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Selected aspects of the cognitive functioning of adult
sisters with classical galactosemia
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Abstract

Introduction: Patients with classic galactosemia (GALK) often suffer from a variety of neurodevelopmental di-
sorders. The indicated disorders may appear despite the introduction of a very restrictive diet. Among the most
common in classical galactosemia difficulties in cognitive functionning we can distinguish: wakening of infor-
mation processing and executive functions, visuospatial deficits. This system of irregularities often affects the
course of the schoolcareer of patients. One of the areas of educational functioning that may particularly reflect
the influence of neurocognitive disorders in GALK are mathematical abilities, both in terms of mathematical
thinking, geometry and arithmetic thinking. In the case of classical galactosemia, there is also an increased risk
that more than one child with this disease may come into one family.

Material and methods: In the presented material, the cognitive function of adult siblings in which two people
suffer from GALK was analyzed.

Results and conclusions: The obtained results reflect significant differences in the cognitive functioning of both
patients, which in the case of closely related persons suffering from GALK is not often noted by scientists and
practitioners dealing with this rare metabolic disease.
Psychiatry 2019; 16, 1: 26-32

Wstep

Galaktozemia jest chorobg genetyczng dziedziczong
w sposdb autosomalny recesywny. Jej wystepowanie
jest uwarunkowane deficytem jednego z trzech en-
zyméw odpowiedzialnych za metabolizm galaktozy:
urydylilotransferazy heksozo-1-fosforanu (GALT), epime-
razy UDP-glukozowej (GALE) lub galaktokinazy (GALK).
Najczestszg postacig galaktozemii jest galaktozemia
klasyczna (GALK) spowodowana brakiem enzymu ury-
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dylilotransferazy heksozo-1-fosforanu (EC 2.7.7.12).
Jego nieobecnos¢ skutkuje gromadzeniem galaktozo-1-
-fosforanu oraz galaktitolu i galaktonianu [1]. Galak-
tozemia klasyczna jest spowodowana mutacjg w genie
GALT kodujacym enzym urydylotransferaze galaktozo-1-
-fosforanu [2]. Gen GALT jest zlokalizowany w regionie
9p13 i sktada sie z 11 exondéw. Najczestszg opisywana
mutacja w GALK jest zamiana glutaminy z argining
w kodonie 188 (p.Q188R), az 65% pacjentow z GALK
we wschodniej Europie ma takg zmiane w swoich
genetycznych zasobach. Co ciekawe, jedna z mutacji
— p.S135L wystepuje z duzg czestoscig (50%) i prawie
wytgcznie w populacji Afroamerykanéw [3]. Z powodu
niemoznosci wydajnego przeksztatcenia galaktozy
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w glukoze spowodowanego brakiem syntezy GALT,
galaktoza jest na alternatywnym szlaku za pomocg en-
zymu aldolazy reduktazy przeksztatcana w galaktikol [4].
Wyniki niektérych badan wykazaty, ze galatkikol moze
sie odktadac w istocie biate] m6zgu, co potencjalnie po-
woduje obrzek tkanki mézgowej [5]. U pacjentow wraz
z rozpoznaniem choroby wprowadza sie restrykcyjng
diete bezlaktozowa, ktéra ma w zatozeniu zapobiec
odktadaniu sie toksycznych dla organizmu substangji,
tj. galaktozy i galaktikolu. Zauwazono jednak, ze wielu
pacjentdw na Scistej diecie bezlaktozowej cierpi z powo-
du réznych dtugoterminowych powikfan, na przyktad
zaburzen rozwoju psychoruchowego, trudnosci w wy-
mowie, uposledzenie zdolnosci poznawczych czy nie-
wydolnosci jajnikdw [6]. Wystepowanie tych nastepstw
mozna wyjasni¢ miedzy innymi niewystarczajacg iloscia
enzymow przeksztatcajgcych galaktoze jakie dziecko
z GALT w okresie prenatalnym otrzymuje od matki. Na
niepetng skutecznos¢ diety eliminacyjnej moze wptywac
takze galaktoza produkowana endogennie [3]. Wedtug
hipotezy autointoksykacji Gitzelmanna i Steinmana [7]
zrédtem endogennej galaktozy moze by¢ rozktad gliko-
protein oraz glikolipidow. Warto wspomnie¢, ze pro-
dukcja endogenna galaktozy wigze sie z wiekiem, gdyz
jest najintensywniej wytwarzana w dziecinstwie, a jej
stezenie obniza sie z wiekiem nawet 0 50% [8]. Dorosty
czfowiek dziennie bedzie syntezowat wiecej niz 900 mg
galaktozy, a pacjent z GALK powinien spozy¢ pokarmy
dajace mniej niz 50 mg galaktozy [9]. Kolejnym Zrodiem
galaktozy u pacjentéow z wprowadzong dietg elimina-
cyjna moga byc¢ owoce, warzywa oraz chleb, ktére, jak
pokazuja wyniki badan, zawierajg galaktoze [10, 11]. Jak
podaje Gajewska [1], galaktoza jest waznym sktadnikiem
glikosfingolipidéw i glikoprotein, ktére odgrywajg waz-
ng role w regulacji cyklu komdrkowego, prawidfowym
funkcjonowaniu receptoréw oraz wielu innych procesach
biochemicznych. U pacjentéw z galaktozemig moze
dochodzi¢ do zaburzenia procesu galaktozylacji gliko-
koniugantéw. Wedtug Petry’ego i Reichardta moze to
prowadzi¢ do zaburzen mielinizacji i dojrzewania ukfadu
nerwowego. U zdrowych oséb ponad 20% glikolipidow
mieliny stanowig galaktolipidy, u oséb chorych na ga-
laktozemie procent ten jest obnizony. W osrodkowym
ukfadzie nerwowym oséb chorych wystepuja takze nie-
prawidfowe formy glikoprotein [12]. W glikoproteinach
hodowanych in vitro fibroblastow i w osoczu pacjentow
z galaktozemia, obserwuje sie czesto deficyt galaktozy
i kwasu N-acetyloneuraminowego oraz nieprawidtowy
stosunek mannozy do galaktozy. Taka budowa glikopro-
tein prowadzi do zmian strukturalnych i zaktéca funkcje
biologiczne [1].

