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Wylaczenie odpowiedzialnosci

Niniejszy materiat stuzy wytacznie celom informacyjnym, nie jest wyczerpujacy i nie stanowi porady
medycznej. Nie nalezy opierac sie wytacznie na nim ani nie moze on zastepowac porady medycznej.
Aby uzyskac odpowiedzi na wszelkie pytania lub watpliwosci dotyczace opieki zdrowotnej, rozwoju lub
dobrostanu pacjenta nalezy zawsze kontaktowac sie z zespotem lekarskim prowdzacym pacjenta. Kazde
dziecko wymaga indywidualnego podejscia, a przedstawione tu kwestie moga nie by¢ istotne w kazdym
przypadku i moga sie rézni¢ w zaleznosci od kraju i regionu.
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Hipochondroplazja Przewodnik dla rodzicéow

Wstep

Zycie z hipochondroplazja

Osoby z hipochondroplazjg majg normalng oczekiwang dtugos¢ zycia i moga prowadzi¢ satysfakcjonujgce
zycie? Choc schorzenie to moze wptywac na wzrost oraz niektére aspekty zdrowia i rozwoju, dzieki
odpowiedniemu wsparciu, dzieci z hipochondroplazja moga w petni realizowac swdj potencjat.>4

Uswiadomienie sobie, ze Pani/Pana dziecko cierpi na rzadka chorobe, moze oznaczaé potrzebe zapoznania sie
z nowymi terminami aspektdw zdrowia i rozwoju, z ktérymi by¢ moze wczesniej nie mieli Panstwo do czynienia.
Niniejszy przewodnik opiera sie na spostrzezeniach rodzicéw dzieci z hipochondroplazjg, ktdre pozwolity na
zebranie informacji czym jest wg. nich ta choroba, jak ja rozpoznac i na co nalezy zwracac uwage.

Hipochondroplazja rézni sie w zaleznosci od dziecka,>® wiec kazda rodzina bedzie miata wtasne
doswiadczenia. Zrozumienie schorzenia i tego, na co nalezy zwracac¢ uwage, moze pomdc Pani/Panu poczué
sie lepiej przygotowanym do wczesnego rozpoznania potencjalnych oznak choroby i w razie potrzeby
zwrocenia sie o wsparcie.

W tej chwili moze Pani/Pan nie potrzebowad wszystkich informacji zawartych w tej broszurze, a niektdre z nich
by¢ moze nigdy nie beda dla Pani/Pana istotne. Jednak posiadanie ich w jednym miejscu moze pomdc Pani/
@ Panu poczuc sie lepiej poinformowana(-ym) i pewniej w procesie wspierania Pani/Pana dziecka. @

Podziekowania

Niniejszy przewodnik zostat opracowany w oparciu o spostrzezenia i doswiadczenia rodzin zmagajacych sie
z hipochondroplazjg oraz organizacji dziatajacych na rzecz pacjentéw z tg choroba. JestesSmy bardzo bardzo
wdzieczni za wiedze i doswiadczenie, ktérymi dzielag sie wszyscy wspdtautorzy tego przewodnika.

Szczegdlne podziekowania dla Reni Pekala, rodzica, rzecznika i doradcy, oraz dla dr Josep de Bergua z
zespotu medycznego ALPE za ich cenny wktad.
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1. Zrozumiec
hipochondroplazje
oraz od czego zaczayc

Co rodzic powinien wiedzie¢

Hipochondroplazja to trwajgca cate zycie choroba genetyczna, ktéra wptywa na sposdb wzrostu niektérych
kosci.® Wynika ona ze zmiany w genie o nazwie FGFR3, ktdry kontroluje wzrost kosci.® Gdy ten gen ulega
zmianie, biatko FGFR3 spowalnia wzrost kosci, szczegdlnie w obrebie rak i nég. W rezultacie, osoby z

hipochondroplazja sa zwykle nizsze niz przecietnie i moga miec krétsze rece i nogi w poréwnaniu z tutowiem.

