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Palliative surgery in a patient diagnosed

with trisomy 18 and rare neurological
comorbidities

Abstract

Introduction: The authors describe a case of a patient with a prenatal diagnosis of Trisomy 18 with atypical
manifestation, rare anomalies of the central nervous system and subsequent surgical treatment.
Case presentation: The infant was diagnosed with holoprosencephalia, schizencephalia, corpus callosum
agenesis and severe hydrocephalus. No significant heart, gastrointestinal or kidney defects were found.
Being in otherwise good condition, the patient was qualified for a ventriculi-peritoneal shunt surgery due
to rapidly increasing head circumference. Following the uneventful operation patient’s parents reported
a general improvement in their child condition.
Conclusions: Bearing in mind the possibility of complications and the child’s poor prognosis, the reasons
for surgical intervention were evaluated, as well as the possible outcomes of withholding invasive treatment.
Discussion over the benefits of palliative surgery and the risk of ‘palliative harm’ illustrate how selected
children benefit from an interventionist approach.
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Abbreviations Hgb — haemoglobin

CSF — cerebrospinal fluid

T18 — trisomy 18
CT — computed tomography Introduction
MRI — magnetic resonance imaging

RLV — right lateral ventricle

LLV — left lateral ventricle

CrUSS — a cranial ultrasound scan
AST — aspartate transaminase
ALT — alanine transaminase

Hydrocephalus is defined as active distension of
the ventricular system resulting from the inadequ-
ate passage of cerebrospinal fluid from its point of
production within the cerebral ventricles to its point
of absorption into the systemic circulation [1]. This
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complex condition affects 1.1 in 1,000 infants [2].
Causes of congenital hydrocephalus include genetic
mutations, neural tube defects, presence of intracra-
nial cysts, the concomitance of other brain malfor-
mations, and chromosomal abnormalities such as
trisomy 13, 18, or 21 [3]. Hydrocephalus, however, is
a rather unusual finding among patients diagnosed
with Trisomy 18 (T18) [4]. Irrespectively of aetiology,
the condition is treated with shunt placement, most
commonly ventriculi-abdominal, which is a low-risk
procedure, followed by a moderately high rate of
complications [5].

Trisomy 18, or Edwards Syndrome, is the second
most common chromosomal disorder after Trisomy
21. It consists of minor anomalies, major malforma-
tions, growth delay, concomitant with psychomotor
and cognitive developmental delay. About 90% of
patients present with congenital heart defect [6].
Less frequent are gastrointestinal defects and central
nervous system abnormalities, among which cerebel-
lar hypoplasia, agenesis of the corpus callosum, poly-
microgyria, spina bifida were reported [7]. Based on
the available literature, schizencephaly has not been
reported in patients diagnosed with T18. This lethal
condition is characterized by the presence of abnor-
mal clefts and slits in the cerebral hemispheres [8].
Medial survival range for T18 patients was estimated
at 3-14 days with a 5-10% chance of surviving more
than 1 year [7]. There has been observed a paradigm
shift in the treatment of patients with T18. A recent
review compares survival with a palliative approach
(12.3% at 5 years) vs an interventionist approach (23%
at 5 years) in these infants [9].

Case presentation

The female neonate with prenatally diagnosed T18,
born to gravida 2, para 1 mother, was delivered spon-
taneously at 34 weeks gestation with a bodyweight
of 2100 g. Neonate condition was severe — Apgar
score at 1 minute was 3. The baby's vital functions
improved and 5 minutes after birth Apgar increased
to 8. On physical examination, the infant presented
distinctive phenotypic traits of T18 and macrocephaly
with a head circumference of 36 cm that had been
increasing thereafter.

Thus, a head CT was taken shortly after birth. The
scan revealed several anomalies: holoprosencephaly,
which is incomplete separation of the forebrain,
agenesis of the corpus callosum and severe hyd-
rocephalus. The only abnormality detected during
echocardiography was clinically insignificant aortic
stenosis. Being able to breathe and eat on her own,
the newborn was discharged home for palliative care.

