). Pobrano 
materiał genetyczny dziecka, wyizolowano 
DNA i  wysłano do ośrodka w  Paryżu. Celem 
badania było wykrycie mutacji genu PHOX2B, 
która jest przyczyną CCHS. W  oczekiwaniu na 
wyniki badań genetycznych chłopiec pozostawał 
w  śpiączce farmakologicznej. Dodatkowo wyko‑
nano badania serologiczne w  kierunku zakażeń 
z  grupy TORCH (Toxoplasmosis – toksoplazmoza, 
Other – inne, Rubella – różyczka, Cytomegalia, 
Herpes – wirus opryszczki). Wykluczono tokso‑
plazmozę, cytomegalię, zakażenie wirusem 
EBV (wirus Epsteina – Barr), różyczkę. W  dia‑
gnostyce różnicowej brano także pod uwagę 
mukowiscydozę, fenyloketonurię, hipotyreozę. 
Rozszerzono diagnostykę o  ECHO serca (echo-
kardiografia), EKG (elektrokardiogram) oraz 72 
godzinny Holter. Wykluczono wadę serca, nie 
stwierdzono cech nadciśnienia płucnego ani 
zaburzeń rytmu serca czy też zatrzymań akcji 
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serca. Konsultujący przypadek kardiolog zalecił 
suplementację magnezem. Chłopiec był konsul‑
towany przez neurologa, który stwierdził wzmo‑
żone napięcie mięśniowe szczególnie w  kończy‑
nach dolnych. Dokonano oceny autonomicznego 
układu nerwowego i nie stwierdzono odchyleń od 
normy, z wyjątkiem zaburzeń termoregulacji nie‑
wielkiego stopnia. W badaniu MRJ (magnetyczny 
rezonans jądrowy) mózgu i  rdzenia przedłużo‑
nego nie stwierdzono żadnych nieprawidłowo‑
ści. Uzyskano także prawidłowy zapis w  bada‑
niu EEG (elektroencefalogram). Podczas pobytu 
w szpitalu nie obserwowano drgawek. Wykonano 
również badanie potencjałów wzrokowych i słu‑
chowych. W  badaniu BEAP (Brainstem Auditory 
Evoked Potential) ze stymulacji zarówno ucha 
prawego, jak i lewego uzyskano zapis o niepełnej 
powtarzalności (szczególnie ze stymulacji ucha 
prawego) z  prawdopodobnymi odpowiedziami: 
I, II, V o  latencjach w  normie dla wieku oraz 
wydłużonej latencji III i  VI. Audiolog stwierdził 
niedosłuch umiarkowany po stronie prawej oraz 
lekki po stronie lewej. Badanie potencjałów wzro‑
kowych wykazało zapis nieprawidłowy z  zacho‑
waniem reakcji kory wzrokowej na obustronne 
bodźce świetlne. Obniżone amplitudy odpowiedzi 
korowej sugerowały zmniejszenie obustronnego 
widzenia. W  badaniu dna oka nie stwierdzono 
nieprawidłowości. Badania Rtg klatki piersiowej, 
USG jamy brzusznej, USG stawów biodrowych nie 
wykazały żadnych odchyleń. Wykonano także 
poszerzone badanie skrinningu metabolicznego 
(profil kwasów organicznych w  moczu, profil 
aminokwasów, aminocydogram osocza i  płynu 
mózgowo‑rdzeniowego), w  którym nie stwier‑
dzono nieprawidłowości. Profil neurotransmite‑
rów w płynie mózgowo‑rdzeniowym również był 
w granicach normy wiekowej. 

W  18 dobie życia nastąpiło pogorszenie 
warunków wentylacji u  dziecka. Można było 
zaobserwować wzrost zapotrzebowania na tlen 
oraz zwiększenie ilości wydzieliny. Badania kon‑
trolne wykazały zwiększone wartości wskaźni‑
ków zapalnych. Rozpoznano wentylacyjne zapa‑
lenie płuc o etiologii (klebsiella pneumoniae) ESBL 
(–). Zgodnie z  antybiogramem wdrożono lecze‑
nie odpowiednim antybiotykiem przez kolejne 
8 dni. Następnym wykonanym badaniem była 

biopsja odbytu. W błonie podśluzowej znaleziono 
prawidłowe komórki zwojowe. Reakcja ACHE 
(obecność acetylocholin esterazy) wypadła ujem‑
nie. Badania te pozwoliły wykluczyć chorobę 
Hirschsprunga. 