Nazywa sie to niskorostoscig nieproporcjonalng.®®

Hipochondroplazja wystepuje rzadko i dotyka szacunkowo 1 na 15 000 do 40 000 0s6h.>¢ Moze pozostad
niezauwazona lub zostac rozpoznana pdZno, poniewaz objawy moga by¢ subtelne i moga by¢ mylone z
typowa zmiennoscig wzrostu lub inng dysplazjg szkieletowa (schorzeniem kosci).357 Test genetyczny moze
potwierdzi¢ rozpoznanie choroby poprzez sprawdzenie zmian w genie FGFR3.2

Wiekszos¢ dzieci z hipochondroplazja rodzi sie rodzicom o przecietnym wzroscie. Dzieje sie tak dlatego, ze
zmiany w genie FGFR3 zachodza losowo.? Dlatego tez jest mato prawdopodobne, ze rodzice o przecietnym
wzroscie bedg mieli wiecej niz jedno dziecko z tym schorzeniem.® Jesli u jednego rodzica wystepuje
hipochondroplazja, kazde dziecko ma 50% szans na jej wystapienie.?

Hipochondroplazja u kazdej osoby moze wygladac inczej.>%°"° Choroba moze wigzac sie z pewnymi
powiktaniami zdrowotnymi, ale nie kazdy doswiadcza tych samych probleméw, a ich nasilenie i wptyw na
przebieg choroby moga sie rézni¢ w zaleznosci od osoby.>5%° Osoby z hipochondroplazjg majg normalna

oczekiwang dtugos¢ zycia i przy odpowiednim wsparciu moga prowadzi¢ petnowartosciowe zycie.*?

Postepowanie w przypadku hipochondroplazji w najlepszym scenariuszu obejmuje holistyczne,
multidyscyplinarne podejscie tgczace:®48"
3 Ekspertyze medyczng w celu monitorowania wzrostu i potencjalnych powiktar zdrowotnych.

4w Opieke psychospoteczng (pod katem dobrostanu emocjonalnego i spotecznego).

Wsparcie edukacyjne.

00D

Poniewaz hipochondroplazja jest rzadka, wielu lekarzy moze nie mie¢ doswiadczenia w jej leczeniu*
Budowanie zaufanego zespotu opieki zdrowotnej i prowadzenie doktadnej dokumentacji medycznej moze
pomdc zapewnic dziecku niezbedna opieke i wsparcie!
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1. Zrozumie¢ hipochondroplazje oraz od czego zaczac

Wskazoéwki od innych rodzicow

® Nalezy sprobowac zidentyfikowac specjalistéw majgcych doswiadczenie w zaburzeniach
szkieletowych lub zaburzeniach wzrostu kosci.

® Wczesne zorganizowanie matego, zaufanego zespotu opieki zdrowotnej moze by¢ pomocne.
Moze on obejmowac pediatre, genetyka, specjaliste laryngologa (ENT) oraz fizjoterapeute.

® Podczas rozmowy z dzieckiem moga pomoc proste wyjasnienia: , Twoje kosci rosng inaczej,
wiec mozesz byc nizsza(-y), ale nadal mozesz robic wiekszosc rzeczy, ktore robig inne dzieci”.

® Nalezy zachowa¢ kopie dokumentacji medycznej i notatek dotyczacych Pani/Pana dziecka.
Przynoszenie tej dokumentacji na wizyty pomaga podczas konsultacji z nowymi specjalistami.

® Nalezy by¢ przygotowanym, aby wystepowac w roli rzecznika potrzeb swojego dziecka w
kontaktach z opieka medyczng, w szkole oraz w miejscach publicznych. Nie wolno pozwalac
innym bagatelizowac Pani/Pana obaw.

® Osoby z hipochondroplazjag moga prowadzi¢ petne, wartosciowe i aktywne zycie. Nalezy
pomagac dziecku budowac pewnosc siebie i podkreslac jego mocne strony.

e Hipochondroplazja moze wptywaé nie tylko na wzrost. Swiadomo$¢ mozliwych powiktan, takich
jak trudnosci w nauce czy ograniczenia fizyczne, moze pomaéc w ich wczesnym rozpoznaniu. @

® Kontakt z innymi rodzinami, w ktdrych jest dziecko z hipochondroplazja, moze poméc
Pani/Panu doswiadczyc wsparcia i zmniejszy¢ uczucie samotnosci.

Oto kilka pytan, ktére mozna zada¢
zespotowi opieki zdrowotnej

Czy maja Panstwo doswiadczenie z hipochondroplazjg lub podobnymi schorzeniami
zwigzanymi ze wzrostem kosci?

Czy istnieje specjalistyczny osrodek zajmujacy sie dysplazjg szkieletowa, ktéry mégtby
wesprzec nasze dziecko?

