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PRACE KAZUISTYCZE ¢ CASE REPORTS

Zanim zdarzy sie nieszczescie — r6zne formy

maltretowania dzieci. Czesc¢ 1l

PL ISSN 1734-3402

Before disaster happens — multiple forms of childhood maltreatment.

Part 1l

EWA OTTO-BUCZKOWSKA® A B D-F JER7Y SZCZEPANSKI* A B, D-F

1 Goérnoslaskie Centrum Zdrowia Dziecka w Katowicach
2 Katedra Medycyny Sadowej Slaskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach

A — przygotowanie projektu badania, B — zbieranie danych, C — analiza statystyczna, D — interpretacja danych,
E — przygotowanie maszynopisu, F — opracowanie pismiennictwa, G — pozyskanie funduszy

Maltretowanie dziecka jest wspétczesnie nadal wielkim problemem mimo duzego postepu w wal-
ce o prawa dziecka. Krzywdzenie dziecka czesto jest przyczyna prowadzaca do zachorowalnosci i Smiertelnosci
u niemowlat i matych dzieci. Pediatrzy odgrywaja znaczaca role w prewencji, rozpoznawaniu i leczeniu dzieci
krzywdzonych, zwtaszcza dzieci niepetnosprawnych, ktére moga by¢ szczegélnie narazone na maltretowanie.
Ponadto dzieci podejrzewane, ze sg ofiarami maltretowania powinny by¢ oceniane w kierunku zaburzen rozwo-
jowych. Dzieci krzywdzone przy przyjeciu do szpitala moga prezentowac rézne objawy. W artykule przedstawio-
no opis 4 przypadkéw ofiar réznych form krzywdzenia.

Stowa kluczowe: maltretowanie dziecka.

Child abuse is still a huge problem of our time despite great progress in child rights. Child abuse is
frequently a leading cause of morbidity and mortality in young children and infants. Pediatricians play a signifi-
cant role in the prevention, identification, and treatment of child abuse and neglect, especially in children with
disabilities, who may be at increased risk of maltreatment. Furthermore, children suspected of maltreatment sho-
uld be evaluated for developmental disabilities. Children who are abused may present to hospital with a variety

of symptoms and signs. This article provides detailed reports of 4 illustrative maltreatment cases.

Key words: child abuse.

Wstep

Zagadnienie krzywdzenia dzieci nie jest no-
we. Bardzo interesujace przedstawienie proble-
mu krzywdzenia dziecka na tle historycznym
przedstawili Stoba i Sroka [1]. We wcze$niej opu-
blikowanej pierwszej czesci tego opracowania
[2] oméwione zostaty najczesciej spotykane for-
my maltretowania dzieci. W tej czesci zostanie
przedstawiony opis czterech przypadkéw, ktére
stanowia ilustracje réznych form krzywdzenia
dzieci. Nie sa to jakies przypadki szczegdlne,
chodzito raczej o zwrécenie uwagi na koniecz-
nos¢ starannego rozwazenia, czy zgon dziecka
lub dramatyczne pogorszenie jego stanu zdrowia
nastapit rzeczywiscie z przyczyn naturalnych czy
tez, przynajmniej w czesci, nie byt skutkiem
ktorejs z form krzywdzenia dziecka przez najbliz-
sze otoczenie. Pragniemy zwroci¢ uwage, ze cze-
sto stwierdzenie w czasie sekcji jakiegos schorze-

nia stanowi podstawe do zwolnienia opiekunéw
dziecka od odpowiedzialnosci karnej, bez dosta-
tecznej analizy, czy schorzenie to, a takze jego
niekorzystny przebieg, nie byto zawinione przez
opiekunow.

Zjawisko maltretowania dzieci wciaz jest pro-
blemem, mimo istnienia wielu instytucji paristwo-
wych i spotecznych zobowiazanych do chronie-
nia dziecka przed krzywdzeniem. Co roku wiele
dzieci ginie w wyniku maltretowania lub zanied-
ban, wiele z nich zostaje kalekami na cate zycie.
Konieczne jest uswiadomienie spoteczeristwu te-
go zagrozenia [3-10]. Amerykariskie organizacje
zajmujace sie opieka nad dzie¢mi niepetno-
sprawnymi zwracaja uwage, ze szczegdélnej troski
wymagaja dzieci i mtodziez niepetnosprawna,
moze ona bowiem podlega¢ maltretowaniu, a je-
go skutki moga tatwo uj$¢ uwagi otoczenia [11].
Takze inni autorzy zwracaja uwage na takie za-
grozenie [12].
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Opis przypadkéw

Przypadek 1., dziewczynka B.A.
ur. w maju 1999 r.