Due to a rapidly increasing head circumference (6 cm
since birth, 3 cm in the following week), a 1-month
old patient was admitted to the hospital for ad-
ditional examinations. Cranial ultrasound showed
supratentorial hydrocephalus. Therefore, surgical
consultation was requested, and further examinations
were advised.

In the MRI scans the hydrocephalus affected mostly
RLV, LLV was shifted 6 mm leftwards and of the size of
17 mm. The third ventricle was enlarged up to 21 mm.
The fourth ventricle and cerebral aqueduct were ste-
notic. Lack of septum pellucidum and agenesis of the
corpus callosum was observed. Moreover, above the
right lateral ventricle lack of brain tissue was recorded.
A suggested diagnosis was open-lip schizencephaly.
Despite severe neurological findings, the child was
in overall good condition. Parents had not observed
vomiting, petulance or somnolence. Being on formula,
the infant was eating eagerly, gaining weight.

The patient was then admitted to the paediatric
surgery ward for implantation of a ventriculo-abdo-
minal shunt. The procedure was uneventful. One day
after the surgery the newborn was in average con-
dition. Due to anaemia (Hgb 8.7 g/dl), she received
packed red blood cells transfusion, intravenous fluids
and passive oxygen therapy. Six days after the pro-
cedure the patient was in good condition, willing to
eat. The newborn was discharged from the hospital.
CrUSS were stable after the procedure — the shunt
was placed centrally in RLV, which constituted the
majority of cranial space, LLV was narrow — up to
5 mm width and 14 mm height, visible brain stem
and cerebellum were pressured by fluid collection
towards foramen magnum. The third ventricle was
widely open toward lateral ventricles.

What was beneficial for the child was the stabili-
zation of head circumference to 43 cm and the pos-
sibility of bottle-feeding. The child during outpatient
visits was described as active and alert. Unfortunately,
the child contracted a respiratory tract infection with
Bordetella pertussis in the 6th month of life, during
which a nasogastric tube was a necessity. On the last
recorded visit, however, the parents did not report
new problems with care after the infant. The child was
being fed mostly with a bottle and partially via a na-
sogastric tube. Satisfactory weight gain up to 4415 g
in the 8th month was observed and is supervised in
a nutrition counselling centre. No problems with the
valve were observed.

Discussion

In recent years the approach towards T18 has
changed profoundly. Since 2010 T18 is no longer listed
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in conditions for which resuscitation is not indicated
in Neonatal Resuscitation Guidelines [10]. However,
the explanation for the change of this status was not
provided [6]. Furthermore, Cereda and Silberberg
urge to stop using the term ‘lethal’ for T18 [7, 9].
The authors claim it as misleading, as 3-13.4% of
neonates survive more than 1 year only with palliati-
ve care (excluding palliative surgeries) [9]. Moreover,
parents are generally optimistic about the quality of
life of their children [7, 9]. Unfortunately, even though
survival as long as 16 years has been reported, the
overall developmental age of survivors is similar to
that of 6-8 months children [7].

Estimating the outcome of surgical
treatment

To discuss the legitimacy of surgical treatment of
hydrocephalus for this we should first discuss the likely
outcome of invasive intervention. Unfortunately, there
is no available data regarding the prevalence and ma-
nagement of the condition in T18 patients. However,
research on surgical treatment of other malformations
is available and might be useful for the discussion.

Spierson et al. described 6 infants who underwent
surgical treatment of gastrointestinal malformations
with 5 of them discharged home [11]. The authors
concluded that based on their experience T18 should
not be a contraindication to surgical intervention. The
desired outcome of surgical treatment for those pa-
tients was a better quality of palliative care, improved
the quality of short life and discharge from hospital
[11]. With such a limited number of cases, however,
the paper does not provide sufficient evidence for
a general conclusion. Nonetheless, this view is sup-
ported by Silberberg [9].

