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Nadwaga i otylo$§¢, to wazny 1 coraz cz¢Sciej omawiany problem zdrowotny
dzisiejszych czasow. Epidemia otylosci — bo tak mozna juz nazwac ten problem -
dotyczy, cho¢ z réznym nat¢zeniem, obu plci, wszystkich przedziatow wiekowych,
grup spolecznych, zaréwno oséb w pelni sprawnych umystowo, jak i uposledzonych.
Problem otyltosci dostrzegany jest w krajach wysoko uprzemystowionych, a takze coraz
czesciej pojawia si¢ roéwniez w krajach biedniejszych.

Rozwdj cywilizacji przynidsl wiele udogodnienq, ale tez i niebezpieczenstw, ktore
drastycznie wplywajq na zycie codzienne, a co za tym idzie 1 na zdrowie. Otylo$¢ wraz
z innymi chorobami, takimi jak nowotwory, cukrzyca, choroby ukladu krazenia a nawet
urazy naleza do najczestszych choréb XXI wieku. ,,W reprezentatywnych badaniach
ogolnopolskich stwierdzono, ze [nadwaga i otylos¢] wystepuja u okolo 50-60 %
populacji oséb dorostych™.

Czym jest otylos¢? Naukowcy w réznych krajach stosuja wiele réznych definicji
otylosci. Otylos¢ mozna okresli¢ za pomoca:

Sredniej populacii,

Wskaznika masy ciala,

Obwodu talii,

Procentowej zawartosci tluszczu w organizmie.

Aby poda¢ definicj¢ otylosci za pomoca Sredniej populacji nalezy zbada¢ $rednia
mase¢ ciala w danej populacji. Nastepnie ustali¢ czy dana osoba miesci si¢ powyzej czy
tez ponizej $redniej pod wzgledem procentowej nadwagi w zaleznosci od danego
wzrostu. Sposob ten nie jest do konca wlasciwy, gdyz wszystko zalezy od danej
populacii. Ktos§ w Niemczech moze nie by¢ otyly, ale juz w Chinach bedzie.

Dzicki BMI (ang. Body Mass Index) mozemy obliczy¢ stosunek masy ciata (kg)

do wzrostu (m?). Wynik umozliwia nam ocene stanu odzywiania sie, czyli stopnia
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otylosci (tabela 1). Minusem standaryzacji wg BMI jest to, iz nie réznicuje tkanki

migsniowej od tkanki ttuszczowej.

Stopien otylosci BMI [kg/m?] Ryzyko powikian metabolicznych

Norma 18,5-24,9 Niewielkie

Nadwaga 25,0-29,9 Nieznacznie podwyzszone

Otylosé I° 30,0-349 Podwyzszone

Otylosé IIP 35,0-39.9 Powazne

Otylosé llI° =40 Bardzo powazne
Tabela 1.

Klasyfikacja otylosci w zaleznosci od wskaznika masy ciala

Zr6dlo: 1. Kinalska, A. Poplawska-Kita, B. Telejko, M. Kinalski, A. Bonenberg, O#y/os¢
a burgenia przemiany weglowodanowej, Endokrynologia, Otylos¢, Zaburzenia Przemiany Materii 2000,
tom 2, nr 3, s. 94-101.

Najbardziej powszechnym wskaznikiem otylosci jest BMI, jednak bardzo wazne
jest to iz determinantg niektorych komplikacji zdrowotnych, np. cukrzycy moze by¢
tluszcz umiejscowiony w okolicy brzucha. Poczatkowo stosowano wspotczynnik WHR
(jest to stosunek obwodu talii do obwodu bioder), jednak obecnie najcze¢sciej stosuje
pomiar obwodu talii. Preferuje si¢ zmniejszenie masy ciala jesli obwod talii wynosi
ponad 102 cm u mezczyzn i ponad 88 cm u kobiet. Postulowano, aby pomiar obwodu
talii byl standardowym elementem badan kontrolnych w podstawowej opiece

zdrowotnej — niestety na chwile obecng program ten nie zostal wdrozony.

Stopien otytosci Talia [cm] kobiety Talia [em] mezczyzni Ryzyko powikfan metabolicznych

Norma < 80 < 04 Niewielkie

Nadwaga 80-88 94-102 Nieznacznie podwyzszone

Otylosc > 89 > 102 Podwyzszone
Tabela 2.

Klasyfikacja otylosci w zaleznosci od wskaznika obwodu talii



Zt6dlo: 1. Kinalska, A. Poplawska-Kita, B. Telejko, M. Kinalski, A. Bonenberg, O#y/os¢
a burgenia przemiany weglowodanowej, Endokrynologia, Otylosé¢, Zaburzenia Przemiany Materii 2000,
tom 2, nr 3, s. 94-101.

Czesto jest tak, ze stan zdrowia pacjenta powigzany jest z ilodcia tluszczu w
organizmie, a nie z sama masg ciala, klinicysci stworzyli metode bezposredniego
pomiaru procentowej zawartosci tluszczu w organizmie. Pomiar ten polega na ocenie
grubosci faldow skoéry za pomoca suwmiarki (najczesciej w okolicy ramion i dolnej
czesci plecéw). Niestety metoda ta nie bierze pod uwage otylosci brzusznej. Druga
metodg badania zawartosci tluszczu w organizmie jest badanie oporu bioelektrycznego
— przepuszcza si¢ prad elektryczny od stopy po dloA. Zasada jest bardzo prosta —
tluszcz jest izolatorem, woda natomiast przewodzi prad, powstaje opor elektryczny,
dzigki czemu mozemy obliczy¢ stosunek zawartosci wody do tluszczu 1 opracowac
procentows zawarto$¢ thuszczu w organizmie”.