Rodzina patologiczna, rodzice dziecka skaza-
ni przez sad w maju 2003 r. na kare pozbawienia
wolnosci z warunkowym zawieszeniem wykona-
nia kary na okres 5 lat i poddania oskarzonych
pod dozér kuratora za znecanie sie nad synem
matki z innego zwiazku. Ustalono tez, ze wcze-
$niej ojciec wykorzystywat seksualnie swoje dwie
corki z poprzedniego zwiazku, za co byt skazany
przez sad.

Dziewczynka w kwietniu 2004 r. decyzja sa-
du oddana zostata do tymczasowej rodziny za-
stepczej. Do rodziny tej przywieziona zostata
z pogotowia opiekuriczego. Przy przyjeciu
u dziecka stwierdzono z tytu na gtowie obecnosc
duzych zgrubieri, dziecko zapytane odpowie-
dziato, ,ze tata ja bit gtowq o Sciane, mama tez ja
bita o Sciane”. Opiekunowie zeznali, ze w czasie
pierwszego 2-tygodniowego pobytu zaobserwo-
wali, ze dziewczynka bardzo tapczywie je, jest
wystraszona oraz wykazuje nieprawidlowe za-
chowania o zabarwieniu seksualnym w stosunku
do innych dzieci. Na zapytanie opiekunki, dla-
czego tak robi, dziecko odpowiedziato: ,ja tak
robie, bo mama na mnie tak lezata i tata tez tak
robit, a mnie to bolato”. W zeznaniu tym opie-
kunka cytuje jeszcze caty szereg wypowiedzi
dziewczynki wskazujacych, ze mogta by¢ seksu-
alnie molestowana przez oboje rodzicéw. Opie-
kunowie zgtosili sie z dzieckiem do neurologa,
dziewczynka byta takze konsultowana przez psy-
chiatre. W czasie konsultacji u dziecka rozpozna-
no ,zespot dziecka molestowanego seksualnie”.
Na podstawie catosci obrazu konsultujacy neuro-
log ustalit, ze: ,Dziecko to na pewno byto mole-
stowane seksualnie zaréwno przez matke, jak
i przez ojca”. Stwierdzenie, czy dziewczynka by-
ta zgwalcona, wymagatoby przeprowadzenia ba-
dania ginekologicznego, to jednak uzalezniono
od decyzji psychologa.

W dalszych zeznaniach fakt wykorzystywania
seksualnego dziecka przez ojca potwierdzili inni
swiadkowie.

Z opinii biegtego psychologa sadowego wyni-
ka, ze u dziewczynki nie stwierdzono tendencji
do konfabulowania oraz ze z duzym prawdopo-
dobieristwem mozna przyjac, ze relacje dziecka
dotyczace przestepstwa oparte sg na doswiadcze-
niach faktycznych.

U dziecka, obok cech wykorzystywania seksu-
alnego, jako czynniki sktadowe ,zespotu dziecka
maltretowanego” zaliczy¢ nalezy zaniedbania hi-
gieniczne, uposledzenie przyrostu masy ciata,
ktére najpewniej zwigzane bylo z niedostatecz-
nym odzywianiem w domu, dziecko bowiem

umieszczone poza domem (szpital, pogotowie
opiekunicze, rodzina zastepcza) wykazywato bar-
dzo dobre taknienie i przyrost masy ciata. Kolej-
nym czynnikiem sktadajacym sie na zespét dziec-
ka maltretowanego jest bardzo znaczne opdznie-
nie funkcji psychoruchowych, a takze zaburzenia
nastroju (dziecko smutne, agresywne itd.), ktére to
zaburzenia wyraZnie sie¢ zmniejszaty po umiesz-
czeniu poza domem rodzinnym. Wskazuje to na
bardzo duze zaniedbania wychowawcze.
Zastanawiajace jest, ze mimo dtugiego okresu
(dziecko urodzone w maju 1999 r. do pogotowia
opiekuriczego trafito dopiero we wrzesniu 2003
r.). Nikt z przestuchiwanych sasiadéw ani czton-
kéw rodziny ,nic nie widziat ani nic nie styszat”.
Nic nie zauwazyt takze kurator sagdowy sprawuja-
cy nadzér nad rodzing od lipca 2002 do wrzesnia
2003 r. (!). Istotna pomoc dla dziecka rozpocze-
fa sie w zasadzie dopiero w kwietniu 2004 r., po
przeniesieniu dziewczynki do tymczasowej ro-
dziny zastepczej, a wiec kiedy miata ona 5 lat.