Several papers on cardiac operations performed
on patients with T18 stated that surgical interven-
tions can be justified as they prolong survival. Ho-
wever, Graham undermined the credibility of those
conclusions [6]. Firstly, there is weak evidence for
a causative relationship between surgical interven-
tion and a longer lifespan. While the most frequent
cause of death is central apnoea, cardiac diseases
account for only 11% of deaths [7]. It was impossi-
ble to conclude that cardiac surgery was the reason
for improved survival, as at the time of surgery the
patients survived longer than the vast majority of
others. Secondly, it is arguable whether a promise
for longer life can be a reasonable justification for
surgery. The intellectual disability remains profound
and no surgical management can improve this result.
Moreover, the intervention did not alter the ‘discharge
alive’ rate. Some patients spend more than half of

their life in hospital due to surgery. Recently the Bri-
tish Supreme Court agreed that “to die in the course
of futile aggressive treatment” is against neonate’s
best interest and unnecessary medical interventions
“would deprive him of his mother’s cuddles for the
rest of his short life” [12].

Although the procedure itself does not involve
much pain and risk, more than half of the shunts block
at least once over ten years. Moreover, during this
period there is a 20% risk of infection, which is a se-
rious condition, most often requiring hospitalization
and revision surgery, that is much more complicated
than the first operation [5]. Thus, despite relatively
short hospitalisation and uneventful postoperative
period, it cannot be ruled out that the intervention
would contribute to a lower quality of life.

Estimating the outcome of refraining
from surgical treatment

The second issue to be addressed is what would
have been the outcome if the shunt had not been
inserted. Due to the lack of relevant data, it is impos-
sible to determine whether untreated hydrocephalus
increases the risk of death in this patient. However,
consequences of withstanding invasive treatment
include a greater degree of physical, cognitive, sensory
disability, and motor dysfunctions due to an enlarged
head. In this particular patient, it could have been
manifested as a loss of ability to eat by herself, possi-
bly following the need for nasogastric tube feeding.
These deficits could only be worsened with the brain
malformations described. That could have been descri-
bed as palliative harm, particularly after the decision
to take the child home, which the literature describes
as an important quality of life objective for parents of
infants with T18 [9].

Even though at that moment the only complaint
was increasing head circumference, raised CSF pressu-
re invariably results in increased cerebral pressure.
The symptoms include headache, vomiting, convul-
sions. However, in Jaykar and Patil experience less
than 19% in 0-2 years age group manifested those
features [13]. As a possible appearance of the symp-
toms would cause deterioration in the quality of life,
surgery constitutes a valid preventive intervention.
Furthermore, the patient has already survived longer
than the majority of other children with T18. Moreo-
ver, while the neonate does not present with typical
malformations for this chromosome, she is not likely
to die of cardiac or kidneys dysfunction. While central
apnea remains the main concern, it is probable that
the child survives long enough to experience unple-
asant symptoms of increased CSF pressure.
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Conclusions

It is unknown whether palliative shunt surgery in
patients with T18 prevents the possible development
of more profound disability. Nonetheless, surgery in
this case probably facilitated weight gain and allowed
partial oral feeding. Preventing the onset of symptoms
of increased CSF pressure, which would complicate
palliative care, is in all likelihood a benefit to this
patient. Given the scarcity of data relevant to this
unique and complex case and the fact that no surgical
intervention can change a child’s poor prognosis, the
final decision should be left to the patient’s legal gu-
ardians. However, they deserve clinical guidance and
assistance from their physicians in establishing the
goals of care. Awareness of the benefits of palliative
surgery and understanding the risk of ‘palliative harm’
after withholding it are crucial.
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Opis przypadku

Paula Szenejko'®, Stefan Anzelewicz’, Piotr Czauderna®

'Gdanski Uniwersytet Medyczny
Wydziat Chirurgii i Urologii Dzieciecej, Gdansk

Paliatywny zabieg chirurgiczny

u pacjentki z rozpoznaniem trisomii
18 1 rzadkimi wspotistniejgcymi
schorzeniami neurologicznymi

Artykut jest ttumaczeniem pracy: Szenejko P, Anzelewicz S., Czauderna P. Palliative surgery inpatient diagnosed
with trisomy 18 and rare neurological comorbidities. Palliat. Med. Pract. 2021, tom 15, nr 1: 76-79.
Nalezy cytowac wersje pierwotna.