Obraz kliniczny i funkcjonowanie poznawcze
0s6b z GALK

Funkcjonowanie oséb z GALK wykazuje duze zréznico-
wanie, w zaleznosci od jej typu. Dotychczas wyrdzniono
cztery rodzaje galaktozemii: klasyczng, wariant Duarte,
spowodowana niedoborem galaktokinazy oraz wyni-
kajaca z niedoboru epimerazy. Niniejsze opracowanie
dotyczy pierwszej z wymienionych postaci choroby.
W przypadku noworodkéw, u ktérych zdiagnozowano
klasyczng posta¢ GALK, niezwykle istotne jest jak naj-
szybsze wdrozenie diety o niskiej zawartosci galaktozy.
Brak adekwatnej reakcji na tym etapie juz kilka dni lub
tygodni po narodzinach dziecka moga sie pojawic
niepozgdane objawy. Spozywanie przez dziecko z ga-
laktozemig pozywienia zawierajacego galaktoze lub
laktoze moze prowadzi¢ do pogorszenia jego stanu
zdrowia, a nawet smierci. Wsrod pierwszych, zagrazaja-
cych zyciu symptomow klasycznej postaci galaktozemii
nalezy wymienic: trudnosci z karmieniem, nieprawid-
towy przyrost masy ciata, przedituzajaca sie zéttaczke,
powiekszenie watroby z zaburzeniami jej funkcjono-
wania, ryzyko wystapienia posocznicy spowodowanej
bakteriami E. Coli. Dodatkowo, u 10-30% obserwuje
sie za¢me w pierwszych dniach lub tygodniach zycia,
chociaz wymieniony objaw moze wystepowac takze
po6zniej [13]. Co istotne, u dorostych kobiet z klasyczng
postacig galaktozemii moga sie pojawi¢ utrudnienia
w planach zwigzanych z prokreacjg, z powodu po-
tencjalnej niewydolnosci jajnikdw. Majgc na uwadze
obraz kliniczny klasycznej postaci galaktozemii warto
monitorowac rozwoj dziecka juz od pierwszych dni
po jego narodzinach. Niezwykle istotne jest podjecie
szybkiej interwencji w obliczu wystapienia niepokoja-
cych sygnatéw, aby zminimalizowad potencjalny wptyw
niepozadanych objawéw na zdrowie i zycie dziecka.
W odniesieniu do aspektéw poznawczych warto wspo-
mnie¢, ze wyniki badan przeprowadzonych przez zesp6t
Schadewaldta wykazaty, ze u 0séb z klasyczng postacig
galaktozemii mimo stosowanego leczenia dietetyczne-
go poziom zdolnosci poznawczych jest obnizony [14].
Prognozy odnosnie do zmian poziomu funkcjonowania
poznawczego wraz z wiekiem sg niespdjne [14, 15].
Zauwazono, ze u dzieci moze dochodzi¢ do zaburzen
ich rozwoju psychoruchowego, opdznienia intelek-
tualnego a nawet niepetnosprawnosci intelektualnej.
Opdznienia przewaznie dotyczg takich obszaréw, jak
uwaga, pamiec i funkcje wykonawcze. Co ciekawe,
w przeprowadzonych badaniach poziom inteligencji
oraz adaptacja spoteczna nie réznity sie u rodzenstwa,
w ktorym obie osoby chorowaty na klasyczng postac ga-
laktozemii [3]. Badacze z Wielkiej Brytanii wskazujg na
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istotne roznice w zakresie komunikowania sie w grupie