Wedtug danych Swiatowej Organizacji Zdrowia (WHO, World Health
Organization) obecnie na §wiecie jest wigcej osob otylych niz glodujacych. Na coraz to
wicksza liczbe 0sob (naleza do tej grupy rowniez dzieci 1 osoby doroste uposledzone
umystowo) z nadwaga, badZ z otyloscia ma wplyw znaczna zmiana trybu zycia, ktora
jest zauwazalna na przelomie ostatnich 25 lat. WHO podaje takze, iz na $wiecie
obecnie ponad 1 miliard to ludzie z nadwaga, a w tym jest 300 milionéw ludzi skrajnie
otylych’. Z tego powodu otytos¢ uznano za epidemie XXI wieku.

Od wielu lat toczg si¢ dyskusje dotyczace przyczyn nadwagi i otylosci stricte.
Zadawane sa takze pytania, dlaczego doszlo do tej epidemii, czy otylos$c jest choroba
czy naturalng reakcja na patologiczne §rodowisko (odzywianie, brak aktywnosci
tizycznej, stres, zanieczyszczenie §rodowiska itp.). W swietle obecnej wiedzy lekarze,

psycholodzy, psychiatrzy, dietetycy sa jednego zdania: mechanizmy prowadzace do
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otylosci sa zlozone. Na ich zlozono$¢ skladaja si¢: komponenta genetyczna,
srodowisko, modelowanie zachowan dot. zywienia wyniesionych ze §rodowiska
rodzinnego.

Rozwdj cywilizacii (siedzacy tryb zycia, wzrost spozycia tluszczow zwierzecych i
cukrow prostych) doprowadzil do rozpowszechnienia gléwnej przyczyny otylosci —
dotyczy to takze osob uposledzonych umystowo. Postep kultury ma w konsekwencji
wplyw na zaburzenie bilansu energetycznego (energia spozyta przekracza energi¢
wydatkowana). Osoby niepelnosprawne intelektualnie s3 o wiele cz¢sciej narazone na
réznego rodzaju zaburzenia zdrowotne w poréwnaniu z osobami w pelni sprawnymi.
U os6b NI* czynnikiem, ktéry moze mie¢ wplyw na tego rodzaju zaburzenia jest
uwarunkowanie genetyczne jak i brak umiejetnosci prawidlowego diagnozowania i
wyrazania swoich potrzeb dotyczacych odzywiania sig.

Wedlug  szacunkéw  WHO na $wiecie zyje 500 milionéw oséb
niepetnosprawnych, w tym ok. 65 % to osoby NI°. Pojecie NI ostatecznie zmienila sig
w ostatnim stuleciu. Nazwa ta przeistaczala si¢ w rézne nazwy, takie jak: uposledzenie
umystowe, niedorozwdéj umystowy (bardzo pejoratywne okreslenie), oligofrenia, niska
lub obnizona sprawnos$¢ umystowa, dzieci specjalnej troski (w odniesieniu do dzieci),
opo6znienie w rozwoju umyslowym, itp. Niestety pojecia te stygmatyzuja osoby, ktorym
zostaly one przypisane. W literaturze przedmiotu brakuje konsekwencji w
precyzowaniu tego terminu. Dlatego pojawiaja si¢ proby w uscisleniu NI. Dr hab.
Janusz Kostrzewski oddziela pojecie uposledzenia umystowego od niedorozwoju
umystowego. Pojecie ,,uposledzenie umystowe” okresla istotnie nizszy od przeci¢tnego
ogoélny poziom funkcjonowania intelektualnego, pojawiajacy sie¢ lacznie z
uposledzeniem w zakresie przystosowania si¢ do zmian w osrodkowym ukladzie

nerwowym (oun). Okreslenie niedorozwdi umystowy - odmiennie olicofrenia, oznacza
Wy ystowy >

¢ ’ W omawianej pracy skrot NI rozumiany jest jako niepelnosprawnosé intelektualna.

> * Por. H. Gaston, G. Phyllis, World Health Organization. Mental Health and Work: Impact, Issues and Good Practices,
Genewa 2000.



tylko te przypadki uposledzenie umyslowego, ktére wyksztalcily si¢ w okresie
rozwojowym (okres rozwojowy rozumiemy tu jako okres okoloporodowy lub
poézniejszy)’.  Wieksza cze$¢  klasyfikacji i kryteriow postuguje sie pojeciem
uposledzenie”, dlatego tez nalezy dokonaé analizy tegoz pojecia oraz skonfrontowaé
jego mnogie definicje.

,» Termin uposledzenie (ang. handicap) okresla utrate lub ograniczenie mozliwosci
pelnego uczestniczenia danej osoby w zyciu spolecznym. Pojecie to wskazuje na
okredlony rodzaj relacji, jaki powstaje miedzy osoba niepelnosprawng a jej
srodowiskiem™”.