Streszczenie

Wstep: W pracy opisano przypadek pacjentki z prenatalnym rozpoznaniem trisomii 18 o nietypowej ma-
nifestacji i z rzadkimi anomaliami osrodkowego uktadu nerwowego oraz leczenie chirurgiczne.
Opis przypadku: U niemowlecia rozpoznano holoprozencefalie, schizencefalie, niewyksztatcenie ciata
modzelowatego oraz ciezkie wodogtowie. Nie stwierdzono powaznych wad serca, uktadu pokarmowego
i nerek. Poniewaz poza powyzszym stan pacjentki byt dobry, zakwalifikowano jg do zatozenia zastawki
komorowo-otrzewnowej ze wzgledu na gwattownie powiekszajacy sie obwdd gtowy. Po operaciji, ktéra
przebiegta bez komplikacji, rodzice pacjentki zauwazyli 0og6Ilng poprawe stanu zdrowia dziecka.
Whioski: Majac na uwadze mozliwos¢ wystapienia powiktan oraz zte rokowanie u dziecka, oceniono
przyczyny interwencji chirurgicznej oraz mozliwe skutki powstrzymania sie leczenia inwazyjnego. Dyskusja
dotyczgca korzysci z operacji paliatywnych oraz ryzyka ,,szkody paliatywnej” ilustruje, w jaki sposéb niektore
dzieci moga odnies¢ korzys¢ z podejscia interwencyjnego.

Palliat Med Pract 2021, 15, 1: 80-83

Stowa kluczowe: trisomia 18, zespo6t Edwardsa, hydrocefalia, schizencefalia, holoprozencefalia, operacja

paliatywna
Skroty
MRI (magnetic resonance imaging) — obrazowanie
T18 — trisomia 18 rezonansem magnetycznym
CT (computed tomography) — tomografia kompu- RLV (right lateral ventricle) — prawa komora boczna
terowa LLV (left lateral ventricle) — lewa komora boczna
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CrUSS (a cranial ultrasound scan) — USG przezcie-
migczkowe

AST (aspartate transaminase) — transaminaza aspar-
ginianowa

ALT (alanine transaminase) — transaminaza alaninowa
Hgb — hemoglobina

CSF (cerebrospinal fluid) — ptyn mézgowo-rdzeniowy

Wstep

Wodogtowie definiowane jest jako aktywne roz-
strzenie uktadu komorowego, wynikajace z niewta-
sciwego przeptywu ptynu mézgowo-rdzeniowego
z miejsca jego produkcji w komorach mézgowych
do miejsca jego absorpcji do kragzenia systemowego
[1]. To ztozone schorzenie dotyka 1,1 na 1000 dzieci
[2]. Przyczyny wrodzonego wodogtowia obejmuja
mutacje genetyczne, wady cewki nerwowej, obecnos¢
torbieli wewnatrzczaszkowych, wspétistnienie innych
wad deformacyjnych w mézgu oraz nieprawidtowosci
chromosomalne, takie jak trisomia 13, 18 lub 21 [3].
Wystepowanie wodogtowia jest jednak dos¢ nie-
zwykte wsréd pacjentéw, u ktérych zdiagnozowano
trisomie 18 (T18) [4]. Niezaleznie od etiologii scho-
rzenie leczy sie przez zatozenie zastawki, najczesciej
komorowo-otrzewnowej; zabieg ten jest obarczony
niskim ryzykiem i wigze sie z umiarkowanie wysokim
odsetkiem powiktan [5].