Przypadek 2., chtopiec K.K.
ur. w kwietniu 1989 r., zgon luty 2004 r.

Z dokumentacji wynika, ze dziecko choruja-
ce na porazenie mézgowe, przebywajace w do-
mu pod opieka rodzicéw przywiezione zostato
przez karetke ,R” o godz. 15.20 do szpitala
w stanie skrajnie ciezkim, o godz. 17.35 stwier-
dzono zgon dziecka ,wsréd objawéw zamieraja-
cego krazenia”.

Przy analizie przedstawionych dokumentéw
uwage zwraca bardzo skapa dokumentacja doty-
czaca stanu zdrowia dziecka w pierwszych latach
zycia.

Ksiazeczka zdrowia zawiera dane dotyczace
porodu, z ktérych wynika, ze dziecko urodzito
sie w wojewddzkim szpitalu specjalistycznym si-
tami natury w stanie dobrym (10 punktéw w ska-
li Apgar), z waga 3350 g, wypisane zostato w 3.
dobie z adnotacja ,Przebieg okresu wczesnono-
worodkowego bez powiktari”. Nastepny wpis
w maju 1989 r.: ,Bilans zdrowia O prawidtowy”.
Wopis w rubryce ,Bilans zdrowia dziecka w wie-
ku 2 lat — ,wysoko$¢: nie mozna zmierzy¢; ciezar
ciata: 11 kg < 10 centyla; rozwdj psychomoto-
ryczny: nieprawidtowy. Bilans gr. 1V”. Brak jest
dalszych wpiséw dotyczacych rozwoju, nato-
miast sg 3 wpisy dotyczace hospitalizacji w roku
1990 i 1994. W epikryzie z 1990 r. znajduje sie
adnotacja, ze ze wzgledu na obcigzajacy wywiad
rodzinny i niewiadoma przyczyne zaburzer neu-
rologicznych ustalono miejsce na oddziale neu-
rologii dziecigcej celem przeprowadzenia dalszej
diagnostyki, jednak rodzice zabrali dziecko na
wlasne zadanie. Podejmowane jeszcze pézniej
(rok 1994) préby przeprowadzenia diagnostyki
nie powiodty sie ze wzgledu na odmowe rodzi-
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cow. W epikryzie podano, ze chtopiec ,od okre-
su wczesnoniemowlecego pozostaje pod kontro-
la poradni neurologicznej i rehabilitacyjnej”. Ta
ostatnia uwaga nie znajduje odzwierciedlenia
w przedstawionej dokumentacji, oparta byta chy-
ba tylko na oswiadczeniach rodzicéw. Z zataczo-
nej do akt kserokopii kart zdrowia dziecka z okre-
su od listopada 1992 r. do lipca 2003 r. wynika,
ze kontakty pracownikéw poradni dzieciecej
z rodzing chtopca ograniczaty sie¢ w zasadzie do
wpisow o wydaniu recept na leki przeciwpadacz-
kowe. Z dokumentacji wynika, ze chtopiec prak-
tycznie pozbawiony byt zaréwno opieki lekar-
skiej, jak i nie byt poddawany zadnym zabiegom
rehabilitacyjnym.

Z protokotu przestuchania pracownika so-
cjalnego wynika, ze poniewaz rodzina nie byta
zakwalifikowana jako rodzina patologiczna,
ograniczano sie jedynie do przekazywania zasit-
ku pielegnacyjnego, nie widziano wskazan do in-
terwencji.

Zataczony do akt protokét sadowo-lekarskich
ogledzin i sekcji zwiok stwierdza, ze przyczyna
$mierci dziecka bylo wyniszczenie glodowe
organizmu.

Do dokumentacji dotaczone sg zdjecia foto-
graficzne, wykonane po s$mierci dziecka, na
ktérych widoczne jest skrajne wyniszczenie,
przykurcze koriczyn oraz odlezyny.