Sposrod licznych definicji uposledzenia umystowego na wyréznienie zasluguje
powszechnie przyjeta i stosowana w Polsce od 1997 roku zawarta w Miedzynarodowe;j
Klasyfikacji Choréb i Probleméw Zdrowotnych (ICD-10)°. Wedlug ICD-10
,uposledzenie ujmowane jest jako zahamowanie lub niepelny rozwdj umystowy,
wyrazajacy si¢ przede wszystkim w uposledzeniu umiejetnosci, ktore ujawniajq si¢ w
okresie rozwojowym 1 stanowia o caloSciowym poziomie inteligencji, to znaczy
zdolnosdci poznawczych, mowy, motorycznych i1 umiejetnosci spotecznych. Moze
pojawiac¢ si¢ samodzielnie, badZz tez z innymi zaburzeniami psychicznymi a takze
fizycznymi’.

Konserwatywne podejscie do uposledzenia polegalo gléwnie na zdiaghozowaniu
stopnia odchylenia od normy, w gléwnej mierze w zakresie funkcjonowania
intelektualnego  oraz  przystosowania spolecznego. W mysl tej definicji
niepelnosprawnosci intelektualnej nie traktuje si¢ jej jako choroby, lecz jako nastepstwo
dzialania réznych determinant patogennych, co skutkuje nieuniknionym stanem, o

charakterze kalectwa trwajacego cale zycie'’. Ryszard Koscielak okresla uposledzenie
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umystowe jako wyraznie nizszy od przecigtnego, co najmniej o dwa odchylenia
standardowe, poziom funkcjonowania intelektualnego o charakterze catlosciowym wraz
z zaburzeniami w zakresie dojrzewania, uczenia si¢ 1 przystosowania spolecznego,
spowodowany przez czynniki genetyczne i egzogenne na podstawie wzglednie trwalych
zmian w o$rodkowym uktadzie nerwowym''. Réwnoczesnie z duza liczba terminéw
uposledzenia umyslowego istnieje wiele podzialéw, opierajacych si¢ na réznych
kanonach
1 czynnikach. Ponizej kilka najcze¢$ciej wymienianych uwarunkowan:

uwarunkowanie pedagogiczne,

uwarunkowanie psychologiczne,

uwarunkowanie medyczne,

uwarunkowanie ewolucyjne,

uwarunkowanie spoteczne.
Wsréd réznorakich podzialéw czolows role odgrywa podzial psychologiczny, ktorej
kryterium jest iloraz inteligenciji.

Zapoczatkowanie badan nad testami inteligencji zawdzigcza si¢ przyrodnikowi
Sir Francis Galtonowi (kuzyn Charlesa Darwina). To wlasnie on w 1880 roku
wprowadzil pomysl wykorzystania metod analizy statystycznej aby bada¢ funkcje
psychologiczne. W 1905 roku psycholog Alfred Binet wraz z Teodorem Simonem
przystapili do stworzenia pierwszego zestawu testow do pomiaru inteligencji (skala
Bineta-Simona). Skala ta byla dedykowana dzieciom w wieku od 3 do 13 lat. Test ten
mial stuzy¢ jako narzedzie selekcji dzieci niepelnosprawnych umyslowo ze szkot
masowych aby obja¢ je nauczeniem specjalnym. W 1912 roku William Stern —
psycholog 1 filozof — wprowadzil pojecie ilorazu inteligencji. Inteligencja w rozumienia
Sterna to ,,zesp6l sprawnosci, gléwnie -> mySlenia, umozliwiajacy jednostce

rozwiagzywanie nowych zadan, korzystanie z wlasnego dos$wiadczenia, szczegdlnie
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wiedzy 1 na podstawie tego przystosowanie si¢ do warunkow i przeksztalcanie tych
warunkéw dla swoich potrzeb”. Jesli chodzi o dzieci to iloraz inteligencji (IQ —
od intelligence guotient) jest uznawany jako iloraz wieku umystowego dziecka do wieku

zycia, pomnozony przez 100.

wick umystowy
LL *100

wiek zycia

Rycina 1. Wz6r do obliczania ilorazu inteligencji

Zrodto: W Szewczuk (red.), Stownik psychologiczny, Wiedza Powszechna, Warszawa 1985,
s. 108.

Konwent WHO zwolany w 1968 roku uchwalil klasyfikacje uposledzenia
umystowego, ktoére obowiazuje we wszystkich krajach. W tabeli ponizej zamiescitam

owy klasyfikacje.

OdChy].enie I.I ALY Skalach
Okreslenie (stopien)
standardowe Wechslera Termana - Merill
od-1do-2 Pogranicze uposledzenia |70-84 68-83
Lekkie uposledzenie
od-2do-3 umystowe (dawny [55-69 52-67
debilizm)
Umiarkowane

uposledzenie  umyslowe

od-3do-4 40-54 36-51
(dawny gorny
imbecylizm)
Znaczne uposledzenie

od-4do-5 umyslowe (dawny dolny |25-39 20-35
imbecylizm)
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Gle¢bokie  uposledzenie
ponad 5 0-24 0-19
(dawny idiotyzm)

Tabela 3.

Klasyfikacja uposledzenia umystowego wg VIII rewizji Miedzynarodowej Klasyfikacji
Chor6b, Urazéw i Przyczyn Zgonéw Swiatowej Organizacji Zdrowia, obowiazujaca od
1.01.1968 roku.

Zrodlo: R. Koscielniak, Psychologiczne podstawy rewalidacji uposledzonych umystowo, PWN,
Warszawa 1989, s. 15.