Jacy specjalisci powinni by¢ zaangazowani w opieke nad naszym dzieckiem?

Gdzie mozna znalez¢ wiarygodne informacje na temat hipochondroplaz;ji?

Czy istnieja grupy rodzicéw, stowarzyszenia lub zrédta wiedzy, ktére Paristwo polecajg?
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2. Wzorce wzrostu i
proporcje ciata

Informacje wazne dla rodzicow

Dzieci z hipochondroplazjg zazwyczaj rosng inaczej niz inne dzieci, z krétszymi rekami i nogami w stosunku
do tutowia.® Czesto ich gtowa moze wydawac sie duza wzgledem ciata. Nazywa sie to makrocefalig wzgledna.
W rzeczywistosci w wielu przypadkach obwdéd gtowy miesci sie w oczekiwanym zakresie, ale wydaje sie
wiekszy ze wzgledu na nizszy wzrost ogdiny.3*?

Wzrost moze wydawac sie typowy w ciggu pierwszych kilku lat, ale réznice czesto staja sie bardziej
zauwazalne, gdy dziecko staje sie starsze.®> W wieku dorostym wzrost moze wynosi¢ od 138 do 165 cm w
przypadku mezczyzn oraz od 128 do 151 cm w przypadku kobiet.® @

Dostepne sa specjalistyczne siatki centylowe dla dzieci z hipochondroplazja.® Wykorzystanie tych tabel
pomaga lekarzom sledzi¢ zmiany wzrostu, masy ciata oraz obwodu gtowy od niemowlectwa az do okresu
dojrzewania, w poréwnaniu do innych oséb z tym samym schorzeniem.®
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2. Wzorce wzrostu i proporcje ciata

Wskazowki od innych rodzicow’

® Nalezy poprosic¢ zespét opieki zdrowotnej o korzystanie z siatek centylowych dedykowanych
hipochondroplazji, poniewaz doktadniej odzwierciedlajg one oczekiwany wzorzec wzrostu.

® Dostosowanie otoczenia dziecka wspiera jego pewnosc¢ siebie i samodzielnosé. Na podstawie
doswiadczen innych rodzicéw niewielkie zmiany moga mie¢ duze znaczenie:

® W domu: Nalezy uzywac: przedtuzek do wiacznikéw swiatta, podndzkow, baterii kranowych z
dzwignig oraz nisko umieszczonych schowkow, aby zapewnic tatwy dostep.

® Odziez i obuwie: Warto poszukac butéw o szerokim fasonie, poniewaz wiele dzieci z
hipochondroplazjg ma szerokie lub tegie stopy. Warto dopasowac odziez, skracajac rekawy lub

nogawki spodni oraz uzywac tatwych zapiec.

® W szkole: Nalezy wspodtpracowac z nauczycielami w celu zapewnienia inkluzywnego, wspierajgcego
srodowiska, ktére pomaga Pani/Pana dziecku radzi¢ sobie z codziennymi zajeciami szkolnymi.

® Terapeuta zajeciowy, fizjoterapeuta lub organizacja zrzeszajgca pacjentéw moze zasugerowac praktyczne
przystosowania srodowiska w celu wspierania niezaleznosci i pewnosci siebie Pani/Pana dziecka.

e Cwiczenie udzielania odpowiedzi na pytania dotyczace wzrostu moze pomdc dziecku poczud sie pewniej.

Oto kilka pytan, ktéore mozna zadac
zespotowi opieki zdrowotnej:

Czy uzywajq Panstwo wtasciwych siatek centylowych do monitorowania wzrostu
mojego dziecka?

Jakie ¢wiczenia zalecaja Paristwo, aby wzmocni¢ konczyny dolne mojego dziecka?

Czy wzrost obwodu gtowy mojego dziecka przebiega zgodnie z oczekiwanym wzorcem?
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3. Kosci i stawy

Informacje wazne dla rodzicow:

Problemy ze stawami i ko$émi réznia sie znacznie u dzieci z hipochondroplazjg.* Niektére z nich doswiadczaja
niewielu problemdw lub nie maja ich wcale, podczas gdy inne moga wymagac fizjoterapii lub leczenia
chirurgicznego, aby pomaéc w radzeniu sobie ze schorzeniem* Czasami moze wystgpic¢ bdl zaktdcajacy sen
po intensywnym dniu.*

Rece
Niektdre dzieci z hipochondroplazjg maja tokcie, ktére nie prostujg sie do korica.?® Moze to ograniczyc¢ ich @
zdolnosc do siegania, na przyktad podczas korzystania z toalety.?