dzieci z galaktozemia w wieku 1-5 lat w poréwnaniu
zich réwiesnikami, co potwierdzajg réwniez doniesienia
zespotu Boscha [3]. Nieco starsi badani (8—15 lat) réznili
sie pod wzgledem funkcji poznawczych (rozumowa-
nie, uczenie sie, czytanie, zdolnosci matematyczne,
pamie¢, koncentracja), natomiast osoby powyzej 16.
roku zycia wykazywaty najwieksze réznice dotyczace
funkcjonowania poznawczego (pamieci, koncentragji
uwagi, funkgcji wykonawczych) i adaptacji spotecznej
(odwiedzanie innych ludzi, komunikowanie sie z in-
nymi osobami, prowadzenie znaczacych rozmoéw oraz
wspolna zabawa). Warto nadmieni¢, ze osoby z GALK
czesciej korzystajg z edukacji w placowkach specjal-
nych i maja nizsze osiggniecia szkolne w poréwnaniu
z ich rowiesnikami w populacji ogélnej [3]. Trudnosci
z uczeniem wynikajg niezwykle czesto z zaburzen mowy,
koordynacji, uwagi [13]. Dodatkowo, moga sie pojawiac
bardzo specyficzne trudnosci jezykowe, motoryczne
oraz trudnosci z czytaniem. Ponadto wykazano, ze
klasyczna posta¢ GALK moze mie¢ wptyw na osiggniecia
matematyczne dziecka w trakcie jego edukacji szkolnej
[16, 17]. Niestety, nawet szybkie wykrycie choroby czy
przestrzeganie diety nie gwarantuja prawidtowego,
niezaburzonego rozwoju [3]. Nalezy pamieta¢, ze
czes¢ dzieci potrzebuje wiecej czasu i specyficznych
warunkéw srodowiskowych, aby rozwing¢ pewne
zdolnosci, zatem nie kazdy brak umiejetnosci w danym,
przewidzianym na jej rozwdj momencie musi oznaczac
jej trwatg nieobecnos¢. Wedtug National Institute of
Mental Health niektére osoby z klasyczng postacia
galaktozemii moga pokonac trudnosci z uczeniem sie
poprzez terapie i/lub leczenie farmakologiczne [13].
Niestety, badacze wskazujg rowniez na mozliwos¢ nega-
tywnego wptywu przytoczonych powyzej trudnosci na
funkcjonowanie rodzinne, zawodowe czy tez spoteczne
w zyciu dorostym. Wykazano, ze omawiana postac
galaktozemii jest czynnikiem negatywnie wptywajacym
na poczucie jakosci zycia u chorych, chociaz az 86%
z 63 przebadanych rodzicéw wierzy, ze ich dzieci mogg
prowadzi¢ normalne zycie mimo choroby [3].

Celem niniejszej pracy byto oszacowanie poziomu inteli-
gencji dorostego rodzenstwa, w ktérym obie osoby cho-
rujg na klasyczng postac galaktozemii, oraz poréwnanie
wynikdéw uzyskanych przez rodzenstwo, wskazujac na
obszary podobienstw i roznic. W badaniu wziety udziat
dwie doroste siostry chorujgce na GALK (MSi = 31 lat/
/SSi=35 lat). Starsza z sidstr (SSi) pozostaje aktywna
zawodowo. Mtodsza siostra mieszka z rodzicami, ko-
rzystajac z ich szerokiego wsparcia. U SSi wykryto GALK
dopiero po narodzinach MSi (w 4. rz.), ktérg poddano
restrykcyjnej diecie od urodzenia.