W omawianym przypadku mamy do czynie-
nia z ,zespotem maltretowanego dziecka”.
Wsréd elementéw uzasadniajacych rozpoznanie
takiego zespotu nalezy wymienic:

1. Od wczesnego dziecinstwa, tzn. od chwili
zauwazenia nieprawidtowosci rozwoju dziecka,
nie zapewniono mu naleznej pomocy. Nie prze-
prowadzona zostata diagnostyka procesu choro-
bowego. Mimo zaleceri rodzice nie poddali
dziecka badaniom specjalistycznym, w zwiazku
z tym pozbawiono go szansy prawidtowego le-
czenia, chtopiec otrzymywat jedynie leki obja-
wowe (przeciwpadaczkowe). Biorac pod uwage
wywiad rodzinny, pacjent byt trzecim dzieckiem
z podobnymi objawami w tej rodzinie, prawdo-
podobne jest, ze w gre wchodzito jakies gene-
tycznie uwarunkowane zaburzenie, np. w posta-
ci bloku metabolicznego. W takiej sytuacji realne
mogto by¢ zahamowanie procesu chorobowego,
np. przez eliminacje jakiegos sktadnika pozywie-
nia badZ zastosowanie jakiegos brakujacego skta-
dnika. Mogtoby to doprowadzi¢ do wyzdrowie-
nia dziecka, a w kazdym razie do zmniejszenia
rozmiaréow uszkodzenia moézgu. Rodzice swoim
nieodpowiedzialnym postepowaniem przekreslili
taka szanse.

2. Doprowadzono do $mierci gtodowej. Pro-
ces, ktory doprowadzit do tak skrajnego wyni-
szczenia musiat trwaé dtugo, najpewniej wiele
lat, biorac pod uwage, ze waga 15-letniego

dziecka w czasie sekcji wynosita 8,75 kg (1),
a wzrost 112 cm (!). Swiadczy to o bardzo dtugo-
trwatym procesie wyniszczenia.

Jesli byty trudnosci w karmieniu chtopca z po-
wodu braku faknienia, to s3 metody, aby mimo
wszystko dostarczy¢é mu potrzebne do zycia skta-
dniki. Najprostsza mozliwa do zastosowania
w warunkach domowych metoda jest zatozenie
zgtebnika do zotadka i tg droga podawanie spe-
cjalnie przygotowanych mieszanek odzywczych.
Jesli rodzina nie potrafitaby sobie sama lub przy
pomocy pielegniarki Srodowiskowej poradzic¢
z tym zadaniem, to chiopca nalezato umiescic¢
w specjalnym zaktadzie opiekuriczym. Tak wiec
wing za $mier¢ glodowa dziecka obarczy¢ nale-
zy opiekunéw, przede wszystkim rodzicéow. Nie
bez winy jednak sa tez pracownicy stuzby zdro-
wia (wieloletnie wypisywanie recept bez badania
dziecka), a takze pracownicy opieki socjalnej.

Przypadek 3., chtopiec T.P. ur. w lipcu 2001 r.,
zgon w listopadzie 2006 r.

We wrzesniu 2005 r. u dziecka wystapity obja-
wy nerczycy. Leczony byt w szpitalu terenowym,
a nastepnie konsultowany w specjalistycznej po-
radni wojewodzkiej. Uzyskano remisje i w kwiet-
niu 2006 r. zalecono zakoriczenie podawania le-
kéw, zlecajac dalsza okresowa kontrole. Lekarz
po raz ostatni widziat dziecko w potowie lipca,
kiedy to wystapity objawy infekcji uktadu odde-
chowego. Od tej pory matka nie kontaktowata sie
z lekarzem. Z dokumentacji wynika, ze w wyko-
nywanych w okresie od lipca do sierpnia anali-
zach moczu wystepowat narastajacy biatkomocz,
ale matka nie zgtosita sie do lekarza. Prawdopo-
dobnie w tym czasie zaczeta korzysta¢ z ustug
znachora. W listopadzie 2006 r. doszto do zgonu
dziecka. Wezwany lekarz pogotowia stwierdzit
zgon, uwage personelu karetki pogotowia zwrdci-
ty kolosalne obrzeki catego ciata. Na wykonanych
posmiertnie przez policje zdjeciach widoczne sg,
na odstonietych czesciach ciata dziecka (gtowa,
dtonie, podudzia), bardzo duze obrzeki.