Wyniki badań genetycznych potwierdziły 
u  chłopca CCHS, mutację genu PHOX2B, PARM 
20/26 (polyalanine repeat expansion mutations), 
tzn. ekspansję powtórzeń polialaninowych. Pięć 
dni później dziecko zostało poddane zabiegowi 
tracheostomii. Operacja odbyła się bez kom‑
plikacji. Przez okres kilku tygodni chłopiec był 
odstawiany od leków sedacyjnych. Można było 
obserwować drżenia ciała, stany zawieszenia 
z brakiem kontaktu, czasem także brak kontroli 
gałek ocznych. Z  powodu znacznej niedokrwi‑
stości u  dziecka przetoczono dwukrotnie krew. 
Dziecko w  momentach aktywności pozostawało 
na oddechu własnym przez rurkę tracheosto‑
mijną. W czasie snu musiało być podłączone do 
respiratora. Podczas hospitalizacji prowadzono 
ciągłe monitorowanie prężności dwutlenku 
węgla. Saturacja utrzymywała się średnio na 
poziomie 95%. 

W  trakcie pobytu dziecka na OIT (Oddział 
Intensywnej Terapii) chłopiec był objęty opieką 
fizjoterapeuty oraz logopedy. Prawidłowe ukła‑
danie, zmiany pozycji, kangurowanie, ćwi‑
czenia z  elementami metody NDT – Bobath 
(Neurodevelopmental Treatment – Bobath) oraz 
stosowanie odpowiednich technik oczyszczają‑
cych drzewo oskrzelowe były stałym elementem 
wczesnego usprawniania. Oprócz tego mama 
regularnie wykonywała masaż Shantala oraz 
akupresurę stóp. Te działania przyniosły efekty. 
Dziecko stawało się coraz bardziej kontaktowe 
i aktywne [ 4, 10, 11, 16, 23, 26]. 

Chłopiec od urodzenia przyjmował pokarm 
przez sondę, stąd jego odruch ssania był bardzo 
słaby, nieskuteczny. Przyczyną tego stanu rzeczy 
mogła być długotrwała intubacja, sedacja, brak 
praktyki. Jednak powodem mogły być także zabu‑
rzenia motoryki przełyku wynikające z dysfunk‑
cji ANS (autonomiczny układ nerwowy). Dlatego też 
rozpoczęła się ciężka praca nauki ssania z dużym 
zaangażowaniem logopedy i  samych rodziców. 
W  wyniku systematycznych ćwiczeń, masaży 
jamy ustnej, sonda została usunięta i  chłopiec 
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przeszedł na karmienie z butelki (pokarm mamy). 
W wieku 2,5 miesięcy dziecko zaczęło ssać pierś 
mamy. W ten sposób karmiony był przez kolejne 
miesiące.

Dziecko zostało zakwalifikowane do pro‑
gramu wentylacji domowej [27]. Rodzice po 
weryfikacji psychologicznej przeszli szkolenie 
w  obsłudze sprzętu (respirator, pulsoksymetr, 
ustawienie parametrów wentylacji, zakres alar‑
mów). Szkolenie dotyczyło także pielęgnacji, 
wymiany rurki tracheostomijnej oraz podsta‑
wowych czynności resuscytacyjnych. Zalecono 
dalszą opiekę laryngologa, audiologa, neurologa, 
kardiologa, logopedy i fizjoterapeuty. Po przeszło 
4 miesiącach pobyty na OIT chłopiec został prze‑
wieziony do domu.