Badacze analizujacy problemy zbyt duzej masy ciala okreslaja ja jako nadwyzka
tkanki tluszczowej w organizmie w odniesieniu do beztluszczowej masy ciala
wystepujacy w stopniu umiarkowanym (nadwaga) lub zaawansowanym (otylosc).
Najczesciej stosowane badania masy ciala waga lekarska okreslaja nadwage jako
nadmiar masy ciala wynoszacy ok. 10-25 % dla danego wzrostu i plci, otylos¢
natomiast okresla si¢ gdy masa ciala przekracza norme o ponad 25 %.

,» Takeuchi z Uniwersytetu Kochi w Japonii badal czesto$¢ wystepowania otylosci
u dzieci 1 mlodziezy z uposledzeniem umyslowym. Wsréd 20031 uczniéw szkol
specjalnych otylos¢ czesciej wystgpowala u dziewczat niz chlopcow, czesciej tez
problem dotyczyl uczniéw starszych klas (w przedziale 12-17 r. z.) niz ich mlodszych
kolegéw (6-11 r. z.). Ponadto badanie to dowiodlo, ze otylos§¢ cze¢sciej obserwuje si¢ u
uczniow z uposledzeniem umystowym niz u ich réwiesnikéw bez jakichkolwiek

zaburzen intelektualnych”".
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Diagnoza otylosci wérod dzieci 1 mlodziezy niepelnosprawnej intelektualnie
mieszkajacych na Tajwanie dala bardzo podobne efekt. Cze§¢ otylych badanych z NI
byl wyzszy od odsetka dzieci i mlodziezy sprawnych intelektualnie. Dane te bazuja na
badaniach ankietowych. W badaniach tych bralo udziat 279 oséb (176 chlopcow 1103
dziewczynki). Wigkszo$¢ z badanych oso6b posiadala orzeczenie o lekkim lub
umiarkowanym stopniu uposledzenia. Najwickszy procent — bo az 22 % - dzieci ze
zdiagnozowana otyloscig byly
w przedziale od 7 do 12 lat™,

Podczas badan, ktore byly przeprowadzone w Norwegii stwierdzono, iz
tendencja do nadwagi i oséb NI nie zwigksza si¢ wprost proporcjonalnie do stopnia ich
uposledzenia. Badano 282 osoby o zréznicowanym stanie uposledzenia umystowego.
W badaniach odkryto, ze osoby majace znaczny stopien uposledzenia posiadaja o wiele
czgsciej niedowage. Natomiast osoby ze zdiagnozowanym lekkim uposledzeniem
umysfowym maja sklonnos$¢ do nadwagi i otylosci. Porownujac osoby NI do oséb
petnosprawnych umystowo mozna stwierdzi¢, iz osoby NI sporadycznie znajdowaly si¢
w normie wagowej. Autorzy badan (Jin-Ding L., Chia-Feng Y., Chi-Wei L., Jia-Ling W)
interpretuja ta sytuacj¢ brakiem kontroli nawykéw zywieniowych przez osoby
niepelnosprawne. Gdy dotyczy to niedozywienia i niedowagi mozna odnie$¢ si¢ do
braku laknienia. Jesli skupiamy si¢ na nadwadze i otylosci — tlumaczy si¢ je (te
zaburzenia) brakiem umiaru w liczbie spozywanych positkow, zla przemiang materii,
brakiem ruchu — ktéra moze takze wynikaé z niepelnosprawnosci fizycznej (05-R" -
najczesciej wystepujaca niepelnosprawnosc), ktoéra niejednokrotnie wspolistnieje z

niepelnosprawnoscia intelektualna.

14 1bidem, s. 58.
Symbol niepetnosprawnosci — uposledzenie narzadu ruchu, wg klasyfikacji ICD-10
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Analizujac literature dotyczaca nadwagi i otylosci wsrod dzieci 1 mlodziezy
mozna zauwazy¢ wiele czynnikow, ktoére powiazane sa bezposrednio z epidemiologia
tych zaburzen. Sa to:

pleg,

wiek,

miejsce zamieszkania,

narodowos¢,

sprawnos¢ intelektualna,

stopienl uposledzenia umystowego,

warunki zycia,

dieta,

nawyki zywieniowe,

wiedza o odzywianiu sig,

aktywnos¢ fizyczna,

przyjmowane leki,

czynniki spoleczne,

komponenta genetyczna'’.

Aby holistycznie przedstawi¢ nadwage i otylo§¢ winno si¢ wspomnie¢ o
wystepujacej tzw. komponencie genetycznej. Wsrod wytypowanych zespoléow
genetycznych wystepuja takie, w ktorych nadwaga i otylo$¢ sa jednym z gléwnych
objawow klinicznych. Bywa tez tak, ze stanowia one objaw niespecyficzny.

W' pozostalych przypadkach nadwaga i otylo$¢ jest objawem wiodacym 1 ciagle
wystepujacym. W przypadku dzieci, komponenta genetyczna — ktéra towarzyszy

otylosci, 1 w wigckszosci z istniejacym uposledzeniem to zespoly:
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Dziecka, Raport z badan uczniéw gimnazjéw w Polsce, Warszawa 2007.
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Prader-Willi (PWS),

Bardet-Biedl (BBS),
Borjeson-Forssman-Lehmann (BFLS),
Carpenter (ACPS II),

Cohen (CS),

Downa (DS.),

Alstromn (AS - jednak bez uposledzenia umystowego).