Na podstawie analizy dokumentéw rozpo-
zna¢ nalezy ,zesp6t maltretowania dziecka”.
Nerczyca jest schorzeniem powaznym, przewle-
ktym, cechujacym sie przebiegiem z okresami re-
misji i nawrotéw schorzenia, prawidtowo leczo-
na ma dobre rokowanie co do zycia. Stosunkowo
tatwy do opanowania pierwszy rzut choroby
wskazuje, ze byta szansa pomysinego opanowa-
nia kolejnego rzutu. Zgon dziecka byt ewidentnie
zawiniony przez matke. Szczegdlne obcigzenie
stanowi fakt, ze byt to nawrét choroby, a wiec
matka byta poinformowana o sposobie leczenia
i miata ustalone kontakty zaréwno z oddziatem
szpitalnym, w ktérym chtopiec byt leczony przy
ujawnieniu sie choroby, a takze ze specjalistycz-
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na poradnia nefrologiczna. Zaniechanie podjecia
leczenia dziecka przez matke, wobec ewident-
nych objawéw zaostrzenia sie procesu chorobo-
wego, miato bezposredni wptyw na zgon dziecka
i w tym zrozumieniu mozna matke uznaé za
sprawczynie $mierci dziecka.

Przypadek 4., dziewczynka G.E.
ur. w listopadzie 2005 r.

Matka alkoholiczka, dwoje jej starszych dzie-
ci przebywa w rodzinie zastepczej.

W grudniu 2005 r. powiatowe centrum pomo-
cy rodzinie powiadomione zostato, ze w jednym
z mieszkan pod opieka pijanej matki znajduje sie
niemowle. Pod wskazany adres udali sie pracow-
nicy PCPR oraz MOPS, ktérzy zastali pijanych ro-
dzicow i ich 5-tygodniowe dziecko. Pracownicy
zglosili natychmiast ten fakt w sadzie i po uzyska-
niu decyzji sadu, dziecko zostato zabrane, a po
konsultacji w szpitalu przekazane, zgodnie z de-
cyzja sadu, pod opieke rodziny zastepczej, ktéra
stanowi rodzine zastepcza takze dla starszego ro-
dzenstwa dziewczynki.

Z dokumentacji wynika, ze w chwili urodzenia
stan dziecka byt skrajnie ciezki. Zachowany byt
jedynie slad funkcji zyciowych (Apgar 1 na nalez-
nych 10 punktéw). O ciezkosci uszkodzenia
Swiadczy to, ze mimo podjecia dziatan resuscyta-
cyjnych nie udato sie przywrdéci¢ funkgcji zycio-
wych (po 10 minutach Apgar 3). Wobec braku
wiasnego oddechu dziecko zostato zaintubowane
i przewiezione do klinicznego oddziatu intensyw-
nej terapii, w ktérym przebywato przez tydzien,
a nastepnie przeniesiono go do szpitala terenowe-
go. Po miesigcu wypisane zostato na zadanie ojca
wbrew zaleceniom lekarskim, z zaleceniem dal-
szej kontroli w poradniach specjalistycznych
(okulistycznej, neurologicznej i kardiologicznej)
oraz stosowania lekéw.

Z dokumentacji wynika, ze matka dziecka
w 25. tygodniu ciazy hospitalizowana byta na
oddziale ginekologiczno-potozniczym z powodu
ciezkiej niedokrwistosci, stwierdzono wéwczas
wysoki poziom alkoholu we krwi (2,8%).
W chwili przyjecia do porodu u matki stwierdzo-
no réwniez stan upojenia alkoholowego.

Po analizie danych uzna¢ nalezy obecnosc
»zespotu maltretowania dziecka” wyrazony nara-
zeniem na przewlekla ekspozycje na dziatanie al-
koholu w czasie zycia ptodowego. U dziecka
podejrzewac nalezy obecnos¢ zespotu FAS (Fetal
Alcohol Syndrome - alkoholowy zespét ptodo-
wy), ktdry jest zespotem umystowych i fizycz-
nych zaburzen, ktére trwaja cate zycie. U dzieci
z FAS obserwuje sie m.in. Sciericzenie lub catko-
wity zanik ciata modzelowatego, zmniejszenie
zwojéw podstawy oraz ogélne zmniejszenie roz-
miaréw mdzgu.

Omowienie

Przedstawienie przypadkéw ma na celu ilu-
stracje ztozonosci zagadnienia ,zespotu dziecka
maltretowanego”. W potocznym rozumieniu ze-
spot taki rozpoznaje sie zwykle wéwczas, kiedy
dochodzi do ewidentnych dziatan ze strony opie-
kunéw dziecka — bicie, gwatcenie itp. (przyp. 1).