Materiat i metody

W badaniu wykorzystano dwie metody badawcze: Ze-
staw Testéw Uzdolnien Wolfgang Horna (ZTU) [17, 18]
oraz Skale Inteligencji Wechslera Wechsler Adult Intel-
ligence Scale (WAIS-R [PL]) w polskiej adaptacji [18].
Wyrdznione metody stuzg do badania zdolnosci i po-
ziomu inteligencji, czyli ogélnej zdolnosci jednostki do
podejmowania dziatan celowych, racjonalnego myslenia
i do efektywnego radzenia sobie we wtasnym srodowi-
sku [19]. Zestaw Testéw Uzdolnien sktada sie z o$miu
podtestow, zarowno werbalnych (Uzupetnianie liter
[UL], Dziatania arytmetyczne [A], Pisanie wyrazow [PW],
Niepotrzebne skresli¢ [NS], Liczenie liter [LL], Koncentra-
cja [K]), jak i niewerbalnych (Rysowanie cztowieka [RCZ],
Dokonczenie wzoru [DW]). Zadania polegaja miedzy
innymi na dokonczaniu przez badanego okreslonych
wzordéw, poszukiwaniu zasady (Z) i uzupetnianiu zgodnie
z nig danego szeregu, uzupetnianiu liter w celu utwo-
rzenia rzeczownika w mianowniku liczby pojedynczej.
Dodatkowo, celem osoby badanej jest poprawne wyko-
nanie dziafan arytmetycznych, prawidfowe zapisywanie
ustyszanych wyrazoéw, a takze wykreslenie z szeregu
stowa niepasujgcego do pozostatych. Dwa ostatnie
podtesty wchodzace w sktad omawianej metody pole-
gaja kolejno na liczeniu okreslonych liter znajdujgcych
sie wsrdd pozostatych, natomiast ostatnie zadanie bada
pamiec¢ oraz koncentracje. Ze wzgledu na brak norm
adekwatnych do wieku oséb badanych, wyniki uzyskane
w ZTU poddano analizie jakosciowe]. Natomiast WAIS-
-R(PL) sktada sie tacznie z 11 testow: szedciu stownych
(Wiadomosci, Powtarzanie cyfr, Stownik, Arytmetyka,
Rozumienie, Podobienstwa) oraz pieciu bezstownych
(Braki w obrazkach, Porzagdkowanie obrazkéw, Klocki,
Uktadanki, Symbole cyfr). Czes¢ zadan byta premiowana
dodatkowymi punktami za szybkos¢ wykonania.

Wyniki

Wszystkie wymieniane wyniki zostaty przedstawione
w wartosciach przeliczonych, o ile nie zaznaczono ina-
czej. Wyniki uzyskane przez badanych w ZTU poddano
analizie jakosciowej ze wzgledu na brak adekwatnych
norm. Starsza z siéstr uzyskata wyzsze wyniki we wszyst-
kich czesciach testu ZTU, z wyjatkiem RCZ. Najwieksze
roznice miedzy siostrami wystapity w podtesty DW,
UL i NS. Natomiast najmniejsze rozbieznosci pokazaty
podtesty A i PW (tab. 1).

Pogtebiona analiza wskazata, ze SSi najwyzsze wyniki pro-
centowe uzyskata w podtestach UL, PW, a takze NS. MSi
uzyskata najwyzsze wyniki podobnie, jak starsza w pod-
skali PW, a ponadto: RCZ oraz LL. Najnizsze wyniki obu
siostr zgodnie zaobserwowano w podtescie K, co moze
Swiadczy¢ o ostabionej umiejetnosci zapamietywania
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Tabela 1. Wyniki surowe badanych uzyskane w podtestach Zestawu Testow Uzdolniert Wolfgang Horna oraz
odpowiadajace im wartosci procentowe
Table 1. Raw results obtained in the Wolfgang Horn Aptitude Test Kit subtests, and the corresponding percentages