Trisomia 18, czyli zespdt Edwardsa, jest drugim
najczesciej wystepujacym zaburzeniem chromoso-
malnym po trisomii 21. Na schorzenie to sktadaja
sie drobne nieprawidfowosci, znaczne deformacje
i opdznienie wzrostu, ktérym towarzyszy opdznie-
nie rozwojowe w zakresie zdolnosci poznawczych
i psychomotorycznych. U okoto 90% pacjentéw wy-
stepuje wrodzona wada serca [6]. Rzadziej pojawiaja
sie wady uktadu pokarmowego i nieprawidtowosci
w osrodkowym ukfadzie nerwowym, wsréd ktérych
opisywano miedzy innymi hipoplazje mézdzku, nie-
wyksztatcenie ciata modzelowatego, polimikrogyrie
i rozszczep kregostupa [7]. W dostepnej literaturze
nie ma wzmianek o schizencefalii u pacjentéw ze
zdiagnozowang trisomig 18. Ta Smiertelna choroba
charakteryzuje sie wystepowaniem nieprawidiowych
rozszczepow i szczelin w pdtkulach mézgu [8]. Szacuje
sie, ze pacjenci z T18 zyjg $rednio od 3 do 14 dni.
Szanse na przezycie powyzej jednego roku wynoszg
5-10% [7]. Zaobserwowano zmiane paradygmatu
leczenia pacjentéw z T18. W ramach przeprowadzo-
nego niedawno przegladu poréwnano czas przezycia
u pacjentow, u ktorych stosowano opieke paliatywna
(12,3% w wieku 5 lat) oraz pacjentéow, u ktoérych
zastosowano leczenie interwencyjne (23% w wieku
5 lat) [9].

Opis przypadku

Noworodek ptci zenskiej o masie ciata 2100 g
z prenatalnie rozpoznanym T18, z drugiej cigzy mat-
ki, urodzit sie spontanicznie w 34. tygodniu cig-
zy. Stan dziecka byt ciezki — wynik w skali Apgar
w pierwszej minucie wynosit 3. Funkcje zyciowe ulegty
poprawie i po 5 minutach po urodzeniu wynik na skali
Apgar wzrést do 8. W trakcie badania fizykalnego
u noworodka wykryto cechy fenotypowe charaktery-
styczne dla T18 i makrocefalii. Obwéd gtowy wynosit
36 cm, a nastepnie powiekszat sie.

Wykonano CT gtowy krétko po narodzinach. Ba-
danie wykazato kilka nieprawidtowosci: holoprozen-
cefalie, czyli niepetne oddzielenie przodomoézgowia,
niewyksztatcenie ciata modzelowatego oraz ciezkie
wodogtowie. Jedyna nieprawidtowoscig wykrytg
podczas echokardiografii byto klinicznie nieistotne
zwezenie aorty. Poniewaz noworodek byt w stanie
samodzielnie oddychac i jes¢, zostat wypisany do
domu, gdzie miat zostac objety opieka paliatywng. Ze
wzgledu na szybko powiekszajacy sie obwod gtowy
(6 cm od urodzenia, 3 cm w nastepnym tygodniu),
jednomiesieczna pacjentka zostata przyjeta do szpi-
tala w celu wykonania dodatkowych badan. Badanie
USG czaszki wykazato wodogtowie nadnamiotowe.
W zwigzku z tym zwrécono sie z prosba o konsultacje
chirurgiczna oraz zalecono dalsze badania.