Pamieta¢ jednak nalezy, ze najczestsza forma
maltretowania jest zaniedbanie. Jak juz wspomnia-
no, sposoby krzywdzenia dzieci moga by¢ rézne:
* Gfodzenie, nieleczenie zaburzeri somatycz-

nych (przyp. 2).

* Niestosowanie sie opiekunéw do zalecen le-
karskich czy opdZnienie lub zaniechanie we-
zwania pomocy lekarskiej (przyp. 3).

* Narazenie dziecka na szkodliwe dziatanie le-
kéw lub innych szkodliwych substancji (nar-
kotykéw, alkoholu, nikotyny czy innych sub-
stancji toksycznych), dostep do broni palnej
itd. (przyp. 4).

Nalezy przypomnie¢ wyniki badari autoréw
amerykariskich, ktérzy wykazali, ze wsréd zgo-
néw dzieci maltretowanych zgony czesciej wia-
zaly sie z zaniedbywaniem (az w 37,6 %) niz z ja-
kimkolwiek innym rodzajem przemocy.

W polskim prawodawstwie zamieszczone s3
przepisy chronigce dziecko przed ztym traktowa-
niem, a ustawa o zawodzie lekarza naktada obo-
wigzek zgtaszania faktéw przemocy wobec dzie-
ci. Przepisy te jednak nie zawsze s dostatecznie
Scisle sprecyzowane, a co za tym idzie — zbyt
rzadko stosowane, zwtaszcza gdy maltretowanie
dziecka nie stwarza bezposredniego zagrozenia
utraty zycia [13].

Zespot dziecka maltretowanego nie jest dosta-
tecznie rozpoznawany przez lekarzy specjalnosci
pediatrycznych. Wynika to zapewne po czesci
z braku znajomosci problemu, ale takze z nieche-
ci angazowania sie lekarzy w procedury prawne.

Jako regute nalezy przyja¢, ze dzieci w wieku
ponizej roku, z objawami uszkodzenia uktadu
kostnego, przy braku informacji o okoliczno-
Sciach wystapienia tych objawéw, powinny byc
podejrzane o niewypadkowe obrazenia powstate
w wyniku stosowania przemocy fizycznej. Po-
winny by¢ przyjmowane do szpitala w celu usta-
lenia wczesnego, wiasciwego rozpoznania ze-
spotu dziecka maltretowanego.

Niestety, nierzadko zbrodniczemu, karalnemu
postepowaniu opiekunéw towarzyszy niepokoja-
ca obojetnosc czy brak wiedzy otoczenia, a tak-
ze personelu placowek stuzby zdrowia, do
ktorych trafia dziecko, nierzadko niejednokrotnie
z wyraznymi, ,ksiazkowymi” cechami zespotu
dziecka maltretowanego.

Nic nie zwalnia lekarza od odpowiedzialno-
§ci za wszczecie dzialai zmierzajacych do
ochrony dziecka przed krzywdzeniem.
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Nijmegen Breakage Syndrome in two neonates — case report
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Zespot Nijmegen u dwéch noworodkéw — opis przypadku
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Zespot Nijmegen (Nijmegen Breakage Syndrome — NBS) nalezy do rzadko wystepujacych schorzen,
ktérych przyczyna jest wrodzony defekt systeméw naprawczych DNA. Gtéwnym i statym objawem jest matogto-
wie. Czesto rozpoznawane s3 niedobory immunologiczne. Charakterystyczne dla tego zespotu jest wysokie ryzy-
ko rozwoju nowotworu, szczegélnie wywodzacego sie z uktadu chtonnego. Z powodu niskiej czestosci wystepo-
wania zespotu Nijmegen jest on zbyt péZno rozpoznawany i leczony, co pogarsza rokowanie. Czesto rozpoznanie
nowotworu wyprzedza zdiagnozowanie zespotu Nijmegen. Sredni wiek pacjentéw w chwili postawienia diagno-
zy to 7 lat. Na swiecie zidentyfikowano okoto 200 pacjentéw z tym zespotem. W pracy przedstawiamy dwa przy-
padki zespotu Nijmegen rozpoznanego we wczesnym dzieciristwie u noworodkéw z matogtowiem oraz charakte-
rystycznymi cechami dysmorfii twarzy. Rozpoznanie zespotu zostato potwierdzone badaniami genetycznymi. Ze-
spot Nijmegen po raz pierwszy opisano w 1981 r. u pacjenta pochodzacego z Danii. P6Zniej przypadki pacjentéw
z tym zespotem opisywano na catym swiecie, ale zdecydowana ich wigkszos¢ pochodzita z Europy Srodkowe;j,
a zwiaszcza z Polski. Czestos¢ nosicielstwa mutacji genu NBST (657del5, tzw. mutacja stowiariska) w populac;ji
polskiej szacuje sie na 0,5%. Jednakze liczba zidentyfikowanych pacjentéw jest nizsza od oczekiwanej na podsta-
wie stwierdzonej czestosci wystepowania mutacji w polskiej populacji. Z powodu zwiekszonego ryzyka rozwoju
nowotworu u pacjentéw z tym zespotem wczesne rozpoznanie jest istotnym czynnikiem prognostycznym.