DW 6 (42,86%) 3(21,43%) 14 (100%)
yA 11 (39,29%) 9 (32,14%) 28 (100%)
UL 27 (90,00%) 2 (6,67%) 30 (100%)
A 13 (34,21%) 12 (31,58%) 38 (100%)
PW 47:2 = 23,5 (78,33%) 46:2 = 23 (76,67%) 30 (100%)
NS 9 (56,25%) 0 (0%) 16 (100%)
LL 51 (53,13%) 45 (46,88%) 96 (100%)
K 9 (20,00%) 0 (0%) 45 (100%)
RCZ 25 (50,00%) 27 (54,00%) 50 (100%)

Objasnienia skrétéw w tekscie

w sytuacji odwrdcenia uwagi przez czynnos¢ obliczania. Whioski

W zbiorze najnizszych wynikéw SSi, oprécz podtestu K
znalazty sie réwniez A oraz Z. W przypadku MSi pozostate
dwa (oprécz podtestu K) stanowity podtesty NS oraz UL.

W zastosowanej metodzie ZTU kazda z oséb badanych
stosunkowo dobrze poradzita sobie z zadaniami $wiad-
czacymi o znajomosci ortografii. Wyniki uzyskane przez

Wyjatkiem okazat sie podtest RCZ, w ktérym to MSi uzy-
skafa lepszy wynik niz SSi. Przyjeto z zainteresowaniem 8
fakt, ze podtest A, w ktérym réznica wyniku uzyskanego
pomiedzy siostrami wynosita zaledwie jeden punkt, wy-
daje sie zblizony z podobng wielkoscig réznicy uzyskang
przez siostry w podtescie Arytmetyka w WAIS-R(PL).
W WAIS-R(PL) warto przyjrze sie skrajnym wartosciom
uzyskanym przez osoby badane. W Skali stownej najwyz-
sze indywidualne wyniki uzyskane przez siostry dotyczyty
podtestu Powtarzanie cyfr oraz Wiadomosci, przy czym
w drugim z wymienionych podtestéw réznica pomiedzy 4
siostrami wyniosta dwa punkty. Najnizsze wyniki w tej Skali
sfownej SSi uzyskata w podskali Arytmetyka, natomiast 3
MSi w podskali Stownik (ryc. 1). W Skali bezstownej naj-
wyzsze wyniki osoby badane uzyskaty w podskalach Sym- 2
bole cyfr oraz Porzadkowanie obrazkéw (ryc. 2). Warto
zwréci¢ uwage, ze w drugiej z wymienionych podskal, taki 1k
sam wynik (cho¢ nie najwyzszy w catym tescie) uzyskata
SSi. Najnizszy wynik w Skali Bezstownej siostry uzyskaty
w podtescie Klocki, jednak ich rezultaty byty rézne (SSi: 6;
MSi: 3). W zastosowanej metodzie WAIS-R(PL) szczegding
uwage warto zwrdci¢ na wyniki uzyskane w podskalach
Arytmetyka oraz Porzgdkowanie obrazkdw. Wyniki oséb
badanych w wymienionych podtestach nie réznity sie.
Co ciekawe, najwieksze réznice w wynikach zaobserwo-
wano w podskalach Stownik oraz Symbole cyfr. Istotne a
rozbieznosci obejmowaty zatem zdolno$¢ definiowania Rycina 1. Wyniki przeliczone badanych uzyskane w Skali

pojec i zaséb stéw oraz zdolnoé¢ do uczenia sie nowych stownej WAIS-R(PL)
umiejetnoéci Figure 1. Sisters’ results obtained in the verbal subtests

of WAIS-R(PL)

O

Wiadomosci
cyfr

Stownik
Arytmetyka
Rozumienie

Przetwarzanie
Podobienstwa

el Starsza Siostra (SSi)

Mtodsza Siostra (MSi)
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Braki Porzadko-  Klocki Ukfadanki Symbole
w obrazkach  wanie cyfr

el Starsza Siostra (SSi)
O Mtodsza Siostra (MSi)

Rycina 2. Wyniki przeliczone badanych uzyskane w Skali
bezstownej WAIS-R(PL)

Figure 2. Sisters’ results obtained in the non-verbal subtests
of WAIS-R(PL)