W genetycznych zespotach (,,dotychczas opisano 80 zespoléw genetycznych
zwigzanych z otyloscia”'’) wraz z nadwaga i otyloscia zazwyczaj wystepuje zaburzenia
wzrastania, wystgpowanie anomalii genotypowych, deficytéw wzrokowych
1 sluchowych oraz opéznienie rozwoju psychoruchowego, a takze réznego stopnia
uposledzenia umystowe.

Czestotliwo$¢ wystepowania zespolu Bardet-Biedl (zespél wad wrodzonych
charakteryzujacy si¢ otyloScia, retinopatia barwnikowsa, polidaktylia, opdznieniem
umystowym, hipogonadyzmem u mezczyzn, czasami do tego dochodzi jeszcze
niewydolno$¢ nerek, spowolnienie proceséw myslowych, trudnosci w uczeniu sie,
problemy z integracja spoleczna, bywaja takze zaburzenia mowy, zez, zacma,
astygmatyzm, brachydaktylia, syndaktylia, poliuria, niezborno$¢ ruchowa, spastycznosé
konczyn dolnych, cukrzyca, zaburzenia rozwoju ze¢bdw, wrodzone wady serca,
zwloknienie watroby) szacuje si¢ na 1 przypadek na 175 000 oséb w krajach Europy
Zachodniej'. Zesp6l Bardet-Biedl (BBS) czesciej wystepuje w populacjach bardziej
izolowanych — mieszkaficy Puerto Rico — 1 na 100 000 oséb'. W BBS otylos¢ jest

7 P. Tounian (red.), Otytos¢ u dgiect, PZWL, Warszawa 2000, s. 110.

18 D. Klein, F. Amman, Syndrom Lanrence-Moon-Bied] i pokrewne choroby w Szwajcarii: kliniczne, genetyczne i epidemiologicine
studia prgypadkow, ]. Neurol, Sci., 1969, s. 479-513.

v Por. V. C. Sheftield, Korgystanie 3 izolowanych populacyi w badaniu ludzkiego syndrommu otytosci, Bardet-Biedla, Pediatr. Res.
2004, Czerwiec, 55(6):908-11.
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stalym objawem pojawiajacym si¢ w dzieciistwie, gdy nast¢puje zaburzenie wzrostu.
Otylosc jest oporna do leczenia, diety natomiast s3 nieskuteczne.

Drugim zespolem, ktory jest polaczony nierozerwalnie z otylodcia jest zespot
Cohena. Drzieci ktére nosza znamiona zespolu Cohena charakteryzuje dysmorfia
twarzy (duze $rodkowe siekacze, krétkie wedzidetko, otwarte usta), niedoci$nienie w
okresie niemowlecym, wiotkos¢ stawdw, wada wzroku (dystrofia siatkdwki), opdznienie
rozwoju psychicznego, a takze otylo§¢ pojawiajaca si¢ okoto 10 r.z. (otylos¢ glownie
tulowia). Tkanka tluszczowa osadza si¢ w szczegdlnosci na brzuchu, tulowiu i twarzy

dziecka®. Zespot Cohena dziedziczony jest autosomalnie recesywnie.

LP Gl6wne kryteria: Male kryteria:

Opéznienie umystowe nie
1 postepujace, niezgrabnosc¢
motoryczna i mikrocefalia

Wezesny poczatek 1 postegpujaca
krotkowzrocznosé

Typowe cechy twarzy: falisty ksztalt

szpar powiekowych, krétka rynienka

2 wargowa, duze siekacze przednie, Mikrocefalia

grube wlosy, krzaczaste brwi i niska
linia owlosienia na szyi

Hipotonia w wicku dziecigcym i Otylo$¢ tutowiowa ze szczuplymi
nadmierna wiotko$¢ stawow konczynami

Dystrofia pigmentowa siatkowki i
naczyniowki oka oraz ) . ., ,

h . Nadmierna wiotkos$¢ stawow
krétkowzroczno$§é

od okoto 5. roku zycia

Okresy izolowanej neutropenii
(liczba neutrofilow < 2 x 109/1)

Tabela 4.

Kryteria diagnostyczne zespolu Cohena wedlug Chandler i wsp.

20

Por. T. Goecke, F. Majewski, K. D. Kauter, U. Sterzel, Upostedzenie unmystowe, hipotonia, otylost, zaburzenia oka, twarzy,
stomatologiczne, koiiczyn (syndrom Cobena), European Journal of Pediatrics, 1982; 138: 338-340.
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Zrodto: KE. Chandler, A. Kidd, .. Al-Ghazali i wsp.: Kryteria diagnostyczne, badania wiasciwosci
7 naturalne historii Zespotu Cobena., ). Med. Genet. 2003; 40: 233-241.

Trzecia choroba genetyczna, ktéra wspoélwystepuje wraz z otyloscia jest zespot
Alstroma (nie odnotowano przypadku z uposledzeniem umystowym). Do objawéw
tego zespolu naleza: otylos¢, cukrzyca, barwnikowe zapalenie siatkéwki,
hipogonadyzm, niski wzrost, oslabienie migénia sercowego, gluchota typu
sensorycznego (w wieku 5-8 lat) oraz zawsze wystepujacymi zaburzeniami funkcji
nerek (nefropatia §rodmiazszowa przechodzaca w krancows niewydolnos$¢ nerek w
wicku 30-40 lat)*'. Slepota wystepuje ok. 7 roku zycia. Do 2008 roku odnotowano 500
przypadkéw na calym $wiecie”. Choroba ta dziedziczona jest autosomalnie recesywnie.