Rezonans magnetyczny ujawnit, ze wodogtowie
dotkneto przede wszystkim RLV, LLV byta przesunieta
0 6 mm w lewo i miata wielko$¢ 17 mm. Trzecia ko-
mora powiekszona byta do 21 mm. Czwarta komora
i akwedukt mdzgowy byty zwezone. Zaobserwowano
brak przegrody przezroczystej oraz niewyksztatcenie
ciata modzelowatego. Ponadto, ponad prawa boczng
komora stwierdzono brak tkanki mézgowej. Suge-
rowana diagnozg byta schizencefalia typu ,otwar-
te usta”. Pomimo powaznych wad neurologicznych
dziecko byto w ogdlnie dobrym stanie. Rodzice nie
zaobserwowali wymiotow, drazliwosci ani sennosci.
Dziecko karmione byto mlekiem modyfikowanym,
jadfo chetnie i przybierato na wadze.

Pacjentke przyjeto na oddziat chirurgii dzieciecej
w celu zatozenia zastawki komorowo-otrzewnowe;.
Zabieg przebiegt bez probleméw. Dzien po operacji
noworodek byt w srednim stanie. Ze wzgledu na
anemie (Hgb 8,7 g/dl) u dziecka wykonano transfuzje
koncentratu krwinek czerwonych, podano dozylnie
ptyny oraz zastosowano bierng tlenoterapie. Szes¢ dni
po zabiegu pacjentka byta w stanie dobrym, wykazy-
wata che¢ do jedzenia. Noworodek zostat wypisany
ze szpitala. Wyniki CrUSS po zabiegu byty stabilne
— zastawke umieszczono centralnie w RLV, ktéra
stanowita wiekszos¢ przestrzeni czaszkowej. Lewa
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komora boczna byta waska — do 5 mm szerokosci
oraz 14 wysokosci, zebrany ptyn wywierat nacisk na
widoczny pienh mézgu i moézdzek w kierunku otworu
wielkiego. Trzecia komora byta szeroko otwarta w kie-
runku komér bocznych.

Korzyscig dla dziecka byto ustabilizowanie obwodu
gtowy na poziomie 43 cm oraz mozliwos¢ karmienia
butelkg. Podczas wizyt ambulatoryjnych dziecko opi-
sywane byto jako aktywne i czujne. Niestety, w 6. mie-
sigcu zycia wystgpito zakazenie drég oddechowych
pateczka Bordetella pertussis, w przebiegu ktérego
konieczne byto zatozenie rurki nosowo-zotgdkowe;j.
Podczas ostatniej zarejestrowanej wizyty rodzice nie
zgtaszali jednak probleméw zwigzanych z opieka nad
dzieckiem. Dziecko byto karmione gtéwnie butelka
oraz czesciowo przez rurke nosowo-zofadkowsq. Od-
notowano satysfakcjonujacy przyrost masy ciata do
4415 g w 8. miesigcu zycia. Dziecko znajduje sie pod
opiekg poradni zywieniowej. Nie zaobserwowano
probleméw z zastawka.

Dyskusja

W ostatnich latach podejscie do T18 ulegto gtebo-
kiej zmianie. Od 2010 roku T18 nie jest wymieniana
wsrdd choréb, w przypadku ktérych resuscytacja nie
jest zalecana wedtug Wytycznych Dotyczacych Re-
suscytacji Noworodkow [10]. Nie wyjasniono jednak
tej zmiany statusu [6]. Ponadto, Cereda i Silberberg
postulujg zaprzestanie stosowania terminu ,Smier-
telny” dla T18 [7, 9]. Autorzy twierdzg, ze termin ten
wprowadza w bfad, poniewaz 3-13,4% noworodkow
przezywa ponad rok wytacznie przy opiece paliatywnej
(z wytaczeniem operacji paliatywnych) [9]. Ponadto,
rodzice generalnie wypowiadaja sie optymistycznie na
temat jakosci zycia ich dzieci [7, 9]. Niestety, mimo ze
odnotowuje sie przypadki dozycia 16 lat, w zakresie
ogolnego wieku rozwojowego chorzy, ktorzy przezy-
wajg przypominaja dzieci w wieku 6-8 miesiecy [7].