Nogi

U dzieci z hipochondroplazjg moga rozwinac sie szpotawe nogi, w ktérych kosci w miare wzrostu wyginaja
sie na zewnatrz.>* Jesli utrudnia to chodzenie, moze byc konieczne skierowanie do ortopedy, a czasami
konieczna jest operacja, jesli szpotawos¢ ndg staje sie bolesna lub nasilona.??

Plecy i postawa ciata
Hipochondroplazja jest czasami zwigzana z nadmiernym wygieciem dolnego odcinka kregostupa do przodu
(tzw. lordoza ledZzwiowa), ktdra moze wptywac na postawe ciata i ruchy oraz powodowac bél plecéw.>*

Kanat kregowy

W wieku dorostym u niektérych oséb moze wystgpié zwezenie wokdt rdzenia kregowego (zwezenie kanatu
kregowego).

Czasami prowadzi to do bdlu, dretwienia lub ostabienia nég.3*

Problemy ze stawami lub kos¢mi moga wymagac skierowania do specjalisty ortopedy w celu zapewnienia
odpowiedniego postepowania.? W razie potrzeby fizjoterapia moze pomoc w zwiekszeniu mobilnosci, a
dostosowanie otoczenia dziecka moze wspiera¢ komfort i niezaleznos¢ Pani/Pana dziecka®4
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Oto kilka pytan, ktore mozna zadac¢
zespotowi opieki zdrowotnej:

Jakie rodzaje siedzisk sg zalecane, aby wspierac¢ gtowe i szyje mojego dziecka w
okresie niemowlecym?

Czy istnieja jakies nosidetka lub sprzety dla niemowlat, ktére nie zapewniaja
odpowiedniego wsparcia dla glowy i szyi?

Czy fizjoterapia lub terapia zajeciowa bytyby pomocne dla mojego dziecka?

Czy istnieja jakies aktywnosci fizyczne, ktére sa szczegdlnie odpowiednie dla
mojego dziecka?

Czy sg jakies$ czynnosci, ktére moga nie by¢ odpowiednie, na przykiad te, ktére wigza
sie z gwattownymi lub niekontrolowanymi ruchami szyi?

Czy istnieja jakies ¢wiczenia, ktére moga wspomaoc wyprost rgk u mojego dziecka?

Jak radzi¢ sobie z bélem mojego dziecka?
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4. Uszy, nos i
gardto — stuch i sen

Informacje wazne dla rodzicow

Stuch

Niemowleta i dzieci z hipochondroplazjg czesto doswiadczajg nawracajacych zakazen ucha i trudnosci

ze stuchem. Wazne jest wczesne rozpoznawanie i leczenie problemdéw z uszami, poniewaz zaburzenia
stuchu moga opdzniaé nauke mdwienia i pogorszy¢ wymowe, co moze skutkowac koniecznoscia podjecia
dodatkowej terapii.>*

Niektdre dzieci wymagajg zatozenia w btonie bebenkowej matych rurek, nazywanych rurkami @
tympanostomijnymi lub drenami, aby utatwi¢ odptyw ptynu z ucha Srodkowego.?™® Moze to zmniejszy¢ liczbe
zakazen ucha i poprawic stuch® Rurki tympanostomijne mogg wymagac pozostawienia na miejscu do okoto
6-8 roku zycia.2 W razie potrzeby mozna rozwazyc¢ réwniez zastosowanie aparatow stuchowych.

Sen

U oséb z hipochondroplazjg moze rozwinac sie bezdech senny, stan, w ktérym oddech wielokrotnie na krétko
zatrzymuje sie i powraca.>®"® Moze to wptywac na jakosc snu i powodowac zmeczenie w ciggu dnia.®” W
przypadku braku leczenia bezdech senny moze prowadzi¢ do problemdéw z koncentracja lub skupieniem
uwagi w szkole, zmian zachowania takich jak nadmierna aktywnosc¢, i wptywac na wyniki w nauce.®®