W  ramach programu wentylacji domowej 
dziecko ma zapewnioną rehabilitację (2 godziny 
w  tygodniu). Początkowo terapia odbywała się 
4 razy w  tygodniu. Rozwój psychomotoryczny 
dziecka w tym okresie przedstawiał się następu‑
jąco: 
− w zakresie lokomocji i kontroli postawy: można 

było stwierdzić asymetrię prawostron‑
ną, obniżone napięcie mięśniowe centralne 
z kompensacją w odcinkach dystalnych, obni‑
żoną aktywność antygrawitacyjną, szczegól‑
nie w obrębie głowy, dobrą aktywność w linii 
środkowej ciała i aktywność ręka – buzia, ręka 
– kolano, słabą tolerancję leżenia w pozycji na 
brzuchu i na bokach;

− w  zakresie koordynacji wzrokowo – ruchowej: 
wodził wzrokiem w  zakresie 180 stopni za 
zabawką, dźwiękiem, chwytał zabawki, sku‑
piał wzrok;

− w  sferze kontaktów społecznych: wykazywał 
bardzo dobry kontakt społeczny, uśmiechał 
się, reagował adekwatnie do sytuacji;

− odruch ssania i połykania był w normie, stwier‑
dzono dużą nadwrażliwość na dotyk w obrę‑
bie głowy i twarzy.

Kontynuowano terapię z  elementami NDT 
Bobath, wprowadzono elementy terapii SI 
(Integracja Sensoryczna) [23,30, 38]. Jednocześnie 
mama wykonywała regularnie masaż Shantala 
i  akupresurę stóp. Bardzo ważnym elementem 
usprawniania była także rehabilitacja oddechowa. 

Odpowiednie pozycje ułożeniowe, opukiwanie, 
wibracja klatki piersiowej, inhalacje, ćwiczenia 
metodą AFE (acceleration flux expiratoir) – bierną 
akceleracją przepływu wydechowego – wykony‑
wane były systematycznie kilka razy dziennie 
[19, 31, 43]. 

W  czerwcu 2011  r., w  trakcie konsultacji 
audiologicznej, potwierdzono wynik z  CZD. 
Jednak po tygodniu wynik badania potencjałów 
słuchowych, wykonanego w  czasie snu, okazał 
się prawidłowy. Psycholog ocenił rozwój dziecka 
jako adekwatny do wieku. Określił dziecko jako 
kreatywne, komunikatywne i muzykalne. 

Pod koniec lipca 2011  r. dziecko trafiło do 
szpitala na OIT z  powodu powtarzających się 
spadków saturacji do ok. 60% w godzinach ran‑
nych oraz dwukrotnych epizodów drgawek. Przy 
przyjęciu na oddział chłopiec był wydolny krą‑
żeniowo‑oddechowo. Na podstawie przeprowa‑
dzonych badań (pH‑metria, scyntygrafia, pasaż 
przewodu pokarmowego) oraz wywiadu, stwier‑
dzono refluks żołądkowo‑przełykowy średniego 
stopnia, na skutek którego dochodziło do obkur‑
czania oskrzeli, co z kolei powodowało problemy 
oddechowe. Po konsultacji gastroenterologicz‑
nej włączono leczenie farmakologiczne na ok. 
3 miesiące oraz zalecono pionizowanie dziecka. 
Z  powodu zgłaszanych przez rodziców drgawek 
wykonano badanie EEG w czasie snu i czuwania. 
Oba zapisy nie wykazały zmian napadowych. 
Na prośbę rodziców wykonano także badanie 
72 godzinny Holter, gdzie stwierdzono jeden raz 
zwolnienie czynności serca. 

W wyniku refluksu pojawił się problem z pio‑
nizacją dziecka. Z  jednej strony takie działanie 
było wskazane ze względu na to schorzenie, 
a  z  drugiej było niekorzystne ze względu na 
napięcie mięśniowe i  rozwój ruchowy. Dlatego 
też rodzice zaczęli korzystać z chusty do nosze‑
nia niemowląt, tak aby chłopiec mógł przebywać 
w zalecanej pozycji.

Od września 2011  r. dziecko, mimo pro‑
blemów wynikających z  obecności tracheosto‑
mii, rozpoczęło naukę jedzenia łyżką. Mama 
wprowadziła także naukę jedzenia metodą 
BLW (Baby Led Weaning). Jest to sposób żywie‑
nia niemowląt w  pierwszym  roku życia, który 
pomija etap karmienia łyżeczką i  podawanie 
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rozdrobnionego jedzenia. Dziecko karmione jest 
różnymi pokarmami stałymi, takimi jak kasze, 
makarony, warzywa, owoce, które przygotowy‑
wane są w odpowiedni sposób. U chłopca jedze‑
nie tą metodą, palcami, dostarczało wielu bodź‑
ców i wpłynęło bardzo dobrze na usprawnianie 
gryzienia, żucia, a tym samym na pracę narzą‑
dów artykulacyjnych. Chłopiec jednak uczył 
się jeść równolegle sztućcami i był dokarmiany 
mlekiem. 