Kolejna  choroba  genetyczna powiazana z  otyloscia jest  zespotl
Borjesona-Forssmana-LLehmanna. Objawia si¢ on otyloscia z cigzkim uposledzeniem
umystowym, hipotonia, mikrocefalia, dysmorfia twarzy (grube rysy, pelne policzki,
opadajace powieki, wystajace brzegi oczodoléw z zapadnietymi gatkami ocznymi i
duzymi uszami), nieprawidtowa budowa narzadéw plciowych (mikropenis, mate jadra i
opdznione dojrzewanie plciowe). Chlopcy chorujacy na ten syndrom sg niewielkiego
wzrostu. Choroba ta dziedziczona jest recesywnie i1 zwigzana z chromosomem X.

Najczestszym  zespolem  ktéremu  towarzyszy  otylos¢  jest  zespotl
Pradera-Williego (PWS, Prader-Willi syndrome). Jest to najbardziej powszechne
zaburzenie genetyczne przebiegajace wraz z otyloscia. Zespol Pradera-Williego to
zespol wad wrodzonych podyktowanych przez mutacje chromosomowe, najczesciej
rozpoznaje si¢ go w wieku okoto 5 lat. W tym przypadku otylos¢ pojawia si¢ w okolicy
2 roku zycia, a wzmaga si¢ z wiekiem. Czestotliwo$¢ wystepowania otyloséci u chorych
na zespol Pradera-Williego to w przyblizeniu ok. 90 % przypadkow. Choroba ta

dotyczy obu plci i kazdej rasy. Uwaza si¢, ze duzo oséb z PWS nie jest

& Por. P. Tounian (red.), Otylosé n dzieci, PZWL, Warszawa 2000, s. 114.
2 Dane za strong internetowa: http://ghr.nlm.nih.gov/condition/alstrom-syndrome
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zdiagnozowanych. Dotyczy to przede wszystkim wczesnego dziecifistwa, z uwagi na
stosunkowo niespecyficzne objawy kliniczne i czesto tagodne cechy dysmorfii twarzy.
Efektem tego moze by¢ zanizona ocena wystgpowania PWS. Typowe cechy zespotu
Prader-Willi przedstawili po raz pierwszy autorzy: Prader, Labahrt i Willi w 1956 roku™
. Do objawéw zespotu zaliczyli: otylos¢ spowodowang nadmiernym taknieniem, niski
wzrost, hipotoni¢ mig¢sniowsa, opdznienie rozwoju umystowego, wnetrostwo 1 cechy
dysmorficzne twarzy. W 1981 roku Holm zaproponowal kryteria diagnostyczne PWS,

a w 1993 roku opracowat je. Otylos¢ w PWS jest odporna na leczenie dietetyczne czy
tez farmakologiczne. Osoby z PWS maja obnizone poczucie sytosci i przez to niestety
niewlasciwe nawyki Zywieniowe oraz obsesj¢ na punkcie jedzenia co doprowadza

chorych do zaawansowanej 1 skrajnej otylosci.

» Dane za strong internetowa: http://jcem.endojoutrnals.org/content/87/12/5461.full
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LP

Gl6wne Kryteria

Male Kryteria

Objawy pomocnicze

Hipotonia centralna u noworodka i

Zmniejszona ruchliwo$¢ w
okresie ptodowym,
noworodkowym i

Podwyzszony prég bolowy

1 i leci b lami i . .. o
memov{ ceia, z za u.rzemam} s§an1a, niemowle¢cym lub staby krzyk, (zmniejszone odczuwanie bolu)
stopniowo ustepujace z wickiem . ..
nadmierna sennosc¢ (cechy
ustepujace z wiekiem)
Charakterystyczne zaburzenia
zachowania: gwaltowne
. . buchy ztosci, $miech
Problemy z karmieniem w okresie Wybuchy 2fosdl, Siechu
. . , . zachowania
niemowle¢cym z koniecznoscia 0bSESTING-bEZVMUSOWe:
stosowania specjalnych technik YJ prey ] Obnizona ,,sktonnos¢” do
2 o tendencja do zaprzeczania, y
karmienia i staby przyrost masy . Y wymiotow
. . ) nieustepliwosci, uporu,
ciala/zaburzenie rozwoju . .. ..
manipulacji, kradziezy,
somatycznego .
uporczywe trwanie przy
swoich racjach, ktamliwos$¢ (5
lub wiecej)
. . . . Zab ia t laciji
Nadmierny lub szybki przyrost masy Zaburzenia snu i/lub Jaburzena termoreguiacy w
) ; . .. . . niemowlectwie lub zmieniona
3 ciala migdzy 1.—6. rokiem zycia oddychania w czasie snu Y
(powyzej 2 kanaléw centylowych) | (napady nocnych bezdechéw) wrazliwosc na temperature u
powy Yoy Y Y starszego dziecka i u dorostego
Charakterystyczne cechy twarzy:
dolichocephalia w niemowlectwie,
ka twarz lub iej . .
Waiizr d\jfflzsklior?izlchsfzm}; Niski wzrost do 15. roku zycia
4 wypHar ¢ WY, 0CZY (jesli niedobér hormonu Skolioza i/lub kifoza kregostupa
ksztalcie migdatowatym, male usta z .
; . ., | wzrostu — wskazane leczenie)
waska gbrna warga, opadnigte w dot
kaciki ust (wymagane 3 lub wiccej
cechy)
Hipogonadyzm — z objawami
zaleznymi od wieku:
— hipoplazja narzadéw plciowych
(chtopcy: hipoplazja
moszny, wnetrostwo, mate Wezesne adrenarche (zwigkszone
pracie/lub jadra (< 5. centyla wydzielanie androgenéw kory
w stosunku do wieku); dziewczeta: . . . nadnerczy w okresie poprzedzajacym
. . Zmniejszona pigmentacja : . .
brak lub hipoplazja ] . o okres dojrzewania piciowego lub we
.. . skory — jasna skora i wlosy w . .
5 | warg sromowych mniejszych i/lub wczesnym okresie dojrzewania