Bezdech senny mozna wykryc¢ za pomoca badania snu (polisomnografii), po czym mozna rozwazy¢

rézne opcje leczenia.’"®"” W razie potrzeby dzieci moga nosi¢ mata maske podczas snu, potaczona z
aparatem wspomagajacym oddychanie, takim jak urzadzenie zapewniajace state dodatnie cisnienie w
drogach oddechowych (CPAP), ktére pomaga utrzymac droznosc drég oddechowych.”*® Czasami migdatki
podniebienne lub migdatek gardtowy sa usuwane operacyjnie, aby poprawic stan zdrowia.®

Czasami struktura podstawy czaszki moze przyczyniac sie do bezdechu sennego, co moze wymagac
skierowania do neurologa w celu przeprowadzenia badan i leczenia.3*°

W opieke nad dzie¢mi z objawami ze strony uszu, nosa i gardta (laryngologicznymi) moga by¢
zaangazowani rozni specjalisci, w zaleznosci od ich konkretnych potrzeb, w tym lekarze medycyny snu,
laryngolodzy oraz neurolodzy.??
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4. Uszy, nos i gardto — stuch i sen

Wskazowki od innych rodzicow:'

® Wczesne badania audiologiczne sa wazne, poniewaz problemy z uchem nie zawsze sa
oczywiste u niemowlat.

® Zaleca sie przeprowadzanie corocznych ocen stuchu poczawszy od 9-12 miesigca zycia.

® Chrapanie, przerwy w oddychaniu, budzenie sie w nocy lub zmeczenie w ciggu dnia moga by¢
objawami bezdechu sennego.

© Nagranie wideo przedstawiajace sen dziecka moze byc¢ pomocne dla lekarzy, jesli nie ma
Pani/Pan pewnosci co do prawidtowosci jego oddechu.

© Badania snu moga by¢ stresujace, ale czesto dostarczajg waznych informacji na
temat tego, jak dziecko oddycha w nocy.

Oto kilka pytan, ktéore mozna zadac
zespotowi opieki zdrowotnej:

@ Czy dzisiaj za btong bebenkows jest ptyn? @
Czy dreny uszne bytyby pomocne dla mojego dziecka?
Czy moje dziecko potrzebuje badania snu?

Na jakie objawy bezdechu sennego powinniSmy zwracac¢ uwage?

n
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5. Napady
drgawkowe i
inne powikiania
neurologiczne

Informacje wazne dla rodzicow:

Napady drgawkowe

U niewielkiej liczby dzieci z hipochondroplazjg wystepuja napady drgawkowe.?* Moga one wystapic w
kazdym wieku, ale czesto zdarzaja sie one w okresie niemowlecym, w ktérym objawy moga byc subtelne, w
tym krétkie przerwy w oddychaniu, wpatrywanie sie i bezruch.23102021

Dzieci z hipochondroplazja, u ktérych wystepuja napady drgawkowe, powinny przejs¢ badania obejmujace @
elektroencefalogram (EEG) i obrazowanie metoda rezonansu magnetycznego (MRI) oraz byc leczone przez
doswiadczonego neurologa.?® Leki na padaczke sg stosowane do kontrolowania napadéw drgawkowych 232!
Napady drgawkowe, ktére rozpoczynaja sie w okresie niemowlecym lub we wczesnym dziecifistwie, moga
ustapic, a niektére dzieci mogg doswiadczyc remisji zanim osiagna wiek szkolny.*

Wodogtowie
U niewielkiej liczby dzieci z hipochondroplazja rozwija sie wodogtowie wymagajace leczenia.?*91°

Wodogtowie to nieprawidtowe gromadzenie sie ptynu w mdzgu.?? Lekarze uwaznie monitorujg obwdéd gtowy
i jesli wzrasta on szybciej, niz oczekiwano, lub pojawiaja sie objawy gromadzenia sie ptynu (takie jak wymioty,
drazliwosé, problemy z karmieniem lub nietypowa sennosc), moze byc konieczne skierowanie do neurologa
oraz wykonanie badan obrazowych, takich jak MRI lub tomografia komputerowa (TK), w celu oceny stanu.?322
Jesli u dziecka wystepuja objawy wodogtowia, mozna rozwazy¢ operacje wszczepienia zastawki (w celu
odprowadzania ptynu).2??