SSi wskazujg na jej uzdolnienia werbalne i dobrg znajo-
mos¢ zasad pisowni. Dodatkowo, SSi nie miata wiekszych
probleméw z prawidfowym klasyfikowaniem pojec i lo-
gicznym mysleniem. Co ciekawe, uzyskujac jedyny wyzszy
od siostry wynik w podtescie RCZ, MSi wykazata sie lepsza
koordynacja wzrokowo-ruchowa. Badana, w przeciwien-
stwie do starszej siostry, miata duze trudnosci z prawid-
towa klasyfikacja poje¢. Wyniki uzyskane w podtestach
wskazuja réwniez na jej mniejsze uzdolnienia werbalne
i ostabiong pamiec zasad pisowni. Co istotne, najwieksze
trudnosci u obydwu siostr zaobserwowano w podtescie,
ktéry moze wskazywac na uszkodzenie mézgowia. Auto-
rzy nie dysponowali rezlutatami badan neuroobrazowych
0s6b badanych, aby méc odnied¢ sie do potencjalnych
zmian mdézgowych. W badaniach autopsyjnych czesci
0s6b chorych na galaktozemie zaobserwowano zmiany
w obrebie mézdzku, istoty biatej oraz gatki bladej [20].
Zmiany w tych strukturach byty szczegélnie zaznaczone
u pacjentéw dotknietych zaburzeniami motoryki ciata
[21, 22]. Starajac sie przeanalizowac wyniki SSi w WAIS-
-R(PL) warto zwréci¢ uwage, ze uzyskany iloraz w Skali
petnej nie miesci sie w zadnym przedziale wynikéw
przewidzianych dla poszczegdlnych kategorii niepetno-

sprawnosci intelektualnej. Natomiast wedtug klasyfikacji
przedstawionej w podreczniku WAIS-R(PL) rezultat uzy-
skany przez MSi wskazuje na lekka niepetnosprawnos¢
intelektualng, co pokrywa sie z informacjami uzyskanymi
na temat badanej. Tym samym, warto wspomnie¢, ze
zaobserwowana réznica nie jest spojna z doniesieniami
zespotu Boscha, wedtug ktérych poziom inteligengji nie
roézni sie pomiedzy rodzenstwem chorym na klasyczng
postac¢ galaktozemii [3]. Biorgc pod uwage biografie
edukacyjng kazdej z oséb badanych, zaobserwowane
zjawisko pokrywa sie z informacjami zawartymi w wyzej
wymienionym podreczniku, zgodnie z ktorymi wyksztat-
cenie osoby badanej istotnie determinuje uzyskane wyniki
w tedcie [19]. Warto wspomniec, ze w Skalach: stownej,
bezstownej oraz pefnej wyniki ilorazu inteligencji kazdej
z siostr byty jednak nizsze niz sredni iloraz inteligencji
uzyskany przez osoby z ich przedziatu wiekowego i z tym
samym poziomem wyksztatcenia. Wyjatek stanowita licz-
ba punktow uzyskana przez SSi w podskali Symbole cyfr.
Jak wspomniano, najwieksze réznice w wynikach oséb
badanych otrzymano miedzy innymi w podskali Stownik,
przy czym indywidualny wynik kazdej z nich byt nizszy niz
przecietny przewidziany dla ich przedziatu wiekowego.