W  listopadzie 2011  r. (11 miesięcy) dziecko 
przemieszczało się po podłożu poprzez obroty, 
pełzało (jednak przez lewą kończynę górną), 
nadal można było obserwować asymetrię. W leże‑
niu na brzuchu występował wysoki podpór, mimo 
że tej pozycji nie lubił. Słaba praca antygrawita‑
cyjna kończyn dolnych (słabe mięśnie brzucha, 
brzuch rozdęty, duży, będący wynikiem wenty‑
lacji mechanicznej). Nie siadał samodzielnie, jed‑
nak posadzony siedział stabilnie. W siadzie dobre 
reakcje obronne, jednak w  czasie zabawy stabi‑
lizował się jedną ręką, najczęściej lewą. Nadal 
kontynuowane było usprawnianie z elementami 
metody NDT – Bobath, SI, masaż Shantala z aku‑
presurą i rehabilitacja oddechowa. Podczas kolej‑
nego badania słuchu zostaje potwierdzony wynik 
prawidłowy. Dodatkowo zastosowano kinezjota‑
ping, szczególnie technikę rozluźniającą mięśni 
przykręgosłupowych oraz korekcyjną koślawości 
stopy lewej. 

Dziecko zaczęło samodzielnie chodzić w wieku 
ok. 18 miesięcy. We wrześniu 2012  r. chłopiec 
chodził na szerokiej podstawie, chód był chwiejny 
z nieznaczną komponentą rotacji. Bez większych 
problemów pokonywał przeszkody, kucał, siadał 
bez podporu ze stania i odwrotnie. Chętnie wspi‑
nał się na meble oraz inne przedmioty domowego 
użytku. Rozpoczął naukę chodzenia po schodach. 
Bardzo chętnie rysował (nieprawidłowy chwyt). 
Pojawiły się początki dopasowywania kształtów, 
segregacji z  uwzględnieniem koloru i  kształtu. 
Dziecko wydawało pojedyncze dźwięki, rozu‑
miało wszystkie polecenia. Zaczynał wchodzić 
w  interakcje z  „obcymi” osobami, brał czynny 
udział w  zabawie z  inną osobą. Nie zawsze jed‑
nak akceptował zasady, wolał tworzyć swoje. 
W dalszej terapii należało się skoncentrować na 
poprawie napięcia mięśniowego, prawidłowym 

obciążaniu stron ciała, lokomocji, rozwoju koor‑
dynacji wzrokowo‑ruchowej, słuchowo‑ruchowej. 
Wprowadzono elementy terapii zajęciowej w celu 
usprawnienia ręki oraz pomocy w samoobsłudze. 
Nadal należało prowadzić fizjoterapię oddechową 
oraz pracować nad komunikacją. 

Następnie chłopiec został objęty terapią 
w  ramach Programu Wczesnego Wspomagania 
w  zakresie logopedii. Głównym celem było 
usprawnianie narządów artykulacyjnych oraz 
stymulacja sensoryczna wspomagająca komuni‑
kację. W tym czasie chłopiec zaczął także uczęsz‑
czać do muzycznego żłobka, raz w tygodniu [16]. 

W wieku 2 lat chłopiec wchodził i schodził po 
schodach krokiem dostawnym, usamodzielnił się 
w kwestii jedzenia i picia z kubka. Ponieważ zaak‑
ceptował orator, poczynił postępy w komunikacji 
werbalnej. Pojawiły się gesty wymyślone przez 
chłopca oraz liczne zainteresowania szczególnie 
gatunkami zwierząt, literami, kolorami. 