12
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5. Napady drgawkowe i inne powiktania neurologiczne

Wskazowki od innych rodzicow:'

® Wszelkie nietypowe epizody nalezy zapisywac¢ w swoim telefonie, poniewaz moze to pomdc
pracownikom ochrony zdrowia w ocenie sytuacji.

e Jesli cos wydaje sie niewtasciwe, nalezy zaufaé swojemu instynktowi i zasiegnac porady
lekarskiej.

® Rodziny powinny by¢ swiadome objawéw wymagajacych natychmiastowej pomocy
medycznej, szczegdlnie zwigzanych z gromadzeniem sie ptynu w mdézgu (utrzymujace sie
wymioty, skrajna drazliwosc lub nietypowe zmeczenie) oraz napadami drgawkowymi.

Oto kilka pytan, ktore mozna zadac
zespotowi opieki zdrowotnej

Jak zazwyczaj wygladaja napady drgawkowe u niemowlat lub dzieci z
hipochondroplazjg?

@ W razie wystapienia kolejnego epizodu, co powinnismy zrobi¢ w trakcie napadu i @
po napadzie?

Jakie objawy powinny naktaniac nas do pilnej konsultacji lekarskiej, na przyktad
objawy wodogtowia?

Czy moje dziecko wymaga badania EEG, MRI lub innych badan w celu sprawdzenia,
czy nie wystepuja u niego powiktania neurologiczne?
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6. Kamienie

milowe w rozwoju i ‘
oo I

wsparcie w nauce

Informacje wazne dla rodzicow

U niektdrych dzieci z hipochondroplazjg wystepuja opdZnienia rozwojowe, na przyktad osigganie kamieni
milowych w rozwoju mowy lub motoryki pdzniej, niz oczekiwano.*4

Ruch

W przypadku problemdéw z motoryka duza (ruchami wymagajacymi uzycia duzych miesni, takich jak miesnie
rak i no6g), zalecana jest fizjoterapia w celu maksymalizacji mobilnosci.3?® Terapia zajeciowa jest wskazana @
dla dzieci majacych trudnosci z motoryka mata, ktére wptywaja na codzienne czynnosci, takie jak jedzenie,
higiena osobista, ubieranie sie i pisanie.®

Nauka

Chociaz wiele dzieci z hipochondroplazjg ma typowa inteligencje, moga wystapi¢ trudnosci w nauce i
opdZnienia rozwojowe, w tym wyzwania zwigzane z rozwojem jezyka i trudnosci z koncentracjg.>*%"° Niektore
powiktania medyczne zwigzane z hipochondroplazja moga wptywac na nauke, w tym bezdech senny,
problemy ze stuchem, wodogtowie i napady drgawkowe lub padaczka.?#182022

Zaleca sie, aby dzieci z hipochondroplazjg przechodzity regularne kontrole rozwoju, co pomoze upewnic sie,
ze wszelkie trudnosci motoryczne, jezykowe oraz zwigzane z uczeniem sie zostang wczesnie zidentyfikowane
i objete wsparciem w postaci odpowiednich terapii oraz ustug edukacyjnych.3
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6. Kamienie milowe w rozwoju i wsparcie w nauce

Wskazoéwki od innych rodzicow:'

® Rutynowa ocena rozwoju jest wazna. W przypadku zauwazenia op6zZnien nalezy poprosic¢ o
bardziej szczegétowa ocene, aby wczesna interwencja mogta wspierac postepy Pani/Pana dziecka.

® Nalezy zwracac¢ uwage na mowe, rozwoj duzej motoryki, rozwdj matej motoryki i koncentracje.
Woczesne wsparcie moze miec znaczacy wptyw.

® Problemy ze stuchem moga wygladaé jak trudnosci z nauka. Coroczne kontrole stuchu sg wazne.
® W przypadku probleméw z nauka nalezy zapytac szkote o opcje, takie jak indywidualne

programy nauczania lub dodatkowe wsparcie dydaktyczne. Wiele rodzin uwaza, ze maja one
pozytywny wptyw.

Oto kilka pytan, ktore mozna zadac
zespotowi opieki zdrowotnej:

Czy kamienie milowe w rozwoju mojego dziecka przebiegajg prawidtowo w odniesieniu
do hipochondroplazji?

Jakich narzedzi oceny rozwoju uzywajg Parstwo (na przyktad kwestionariusza Ages
and Stages Questionnaire)?

Czy sg jakies badania, ktére pomoga zrozumieé, co powoduje trudnosci w uczeniu sie
lub koncentracji mojego dziecka?