techtaczki
— opoznienie lub niecatkowite
dojrzewanie plciowe z opdznieniem
rozwoju cech plciowych po 16. roku
zycia (chtopcy: mate
gonady, staby rozwdj owlosienia
twarzy i ciala, brak mutacji;
dziewczeta:

poréwnaniu z innymi
cztonkami rodziny

plciowego. Prawidlowy wiek

pojawienia si¢ adrenarche u

dziewczat to ponad 7 lat, a u
chlopcow 9 lat)
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amenorrhea/oligomenorrhea po 16.
roku zycia)

Opéznienie ogodlnego rozwoju u
dziecka ponizej 6. roku zycia;

Male dtonie (< 25. centyla)

Niezwykta zdolnos¢ do uktadania

6 | uposledzenie umystowe tagodne do | i/lub stopy (< 10. centyla) dla .
umiarkowanego lub trudnosci w wieku wzrostowego puzzli
nauce u starszych dzieci
. Nad@ierne s.poz'ywanie . Waskie dlonic 7 prostym Prawidlowe Wymkl badan
7 jedzenia/obsesja na punkcie brzesiem lokci dloni nerwowo-migsniowych
iedzenia rzegiem tokciowym dlo (EMG)
Delecja 15q11-13 w badaniu
wysokiej rozdzielczosci lub
zaburzenia w regionie
8 chromosomalnym typowym dla Wady wzroku (esotropia,
PWS, w tym matczyna disomia; myopia)
rozpoznawane badaniem
cytogenetycznym lub innymi
metodami genetyki molekularnej
Gesta, lepka slina zasychajaca
9 .
w kacikach ust
10 Zaburzenia w artykulacji
mowy
11 Skubanie 1 klucie skory

Interpretacja:
Duze kryterium = 1 pkt; mate kryterium = 1 pkt
Objawy pomocnicze nie sa punktowane, ale jesli sa, to wzrasta pewnos$¢ rozpoznania PWS
Aby postawi¢ pewne rozpoznanie kliniczne PWS liczba punktéw powinna wynosic:

Dziecko < 3. rz.: 5 pkt (co najmniej 4 pkt z duzych kryteridw)
Dziecko > 3. rz. i dorosty: 8 pkt (5 pkt z duzych kryteriow) lub wigcej pkt z calej skali

Tabela 5.

Kryteria diagnostyczne zespotu Prader-Willi wedlug Holm i wsp.

Zrédlo: http://www.pwsausa.org/postion/HCGuide/HCG.htm
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Rowniez do genetycznych przyczyn uposledzenia umystowego z dos§é czgsto
towarzyszaca nadwaga lub otyloscia uwzgledni¢ mozna zespél Downa. Czgstosé
wystgpowania zespolu Downa ocenia si¢ na 1 przypadek na 800-1000 urodzen. Dzieci
te przejawiaja mniejsze zdolnosci poznawcze jesli mieliby$Smy je poréwnaé ze srednia w
zdrowej populacji. Osoby z zespolem Downa cechuja si¢ lekkim lub umiarkowanym
uposledzeniem umyslowym. Glebokie uposledzenie w tym zespole wystepuje dosé
rzadko. Specyficzne cechy to przede wszystkim niski wzrost, mata glowa, pojedyncza
bruzda dloniowa (wewngtrzna strona dloni), oczy o ksztalcie migdaléw oraz stabe
napigcie mig$niowe. Niestety osoby te predestynowane sa do wad wrodzonych serca,
refleksu zoladkowo-przetykowego, powracajacych infekeji ucha srodkowego, zespolu
bezdechu §rédsennego, a takze choréb gruczolu tarczowego. Dzieci z zespolem downa
rodza si¢ z mniejsza waga urodzeniowa od dzieci zdrowych. Nadwaga dotyka ich juz
gdy majq 3-4 lata. Tendencja do nadwagi u tych oséb jest w wigckszosci przypadkow
bardzo czesta. Kobiety dotknigte zespotem Downa w wieku 18 lat w 36% majq juz
nadwaga. 31% mezczyzn w tym samym wieku takze dZzwiga bagaz nadwagi.