W  październiku 2013  r. z  uwagi na to, że 
wokalizacja u chłopca przebiegała bardzo powoli, 
wprowadzono jedną z  metod alternatywnego 
sposobu komunikacji metodą obrazkową PCS 
(Picture Communication Symbols). Nie wprowa‑
dzano wcześniej tego typu metod z  uwagi na 
motywowanie dziecka do komunikacji werbal‑
nej. Początkowo metoda ta przynosiła efekty. 
Jednak z perspektywy czasu mama twierdzi, że 
lepszym krokiem byłoby wprowadzenie gestów, 
np. metodą Makaton. Gesty mogłyby pełnić rolę 
wspierającą mowę dziecka [16]. 

W  grudniu 2013  roku rodzice zgłosili się  
z  dzieckiem do Poradni Psychologiczno‑
‑Pedagogicznej w celu wydania opinii o potrzebie 
kształcenia specjalnego. W  orzeczeniu stwier‑
dzono, iż konieczność sztucznej wentylacji oraz 
obecność rurki tracheotomijnej opóźnia rozwój 
psychoruchowy oraz rozwój mowy. Chłopiec pod‑
czas badania poruszał się samodzielnie, jednak 
często się potykał i  przewracał. Można było 
stwierdzić obniżone napięcie centralne, problemy 
z  koordynacją i  równowagą. Stwierdzono kośla‑
wość kolan oraz stopy płasko‑koślawe. Podczas 
badania chłopiec był zainteresowany otoczeniem, 
rozumiał i spełniał kierowane do niego polecenia, 
chętnie współpracował. W  komunikacji posłu‑
giwał się gestem, wskazywaniem przedmiotów 
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lub obrazków oraz indywidualnymi znakami 
graficznymi PCS. Umiejętność rozpoznawania 
liczb, liczenie, znajomość liter oraz pisanie okre‑
ślono znacznie powyżej wieku. Spontanicznie 
wyrażał swoje potrzeby i  komunikaty. Jednak 
w  kontaktach z  rówieśnikami wydawał się nie‑
pewny i  wycofujący. Zespół orzekający zalecił 
wobec dziecka pobyt w  przedszkolu integracyj‑
nym, rehabilitację ruchową, zajęcia prowadzone 
metodą SI, opiekę logopedyczną, stymulację roz‑
woju poznawczego oraz pomoc w nawiązywaniu 
kontaktów oraz współpracy w grupie. 

Od 2014  roku dziecko zaczyna uczęszczać 
do przedszkola integracyjnego. W  przedszkolu, 
z  uwagi na orzeczenie o  potrzebie kształce‑
nia specjalnego zgodnie z  zaleceniami komi‑
sji orzekającej po konsultacjach oraz obserwa‑
cji dziecka, określono indywidualny program 
edukacyjno‑terapeutyczny. W  programie przed‑
stawiono dostosowanie działań edukacyjnych, 
terapeutycznych i wychowawczych do indywidu‑
alnych i  aktualnych potrzeb psychofizycznych 
dziecka. Zakładał on wspieranie chłopca podczas 
zajęć w  grupie, dłuższą ekspozycję materiału 
obrazkowego, pokaz, większą liczbę powtórzeń, 
dostosowanie metod, strukturyzację czasu, dzia‑
łania i  przestrzeni. Chłopiec rozpoczął zajęcia 
indywidualne z  logopedą (1x/tydz. 30 minut), 
pedagogiem specjalnym (60 minut/tydz.), tera‑
peutą SI (1x/tydz. 30 minut) oraz fizjoterapeutą 
(2x/tydz po 30 minut). 

W  terapii logopedycznej zasadniczym celem 
była komunikacja werbalna oraz usprawnianie 
narządów artykulacyjnych. Zajęcia integracji sen‑
sorycznej dążyły do stymulacji układu przed‑
sionkowego, układu prioprioceptywnego oraz 
dotykowego, utrwalenie schematu ciała, uspraw‑
nianie reakcji równoważnych. Zalecono także 
diagnozę SI. Zajęcia korekcyjno‑kompensacyjne 
koncentrowały się na wyrabianiu nawyków este‑
tyczno‑higienicznych, wzbogaceniu słownictwa, 
rozwijaniu komunikacji, wiary we własne moż‑
liwości oraz umiejętności, rozszerzeniu zakresu 
pojęciowego z  realizowanych tematów, uspraw‑
nianiu percepcji słuchowej i  wzrokowej, dosko‑
naleniu czynności grafomotorycznych i  manu‑
alnych. Rehabilitacja ruchowa skupiała się na 
wspomaganiu ogólnorozwojowym, ćwiczeniach 

dużej i małej motoryki, terapii reki, ćwiczeniach 
równoważnych oraz ćwiczeniach oddechowych.