Oszacowanie wynikow leczenia
chirurgicznego

Aby omowic¢ zasadnos¢ leczenia chirurgicznego
wodogtowia, nalezy najpierw oméwi¢ prawdopo-
dobny rezultat interwencji inwazyjnej. Niestety, brak
jest danych dotyczacych czestosci wystepowania oraz
postepowania z chorobg u pacjentéow z T18. Istniejg
jednak badania dotyczace leczenia chirurgicznego
innych wad, ktére moga by¢ przydatne w dyskusji.

Spierson i wsp. opisali 6 przypadkéw niemowlat
poddanych leczeniu chirurgicznemu wad uktadu pokar-
mowego; piecioro z nich zostato wypisanych do domu
[11]. Autorzy stwierdzili, ze na podstawie ich doswiad-

czen, T18 nie powinno stanowic¢ przeciwwskazania do
interwencji chirurgicznej. Pozagdanym efektem leczenia
u pacjentdw byta lepsza jakos¢ opieki paliatywnej,
wyzsza jakosc ich krotkiego zycia oraz wypisanie ich ze
szpitala [11]. Jednak, ze wzgledu na tak ograniczona
liczbe przypadkéw, badanie to nie dostarcza wystarcza-
jacych dowodéw na wyciggniecie ogdélnych wnioskéw.
Poglad znajduje jednak poparcie Silberberga [9].

W kilku pracach dotyczacych operacji serca prze-
prowadzonych u pacjentéw z T18 stwierdzono, ze in-
terwencje chirurgiczne mogga by¢ uzasadnione z uwagi
na fakt, ze wydtuzajg pacjentom zycie. Wiarygodnos¢
tych wnioskow zostata jednak podwazona przez Gra-
hama [6]. Po pierwsze dowody na zwigzek przyczy-
nowy pomiedzy interwencjg chirurgiczng a dtuzszym
czasem przezycia sg nikte. Najczestszg przyczyng smier-
ci jest bezdech centralny, choroby serca sg przyczyna
jedynie okofo 11% zgondw [7]. Nie mozna byto stwier-
dzi¢, ze operacja serca byta przyczyna dtuzszego czasu
przezycia pacjentdéw, poniewaz w czasie, gdy prze-
prowadzano operacje, pacjenci przezywali dtuzej niz
zdecydowana wiekszos¢. Po drugie, watpliwe jest czy
dtuzszy czas przezycia stanowi racjonalne uzasadnienie
dla operacji. Niepetnosprawnos¢ intelektualna chorych
pozostaje gteboka i zadna interwencja chirurgiczna
nie jest w stanie przynies¢ w tym zakresie poprawy.
Co wiecej, interwencja nie zmienita wskaznika zywych
pacjentéw wypisanych do domu. Niektorzy pacjen-
ci spedzajg z powodu zabiegu ponad pofowe zycia
w szpitalu. Brytyjski Sqd Najwyzszy uznat niedawno,
ze ,,$Smier¢ w trakcie uporczywego, agresywnego lecze-
nia” jest sprzeczna z najlepszym interesem noworodka,
a zbedne interwencje medyczne ,,moga go pozbawi¢
ramion matki do konca jego krétkiego zycia” [12].

Mimo ze sama procedura nie wigze sie z duzym
bolem i ryzykiem, ponad pofowa zastawek blokuje
sie przynajmniej raz na dziesie¢ lat. Ponadto, w tym
okresie istnieje 20-procentowe ryzyko infekcji, be-
dacej powaznym stanem, najczesciej wymagajacym
hospitalizacji oraz zabiegu rewizji, znacznie bardziej
skomplikowanego niz pierwszy operacja [5]. Zatem,
pomimo stosunkowo krétkiego okresu hospitalizacji
i spokojnego okresu po operacji, nie mozna wykluczy¢,
ze interwencja przyczyni sie do obnizenia jakosci zycia.