Siédmym i ostatnim omoéwionym w niniejszej pracy zespolem chorobowym
ukierunkowanym na otylo$¢ jest zespol Carpentera (akrocefalopolisyndaktyliami lub
ACPS typu II). W wickszosci przypadkow ACPS zauwaza si¢ blone miedzy palcami
badzZ jej zrost (syndaktylia) a takze dodatkowe pace u rak i stép (polidaktylia), zbyt
szybkie zamknigcie si¢ szwow czaszki pomigdzy niektorymi ko§émi w czaszce —

w efekcie glowa ma ksztalt stozka (akrocefalia). ACPS odkryl brytyjski lekarz Georg
Carpenter. Opisal on dwie siostry i brata z akrocefalia, osobliwymi rysami twarzy,
brachydaktylia (krotkopalczastoscia), syndaktylia oraz polidaktylia (zwanymi

w polaczeniu polisyndaktylig). Sposéb diagnozowania choroby do dzi§ zbytnio si¢ nie
zmienil. Nie opracowano zadnych testow. Diagnoze stawia si¢ na podstawie
symptoméw  zewnetrznych.  Zespol  Carpentera dziedziczony jest w  sposéb

autosomalny recesywny. Czestotliwo$¢é wystgpowania zespolu Carpentera to $rednio
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jedno na milion zywych urodzen. Obecnie odnotowano okolo 300 przypadkow
zespolu Carpentera w Stanach Zjednoczony. Otylos¢ w tym zespole leczy si¢ dieta
stosowana przez cale zycie.

Czesto jesli podejrzewane sa wady plodu przeprowadza si¢ ponowne USG.

Duzo czeéciej w przypadku tej choroby, pierwszym objawem jest kraniosynostoza
(zro$nigcie szwow czaszkowych), ktéra jest widoczna w chwili narodzin. Przedwczesne
zro$nigcie kosci czaszki powoduje jej nieprawidlowy rozwoj.
Czesto wystepujace symptomy w obrebie twarzy to: zmarszczki tzw. nakatne (nadajace
powiekom ,orientalny” wyglad), szerokie policzki, osadzone nisko i na réznych
poziomach zdeformowane uczy, plaska nasada nosa, male, szeroko rozstawione zgby,
ktére czesto pozno si¢ wyzynaja, szeroki zadarty nos, duze nozdrza, niedorozwinigta
géorna i/lub dolna szczgka oraz wysoko wysklepione, waskie podniebienie, ktore
utrudnia mowe¢ oraz cz¢sto powoduje u chorego nieche¢ do wystawiania si¢. Inne
przejawy fizyczne zwiazane z zespolem Carpentera to wady serca (w 50 % znanych
przypadkéw. Nie rzadko wystepuje pojedyncza, podkowiasta nerka w miejsce dwoch,
niezstapione jadra u chlopcow, przepuklina brzuszna oraz deformacje stop. Czesto
wystepuje uposledzenie umystowe w stopniu od lekkiego po umiarkowany (w 75%
przypadkow), jednak nie jest to regula. Chory moze by¢ niskiego wzrostu ze wzgledu
na krotkie kosci dlugie rak i ndg, co czesto przy narodzinach blednie okresla si¢
kartowatoscia.

Zbyt duza masa ciala dzieci i mlodziezy ze zdiagnozowanym uposledzeniem
umystfowym moze by¢ wynikiem wielu choréb o podlozu metabolicznym,
hormonalnym czy tez genetycznym. Wazny jest tez aspekt uposledzenia umystowego —
ktory warunkuje sklonno$¢ do nadwagi 1 otylosci. Nalezy wzia¢ pod uwage takze te
czynniki, ktére nie sa zalezna od osoby uposledzonej umystowo, a wynikaja ze
srodowiska w ktérym dana osoba zyje (czynniki srodowiskowe i spoleczne). Z uwagi

na nieodzownos¢ wlaczenia specjalistycznego leczenia 1 rehabilitacji, klopoty =z
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poruszaniem si¢ 1 trudnosci edukacyjne dzieci 1 mlodziezy, a takze stosunkowo duze
potrzeby finansowe rodzin i opiekunéw dbajacych o dzieci z uposledzeniem
umystowym zauwaza si¢ dramatyczne sytuacje tychze rodzin. Czgsto sa to rodziny

o niskim statusie spolecznym badZ rodziny patologiczne. Otylo$¢ wraz z pozostalymi
problemami zdrowotnymi moga poglebia¢ si¢ w nastgpstwie braku srodkéw
materialnych na wlasciwa diete, niewlasciwego stylu zycia badz tez braku §wiadomosci
jakie sa konsekwencja ztego odzywiania si¢. Préby jakie zostaly podjete aby zapobiec
problemowi nadwagi 1 otylosci wéréd dzieci 1 mlodziezy NI sugeruje wrecz wymog
badania, analizy, odkrywania tego zjawiska na skale¢ §wiatowa zwlaszcza przez lekarzy
pierwszego kontaktu oraz nauczycieli, ktérzy moga edukowa¢ rodzicow (organizowac
warsztaty i szkolenia) w dziedzinie zdrowego 1 racjonalnego odzywiania si¢ oraz stylu

zycia.
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Spis rycin

Rycina 1. Wzoér do obliczania ilorazu inteligencii.

22


http://www.who.int/en/
http://ghr.nlm.nih.gov/condition/alstrom-syndrome
http://jcem.endojournals.org/content/87/12/5461.full
http://www.pwsausa.org/postion/HCGuide/HCG.htm