Dyskusja

Jednoznaczne wskazanie podtoza zaistniatych réznic
pomiedzy wynikami uzyskanymi przez osoby badane
nie jest mozliwe. Z dostepnych informacji wynika, ze
czas wykrycia choroby od momentu narodzin byt inny
u kazdej z siéstr. Co ciekawe, u SSi galaktozemia zostata
wykryta pdzniej (dopiero po narodzinach MSi, przy czym
warto wspomnie¢, ze réznica wieku pomiedzy siostrami
wynosi 4 lata). Ten moment zdeterminowat wprowadze-
nie ograniczen dietetycznych, jako istotnego dla GALK
czynnika srodowiskowego. Mimo to wiekszos¢ wynikdw
uzyskanych przez SSi byto wyzszych, niz wyniki MSi.
Réznice w zakresie wynikéw uzyskanych w podskalach
Wiadomosci, czy Stownik by¢ moze nalezy ttumaczyc
biografig edukacyjng kazdej z kobiet. Jak wspomniano
juz wezesniej, SSi ukonczyta szkote zawodowa oraz 2 lata
liccum uzupetniajacego, natomiast MSi zakonczyta swoja
edukacje na etapie szkoty podstawowej. SSi korzystata
z edukacji ogéInodostepnej, natomiast MSi uczeszczata
do szkoty specjalnej. By¢ moze réwniez réznice progra-
mowe oraz dfugos¢ ksztatcenia miaty wptyw na wyniki
uzyskane w zastosowanych metodach badawczych przez
osoby badane. Wsrdéd wielu srodowiskowych i biologicz-
nych uwarunkowan zaistniatych réznic miedzy chorym
rodzenstwem trzeba uwzgledni¢ réwniez role wptywu
wychowawczego rodzicédw (m.in. styl wychowania,
postawy rodzicielskie itp.). Funkcjonowanie poznawcze
jest wazna sktadowg fenotypu behawioralnego w GALK.
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Odpowiedni stan funkcji poznawczych moze determi-
nowac nie tylko kariere edukacyjna pacjentéw ale takze
adaptacje spoteczng (w tym aktywnos$¢ zawodowa). Nie
jest do konca jasne, w jaki sposéb w GALK rozwijaja sie
procesy neurodegeneracji, jednak prawdopodobnie do-
sy¢ skutecznie moze je ostabia¢ wczesnie wprowadzona
restrykcyjna dieta w Srodowisku bogatym w stymulacje
ksztattujaca rezerwe poznawcza [23]. Warto podkre-
$li¢, ze przebadane siostry rézni aktywnos¢ zawodowa
i wybrane zdolnosci poznawcze (np. klasyfikacja pojec,
logiczne myslenie, uzdolnienia werbalne, pamiec¢ za-
sad pisowni). Co wiecej, SSi ma wyzsze kompetencje
komunikacyjne, co mogto by¢ jednym z czynnikéw
utatwiajacych podjecie aktywnosci zawodowej (MSi nie

pracuje). Najwieksze réznice miedzy siostrami dotyczyty
zasobu stéw, zdolnosci do definiowania poje¢ oraz
zdolnosci do uczenia sie nowych umiejetnosci. Co istot-
ne, w przeprowadzonym badaniu nie zaobserwowano
roznic w zakresie myslenia przyczynowo-skutkowego
i zdolnosci do operowania symbolami matematycznymi.
Nalezy zwréci¢ uwage, ze ze wzgledu na mata liczbe
0s6b badanych (para rodzenstwa) niniejsze wnioski
wymagaja potwierdzenia w kolejnych badaniach.

Podziekowania

Autorzy s gteboko wdzieczni obu Paniom za uczestni-
ctwo w badaniach i nieustanng pomoc w wyjasnianiu
biopsychospotecznych aspektéw GALK.

Streszczenie

Wstep: Pacjenci z galaktozemia klasyczng (GALK) nierzadko cierpig z powodu réznorodnych neurokognitywnych
zaburzen. Wskazane zaburzenia mogg pojawic sie mimo wprowadzenia bardzo wczesnie restrykcyjnej diety.
Wsrdd najczesciej spotykanych w galaktozemii klasycznej trudnosci w poznawczym funkcjonowaniu wyrdéznia
sie: ostabienie przetwarzania informacji, problemy z pamiecia i funkcjami wykonawczymi a takze deficyty wzro-
kowo-przestrzenne. Ten ukfad nieprawidfowosci niejednokrotnie rzutuje na przebieg kariery szkolnej pacjentow.
Jednym z obszardéw funkcjonowania edukacyjnego mogacym szczegdlnie odzwierciedla¢ wptyw zaburzen neu-
rokognitywnych w GALK sg zdolnosci matematyczne, zaréwno w zakresie myslenia matematycznego, geometrii
jak i myslenia arytmetycznego. W przypadku galaktozemii klasycznej istnieje rowniez podwyzszone ryzyko, ze
w jednej rodzinie moze przyjs¢ na swiat wiecej niz jedno dziecko z tq choroba.

Materiat i metody: W prezentowanym materiale przeanalizowano stan funkcji poznawczych dorostego rodzen-
stwa, w ktdrym obie osoby chorujg na GALK.

Wyniki i wnioski: Uzyskane wyniki odzwierciedlajq istotne réznice w poznawczym funkcjonowaniu obu pacjen-
tek, co w przypadku oséb blisko spokrewnionych chorujacych na GALK nie jest czesto odnotowywane przez
naukowcdw i praktykow zajmujacych sie tg rzadka chorobg metaboliczng.

Psychiatry 2019; 16, 1: 26-32

| . . . |
‘ Stowa kluczowe: rzadkie choroby autosomalne recesywne, galaktozemia klasyczna, zaburzenia ‘
‘ poznawcze |
| |
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