Jak czesto nalezy sprawdzac stuch i wzrok mojego dziecka?

Czy sq jakies badania, ktére mozna wykonac, aby wykluczy¢ inne przyczyny problemoéw
rozwojowych, takie jak zespét nadpobudliwosci ruchowej z deficytem uwagi (ADHD),
zespot deficytu uwagi (ADD) lub zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASD)?

Z jakich form wsparcia mogtoby skorzysta¢ moje dziecko, na przyktad z logopedii,
fizjoterapii czy terapii zajeciowej?

Jakie informacje powinniSmy przekazac szkole, aby pomoc jej we wspieraniu nauki
naszego dziecka? Czy sa jakies konkretne metody edukacyjne, ktére Panstwa zdaniem
mogtyby przynies¢ korzysé¢ mojemu dziecku?

15
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7. Dobrostan n
emocjonalny i f.

psychiczny rodzin '

Informacje wazne dla rodzicow

Rozpoznanie hipochondroplazji moze wptywad na cata rodzine na rézne sposoby. Dzieki odpowiedniemu
wsparciu rodzice i dzieci moga przystosowac sie do nowej sytuacji i doskonale sobie radzi¢. Dbanie o
dobrostan emocjonalny i psychiczny jest wazna czescig ogdlnego stanu zdrowia.

Rodzice
Rodzicielstwo ma swoje blaski i cienie, ale wiadomosc¢ o tym, ze dziecko ma rzadka chorobe, moze by¢
momentami przyttaczajgca. Rodzice moga doswiadczad szeregu emocji, w tym szoku, niepokoju i smutku,
@ zwtaszcza gdy trudno znalez¢ wsparcie. Ciggte zabieganie o wsparcie w opiece zdrowotnej, szkole i @
instytucjach wspierajgcych moze by¢ meczace. Z biegiem czasu wiele rodzin buduje w sobie site i odpornosc
psychiczna, zwtaszcza gdy maja jasne wytyczne i wspierajace ich spotecznosci.

Rodzice z hipochondroplazja

W przypadku rodzicow, ktérzy réwniez maja hipochondroplazje, wychowywanie dziecka z tg sama choroba
moze wydawac sie zaréwno znajome, jak i trudne. Ich osobiste doswiadczenie pomaga im zrozumiec i
wspierac dziecko, a jednoczesnie przywotuje wspomnienia z ich wtasnej drogi.

Pary

Opieka nad dzieckiem z hipochondroplazjg moze by¢ wyzwaniem dla zwigzku. Potrzeby medyczne, stres
i presja finansowa moga sprawiac, ze zostaje mniej czasu dla siebie nawzajem, a komunikacja staje sie
trudniejsza. Jednak wiele par stwierdza, ze wspdlne stawianie czota tym wyzwaniom wzmacnia ich wiez i
buduje odpornosc.

Dzieci

Dzieci z hipochondroplazja moga wczesnie zauwazy¢ swoje réznice, co moze wywotaé smutek, niepokdj lub
frustracje. Do tych uczu¢ moga przyczynic sie presja spoteczna, wizyty lekarskie i zaleznosc¢ od dorostych.
Dzieki wspierajacym rodzinom i Srodowiskom sprzyjajacym akceptacji dzieci czesto zyskujg pewnosc siebie i
odpornosc psychiczna.

Rodzenstwo

Rodzenstwo moze czuc sie pominiete lub zaniepokojone, gdy uwaga rodzicéw skupia sie na opiece
medycznej. Moga zmagac sie z zazdroscia, poczuciem winy lub presja, by byc silnym. Dzieki wsparciu i
szczerej rozmowie rodzenstwo moze wyksztatci¢ w sobie empatie, odpornosc psychiczng i dume ze swojej
roli, co pomaga catej rodzinie poczuc silniejsza wiez.
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7. Dobrostan emocjonalny i psychiczny rodzin

Wskazowki od innych rodzicow

Dbanie o siebie

® Warto da¢ sobie czas, aby oswoic sie z diagnoza — silne emocje sg normalne. Skupienie sie na
kazdym problemie z osobna pozwala zmniejszy¢ poczucie przyttoczenia.

® Nalezy korzystac tylko z informacji pochodzacych z zaufanych zrédet; zbyt czeste wyszukiwanie
w Internecie moze zwiekszyc¢ Pani/Pana niepokdj.