Chłopiec rozpoczął także terapię psycho‑
motoryczną (2x/tyg) [11]. Dzięki prowadzeniu 
wielokierunkowego usprawniania w przedszkolu 
oraz poza nim (terapia psychomotoryczna 2x/
tyg., logopeda w  ramach programu wczesnego 
wspomagania 1x/tyg., fizjoterapeuta w  ramach 
programu domowej wentylacji 2 godz/tyg.), 
funkcjonowanie dziecka znacznie się poprawiło 
zarówno w  zakresie komunikacji, jak i  rozwoju 
psychoruchowego. Zwiększył się zasób słownic‑
twa biernego i czynnego. Poprawiły się kontakty 
z  rówieśnikami w  grupie, zwiększyło się tempo 
pracy, poprawiły czynności samoobsługowe, 
motoryka duża i mała, koordynacja wzrokowo – 
ruchowa. 

Na początku września 2015  roku chłopiec 
został zakwalifikowany do zabiegu wszczepienia 
stymulatora nerwu przeponowego. Zabieg odbył 
się w  Szwecji, bez komplikacji. Po kilku dniach 
dziecko wróciło do domu i do codziennych zajęć. 
Pod koniec października do Polski przyleciał 
lekarz ze Szwecji, który wszczepił chłopcu sty‑
mulator. Przez całą noc czuwał, dostosowywał 
parametry do dziecka, ustawiał sprzęt. Pierwsza 
noc przebiegła bez zakłóceń pracy stymulatora. 
Po wyjeździe lekarza, rodzice niestety zostali 
sami z  problemami związanymi z  ustawianiem 
stymulatora. Żaden lekarz w Polsce nie podjął się 
kontroli i wsparcia medycznego w tym zakresie. 

Mimo tak wielu problemów terapeutycz‑
nych chłopiec jest dzieckiem, które powoli, ale 
z  dużym zaangażowaniem nadrabia opóźnie‑
nia psychoruchowe. Od początku rodzice zało‑
żyli, że zapewnią chłopcu wszystkie możliwe 
aktywności na tyle, na ile pozwoli jego stan kli‑
niczny. Tracheostomia, respirator i  cały sprzęt, 
jaki musieli mieć zawsze przy sobie, nie prze‑
szkodziły w  codziennych spacerach, wyjazdach 
na wakacje, kąpielach w  jeziorze, regularnym 
korzystaniu z  basenu. Pokonując procedury 
i  spełniając formalne wymogi, chłopiec leciał 
kilkakrotnie samolotem. Z  obserwacji mamy 
i terapeutów zajmujących się chłopcem wynika, 
że największe osiągnięcia, „eksplozję rozwoju”, 
można było obserwować po wakacjach czy 
w  przerwach w  terapii. Tak, jakby cała praca, 
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wszystkie bodźce, stymulacja sumowały się wła‑
śnie wtedy i dawały oczekiwany efekt.

Biorąc pod uwagę początkowe złe rokowa‑
nia, co do rozwoju chłopca, można powiedzieć, 
że wspólna praca lekarzy, terapeutów, rodzi‑
ców i opiekunów oraz samego dziecka doprowa‑
dziła do tego, iż jest on wspaniałym, wesołym, 
dowcipnym, inteligentnym pięciolatkiem. Czyta 
płynnie, pisze drukowane litery, rysuje, ma wiele 
zainteresowań oraz wiedzę na tematy związane 
z geografią, kosmosem, podróżami, którą wykra‑
cza ponad swój wiek. Dalszy rozwój dziecka 
wymaga nadal wielokierunkowego wsparcia, 
które powinno zmieniać się w zależności od jego 
potrzeb.

Na początku lipca 2016 r. chłopiec przeszedł 
zabieg zamknięcia tracheostomii (dekaniulacji).