Stowa kluczowe: zesp6t Nijmegen, NBS, noworodek, matogtowie.

Nijmegen Breakage Syndrome (NBS) is a rare disease which belongs to the DNA repair disorders. The
main and constant symptom of the disease is microcephaly. Immunodeficiency is often diagnosed. Very high risk
of developing cancer in the young is observed, predominantly high risk of lymphoid malignancies. The mean age
at the diagnosis is 7 years. The estimated number of patients is 200. Because of a rare frequency the disease is
often late diagnosed and treated what makes the prognosis for patients with NBS poor. Often cancer appears prior
to the diagnosis of NBS. In the paper we present two cases of Nijmegen Breakage Syndrome diagnosed in early
infancy in the neonates with microcephaly and characteristic facial features. The diagnosis of NBS was confirmed
by molecular study results. NBS was firstly reported in 1981 in a Dutch patient. Later NBS was described world-
wide but the majority of patients are of Central European ancestry, in particular of Polish origin. The frequency of
heterozygous NBST mutations (657del5 mutation, i.e. ”Slavonic mutation”) in Polish population is about 0.5%.
However the number of patients with NBS is lower than expected basing on the frequency of NBS mutation in
Polish population. Because of an elevated cancer risk an early diagnosis is an important prognosis factor.

Key words: Nijmegen Breakage Syndrome, NBS, newborn, microcephaly.

Background

Nijmegen Breakage Syndrome (NBS; OMIM:
251260) is an autosomal recessive chromosomal
instability disorder caused by mutations in the
NBS1 gene whose product (nibrin) is part of the
complex involved in the DNA double strand
break response pathway. The main and the con-

stant symptom of NBS is microcephaly. Immuno-
deficiency is often diagnosed. Very high predis-
position to malignancy in the young is observed,
predominantly high risk of lymphomas develop-
ment.

Because of the rare frequency the disease is
often late diagnosed and treated what makes the
prognosis for patients with NBS poor. Very often
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cancer appears prior to the diagnosis of NBS. The
mean age at the diagnosis is 7 years [1-5].

In the paper we present two cases of the
neonates with NBS.

Case 1

A girl was born by vaginal delivery at the 39th
week of gestation. It was the second child of
young, healthy, unrelated parents. The newborn
received 10 points of the Apgar scoring system.
Further testing revealed intrauterine growth retar-
dation (IUGR - birth weight was 2730 g, height
49 cm), dysmorphic facial features, microcephaly
(head circumference 30 cm, i.e. well under the
3th percentile), and facial dysmorphy (prominent
midface, epicanthal folds, long philtrum, small
receding mandibula). The anterior fontanelle was
small (0.5 x 0.5 cm). The hair was delicate, thin
and fair. Moreover, syndactyly of 4th and 5th toes
in both feet and 2nd and 3rd toes in the right foot
was present.

The older brother of our patient died two
months earlier (at the age of 4 years) because of
a ganglioneuroblastoma in the course of NBS.
The clinical investigation of the newborn suggest-
ed the possibility of a repetition of the disease in
this child.

Abdominal ultrasonography was normal. In the
cranial ultrasonography internal hydrocephalus
was seen, confirmed by the cranial NMR. There
were no signs of intracranial hypertension. Heart
echography revealed persistent oval foramen.
Cytomegalovirus and Toxoplasmosis screening
was negative. Ophthalomological examination
revealed upward slanting palpebral fissures;
rearrangement of pigment was seen on the periph-
ery of the ocular fundus. Immunological studies
showed a decreased concentrations of serum
immunoglobulin 1gG1, total IgA and total IgM.