® Warto podzieli¢ sie swoimi uczuciami z kim$ zaufanym; nie trzeba dZzwigac ich w pojedynke.

® Nawigzanie kontaktu z grupami rodzicéw lub stowarzyszeniami pacjentéw (réwniez w mediach
spotecznosciowych) moze zmniejszy¢ poczucie izolacji, zapewni¢ praktyczne wskazéwki oraz
stworzyc platforme do rozméw o obawach i nauki od innych oséb w podobnej sytuacji.

® Warto skontaktowac sie ze stowarzyszeniem pacjentéw z chorobami uktadu kosthego w swoim
kraju. Organizacje te stanowig wazne Zrdodto informacji i wsparcia oraz moga dostarczy¢ cennych
wskazowek dotyczacych radzenia sobie z wyzwaniami, przed jakimi staja osoby o niskim wzroscie.

® Warto znalez¢ sposoby na pielegnowanie swoich relacji i dbanie o trwatosc zwigzku, jesli
wspodlnie wychowuje Pani/Pan dziecko.

® Niektdérzy moga odczuwac wstyd, Ze nie radza sobie tak dobrze, jak by chcieli. Jesli zmaga sie
Pani/Pan z problemami, mozna poprosi¢ innych o pomoc.

® Jesli odczuwa Pani/Pan utrzymujace sie obnizenie nastroju lub dtugotrwaty dyskomfort
psychiczny, pomocna moze okazac sie rozmowa z psychologiem lub terapeuta.
Wspieranie dziecka z hipochondroplazja

Dzieci mogg zauwazac¢ swoje roznice od najmtodszych lat. Powszechne i zrozumiate sg uczucia
frustracji, smutku lub leku.

® Przed zaoferowaniem wsparcia nalezy zweryfikowac uczucia swojego dziecka. Dzieki temu
dziecko czuje sie wystuchane i wspierane.

® Nalezy poméc swojemu dziecku przeéwiczy¢ proste odpowiedzi na nietaktowne pytania lub
natretne spojrzenia. Nalezy przecwiczyc¢ proste wyrazenia, ktérych moze uzy¢ Pani/Pana dziecko,
takie jak: ,Moje ciato rozwija sie inaczej”.

® Warto pozwoli¢ swojemu dziecku dzieli¢ sie swoimi uczuciami, nawet tymi trudnymi — stuchanie
jest najwazniejsze.

® Warto zachecad do zawierania przyjazni i inkluzywnych zajec, w ktdrych Pani/Pana dziecko
Czuje sie pewnie.

® Wspétpraca z nauczycielami pozwala stworzy¢ bezpieczne, wspierajgce srodowisko
szkolne.

® Warto zachowac réwnowagepomiedzy nadopiekunczoscia, a wspieraniem
niezaleznosci swojego dziecka.

® Nalezy docenia¢ mocne strony i wysitki dziecka — to buduje poczucie wtasnej wartosci w
miare uptywu czasu.
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7. Dobrostan emocjonalny i psychiczny rodzin

Wspieranie innych dzieci w rodzinie

® Nalezy dac¢ rodzenstwu przestrzen na wyrazenie wtasnych uczuc bez osadu.

® W miare mozliwosci nalezy starac sie wygospodarowac krétkie chwile sam na sam z kazdym z rodzenstwa.
® Wyjasnienie schorzenia w prosty sposéb, dostosowany do wieku, pozwala rodzeristwu zrozumied sytuacje.
® Nalezy zwracac uwage na oznaki niepokoju, zazdrosci lub poczucia odtrgcenia i otwarcie o nich rozmawiac.

® Warto angazowac rodzenstwo w pozytywny sposéb: pomagajac, bawiac sie lub kibicujgc sobie nawzajem.

Oto kilka pytan, ktore mozna zadac
zespotowi opieki zdrowotnej:

Jak mozemy najlepiej wspieraé¢ dobrostan emocjonalny naszego dziecka?

Czy u dzieci z hipochondroplazjg czesto wystepuja lek lub obnizony nastréj?

Czy pomocna bytaby psychoterapia, terapia przez zabawe lub inne formy
wsparcia psychologicznego?

Czy istnieje stowarzyszenie pacjentéw lub spotecznos¢ pacjentéw online,
ktora moga Panstwo polecic?

18
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Hipochondroplazja Przewodnik dla rodzicéw
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