Podsumowanie

Zespół wrodzonej ośrodkowej hipowentylacji 
jest rzadką chorobą uwarunkowaną genetycz‑
nie. Postawienie prawidłowej diagnozy wymaga 
wykonania badania genetycznego za granicą. 
Znajomość rodzaju mutacji genu PHOX2B uła‑
twia kierunek leczenia. W  opisanym przypadku 
chłopiec ma stwierdzoną mutację PARM 20/26, 
a  więc obraz kliniczny choroby jest mniej nasi‑
lony i ma ona łagodniejszy przebieg. Wentylacja 
mechaniczna potrzebna jest głównie w czasie snu 
oraz w czasie chorób infekcyjnych. 

Do chwili obecnej CCHS jest chorobą nieule‑
czalną, a chorzy wymagają wsparcia oddechu do 
końca życia. Do września 2015 r. oddech chłopca 
wspierany był przez respirator i  rurkę trache‑
ostomijną. Obecnie, po wielu problemach, udało 
się, aby dziecko korzystało z  wszczepionego za 
granicą stymulatora nerwu przeponowego. 

Jedną z  cech CCHS jest dysfunkcja ANS, 
która powoduje zaburzenia pracy wielu układów 
i narządów. Dlatego też chłopiec jest poddawany 
regularnym badaniom zalecanym w  tym scho‑
rzeniu. 

Rozwój psychomotoryczny dziecka oraz jego 
przyszłość są uzależnione od wczesnej diagnozy, 

rodzaju mutacji, stanu klinicznego, prowadze‑
nia wentylacji mechanicznej w  taki sposób, aby 
zapobiegać incydentom hiperkapnii i  niedotle‑
nienia. W  chorobie tej chwila nieuwagi może 
doprowadzić do nieodwracalnych zmian, które 
spowodują, że chory nie będzie mógł normalnie 
funkcjonować w  społeczeństwie. Dzieci potrze‑
bują wsparcia osoby dorosłej, czuwającej nad ich 
snem, który może być zaburzony choćby przez 
awarię sprzętu. Chory nie obudzi się na skutek 
wzrostu dwutlenku węgla, gdyż ma zaburzoną 
fizjologiczną reakcję ośrodka w pniu mózgu. 

Bardzo ważną rolę w leczeniu dziecka z CCHS 
spełnia kompleksowa rehabilitacja. Objęcie 
dziecka programem terapeutycznym wpłynie 
pozytywnie na jego rozwój. Cele terapii powinny 
zmieniać się w  zależności od stanu klinicznego 
oraz potrzeb chorego. W  wyborze metody, ćwi‑
czeń, stymulacji, intensywności czy czasu tera‑
pii, należy kierować się dobrem dziecka, jego 
indywidualnymi predyspozycjami oraz aktu‑
alnymi możliwościami. W  omawianym przeze 
mnie przypadku chłopca z  rozpoznanym CCHS 
usprawnianie zostało podjęte już na OIT. Przez 
kolejne miesiące i  lata dziecko uczestniczyło 
w  wielu zajęciach terapeutycznych. Wszystkie 
działania oraz stworzenie przez rodziców odpo‑
wiednich warunków aktywności dziecka, dały 
możliwość „normalnego” dzieciństwa z  niewiel‑
kimi ograniczeniami. 

Głównym celem na przyszłość jest pomoc 
w usamodzielnianiu chłopca tak, aby bez proble‑
mów radził sobie w codziennym życiu. 

W przyszłości można spodziewać się pojawie‑
nia nowych przypadków chorych z CCHS, dlatego 
konieczne są działania zwiększające świadomość 
wśród lekarzy wielu specjalności na temat rozpo‑
znawania objawów choroby, w  celu postawienia 
prawidłowej diagnozy. Tylko szybkie i prawidłowe 
rozpoznanie, odpowiednie leczenie oraz wprowa‑
dzenie kompleksowego usprawniania daje szansę 
na „prawie” normalne życie. Rodzice powinni 
mądrze wychowywać swoje dziecko, realizować 
jego potrzeby na miarę jego pragnień i możliwo‑
ści, wspierać je w chorobie, nie zapominając przy 
tym, że jest ona tylko częścią jego życia. 
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