Genetic test results revealed a normal karyo-
type (46 XX); moreover, translocations involving
chromosomes 7 and 14 were present: t (7,14),
t (7,7). Molecular tests revealed the presence of 5
base-pairs deletion in the NBST gene (657 del 5;
i.e. “Slavonic mutation”) in both alleles (homozy-
gosity), confirming the diagnosis of NBS in the
newborn.

At the age of 13 months the girl was admitted
to the Department of Pediatric Oncology because
of a tumor in the posterior part of the naso-
pharynx. During hospitalization infiltration of the
right palpebra was observed. Histopathological
investigation revealed lymphoma and the girl was
treated by chemotherapy. The doses of cytostatics
were reduced because of the increased cytostatic
sensitivity typical for NBS. After chemotherapy
severe bone marrow aplasia was observed, com-

plicated by serious infections in spite of intensive
antimicrobial and antimycotic treatment. The girl
died at the age of 16 months.

Case 2

15 months after the birthday of the previous
patient, another neonate with NBS was born in
our hospital. A girl was born by caesarean section
at the 40th week of gestation. The pregnancy was
complicated by ventriculomegalia of the fetus.
Furthermore, IUGR was observed. The girl was
born in a good state. Birth weight was 2600 g,
height 47 cm. Further testing revealed micro-
cephaly (head circumference 31 cm, well under
the 3th percentile) and dysmorphic facial features
(prominent midface, Gothic palate, epicanthal
folds, hypotelhorism, oblique palpebral fissures).

Cytomegalovirus and Toxoplasmosis screening
was negative. Abdominal ultrasonography was
normal. In cranial ultrasonography internal hydro-
cephalus was seen, confirmed by CT imaging.
Moreover, a congenital malformation of the cor-
pus callosum was present. There were no signs of
intracranial hypertension. Heart echography
revealed persistent oval foramen and ventricular
septal defect. During the hospitalization in our
neonatology department the newborn was in
a good state; the girl was breastfed. She left the
neonatology department at 13 days of age. The
results of the genetic tests were not known at that
time.

When the girl was 10 months old, hypothyre-
osis was recognized and treated. Because of
a poor gain of weight the girl was diagnosed in
the Department of Pediatric Gastroenterology.
Clinical investigations excluded malabsorption
syndrom and CF. The karyotype was normal: 46,
XX.

At the age of 22 months the girl was admitted
to the hospital because of pneumonia. Due to
a progressive pancytopenia with recurrent fever
she was transferred to the Department of Pediatric
Oncology. Molecular genetic study results
revealed “Slavonic mutation” in the NBST gene.
The girl died two days after her second birthday
because of infection in the course of lymphoma.

Discussion

NBS is an autosomal recessive disorder whose
clinical signs include microcephaly, dysmorphic
facial appearance, growth retardation, immunode-
ficiency and increased risk of malignancy. NBS
seems to occur worldwide, it has been observed in
the Netherlands, Chile, Italy, Croatia, Great
Britain, Mexico, USA, Turkey, Spain, Germany,
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Australia, France but the majority of the patients is
of the Central European ancestry, in particular of
Polish origin. They carry a major founder mutation
in the NBST gene (i.e. “Slavonic mutation”). NBS
was first described in 1981 in Dutch patients: in
the first half of the 17th century, after a battle of
Wessenberg, a large number of Bohemian protes-
tants emigrated to the Netherlands from the area
presently part of Poland and the Czech Republic
[1]. The frequency of 657del5 mutation in Poland
is reported to be 1/190. The last data pointed out
the regional distribution of heterozygous mutation
657del5 mutation carries of the NBT gene: the
higher frequency (1/131) in Wielkopolska
province was observed [6].

In the 1% case study we described a newborn
with microcephaly and characteristic facial fea-
tures. The newborn’s brother died a few months
earlier (at the age of 4) because of ganglioneurob-
lastoma in the course of NBS. The association of
these facts aroused a suspicion of NBS repetition in
this newborn. Thanks to this coincidence, we
established a correct diagnosis as early as the
neonatal period. NBS was confirmed by molecular
study results. The mean age of the diagnosis of NBS
is 7 years [3]; often cancer develops prior to this
diagnosis. We hoped that this early diagnosis, an
important prognostic factor, would allow us to pro-
tect the child and extend her survival. However the
girl died at 16 months because of lymphoma.

In the 2" case study, we described a child with
microcephaly and a dysmorphic face. Until the
girl left our hospital, we did not know the results
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