Oszacowanie rezultatéw zaniechania
leczenia chirurgicznego

Druga kwestia, ktdrg nalezy omowic, sg rezultaty
niezatozenia zastawki. Ze wzgledu na brak odpowied-
nich danych nie da sie okresli¢, czy nieleczone wodo-
gtowie zwieksza ryzyko $mierci u pacjenta. Niemniej
jednak, konsekwencje braku leczenia inwazyjnego
obejmujg wyzszy stopien uposledzenia fizycznego, po-

www.journals.viamedica.pl/palliative_medicine_in_practice



Paula Szenejko i wsp., Operacja paliatywna u pacjentki ze zdiagnozowang trisomia 18

znawczego i sensorycznego oraz dysfunkcji ruchowych
spowodowanych powiekszong gtowa. U tej konkretnej
pacjentki mogto sie to objawic utratg zdolnosci samo-
dzielnego jedzenia, by¢ moze w nastepstwie koniecz-
nosci karmienia jej przez rurke nosowo-zotadkows.
Deficyty te moga dodatkowo ulec pogtebieniu ze
wzgledu na opisane wady mézgu. Mozna to okresli¢
mianem szkody paliatywnej, szczegdlnie po podjeciu
decyzji o zabraniu dziecka do domu, co wedtug lite-
ratury stanowi dla rodzicow dziecka z T18 istotny cel
w zakresie jakosci zycia [9].

Cho¢ jedynym problemem byto powiekszanie sie
obwodu gfowy, podwyzszone cisnienie ptynu mézgo-
wo-rdzeniowego niezmiennie prowadzi do podniesie-
nia cisnienia w moézgu. Objawy obejmujg bol gtowy,
wymioty, drgawki. Jednak wedtug Jaykara i Patila wy-
stepowato to u mniej niz 19% dzieci w wieku od 0-2 lat
[13]. Poniewaz ewentualne wystgpienie objawdéw mo-
gtoby spowodowad pogorszenie jakosci zycia, operacja
pozostaje wazng interwencja profilaktyczna. Co wiecej,
czas przezycia pacjentki byt dtuzszy niz w przypadku
innych dzieci z T18. Ponadto, noworodek nie wykazuje
typowych dla tego chromosomu wad, nie jest praw-
dopodobne, ze umrze z powodu uposledzonej funkgji
nerek lub serca. Bezdech centralny pozostaje gtéwnym
problemem, jednak istnieje prawdopodobienstwo, ze
dziecko przezyje wystarczajgco dtugo by doswiadczyé
nieprzyjemnych objawdw zwigzanych z podwyzszo-
nym cisnieniem ptynu mdzgowo-rdzeniowego.

Whnioski

Nie wiadomo, czy przeprowadzenie paliatywnej
operacji zatozenia zastawki u pacjenta z T18 za-
pobiega ewentualnemu rozwojowi gtebszej niepet-
nosprawnosci. Niemniej jednak, w tym przypadku
zabieg prawdopodobnie utatwit przyrost masy ciata
i umozliwit czeSciowe zywienie doustne. Zapobieganie
wystagpieniu objawow podwyzszonego cisnienia ptynu
modzgowo-rdzeniowego, ktdre moze komplikowac
opieke paliatywng, stanowi najprawdopodobniej ko-
rzy$¢ dla pacjentki. Biorac pod uwage deficyt danych
dotyczacych tego wyjatkowego i ztozonego przypad-
ku oraz fakt, ze brak interwencji chirurgicznej moze
zmieni¢ zte rokowania u dziecka, ostateczng decyzje
powinno sie pozostawi¢ jego opiekunom prawnym.
Powinni oni jednak otrzymac od lekarzy wskazéwki
i pomoc w ustalaniu celéw w zakresie opieki. Swia-
domos¢ korzysci ptynacych z operacji paliatywnej oraz
rozumienie ryzyka ,,szkody paliatywnej” po zaniecha-
niu operacji maja kluczowe znaczenie.
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