
26 www.psychiatria.viamedica.pl

tom 16, nr 1, 26–32 
© Copyright 2019 Via Medica

ISSN 1732–9841Psychiatria P R A C A  O R Y G I N A L N A

Adres do korespondencji:
Katarzyna Milska 
Zakład Badań nad Jakością Życia GUMed 
ul. Tuwima 15, 80–210 Gdańsk
e-mail: katarzyna.milska@gumed.edu.pl 

Katarzyna Milska¹, Paulina Anikiej², Michał Zwiefka², Paulina Ignatowska², 
Arkadiusz Mański2, 3 
¹Zakład Badań nad Jakością Życia, Wydział Nauk o Zdrowiu Gdańskiego Uniwersytetu Medycznego 
²Poradnia Psychologiczna Genetycznych Chorób Rzadkich, Instytut Psychologii Uniwersytetu Gdańskiego
3Instytut Kaszubski w Gdańsku 

Wybrane aspekty poznawczego 
funkcjonowania dorosłych sióstr 
chorujących na galaktozemię klasyczną 
Selected aspects of the cognitive functioning of adult 
sisters with classical galactosemia 

Wstęp
Galaktozemia jest chorobą genetyczną dziedziczoną 
w sposób autosomalny recesywny. Jej występowanie 
jest uwarunkowane deficytem jednego z trzech en-
zymów odpowiedzialnych za metabolizm galaktozy: 
urydylilotransferazy heksozo-1-fosforanu (GALT), epime-
razy UDP-glukozowej (GALE) lub galaktokinazy (GALK). 
Najczęstszą postacią galaktozemii jest galaktozemia 
klasyczna (GALK) spowodowana brakiem enzymu ury-
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dylilotransferazy heksozo-1-fosforanu (EC 2.7.7.12). 
Jego nieobecność skutkuje gromadzeniem galaktozo-1-
-fosforanu oraz galaktitolu i galaktonianu  [1]. Galak-
tozemia klasyczna jest spowodowana mutacją w genie 
GALT kodującym enzym urydylotransferazę galaktozo-1-
-fosforanu [2]. Gen GALT jest zlokalizowany w regionie 
9p13 i składa się z 11 exonów. Najczęstszą opisywaną 
mutacją w GALK jest zamiana glutaminy z argininą 
w kodonie 188 (p.Q188R), aż 65% pacjentów z GALK 
we wschodniej Europie ma taką zmianę w swoich 
genetycznych zasobach. Co ciekawe, jedna z mutacji 
— p.S135L występuje z dużą częstością (50%) i prawie 
wyłącznie w populacji Afroamerykanów [3]. Z powodu 
niemożności wydajnego przekształcenia galaktozy 
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w glukozę spowodowanego brakiem syntezy GALT, 
galaktoza jest na alternatywnym szlaku za pomocą en-
zymu aldolazy reduktazy przekształcana w galaktikol [4]. 
Wyniki niektórych badań wykazały, że galatkikol może 
się odkładać w istocie białej mózgu, co potencjalnie po-
woduje obrzęk tkanki mózgowej [5]. U pacjentów wraz 
z rozpoznaniem choroby wprowadza się restrykcyjną 
dietę bezlaktozową, która ma w założeniu zapobiec 
odkładaniu się toksycznych dla organizmu substancji, 
tj. galaktozy i galaktikolu. Zauważono jednak, że wielu 
pacjentów na ścisłej diecie bezlaktozowej cierpi z powo-
du różnych długoterminowych powikłań, na przykład 
zaburzeń rozwoju psychoruchowego, trudności w wy-
mowie, upośledzenie zdolności poznawczych czy nie-
wydolności jajników [6]. Występowanie tych następstw 
można wyjaśnić między innymi niewystarczającą ilością 
enzymów przekształcających galaktozę jakie dziecko 
z GALT w okresie prenatalnym otrzymuje od matki. Na 
niepełną skuteczność diety eliminacyjnej może wpływać 
także galaktoza produkowana endogennie [3]. Według 
hipotezy autointoksykacji Gitzelmanna i Steinmana [7] 
źródłem endogennej galaktozy może być rozkład gliko-
protein oraz glikolipidów. Warto wspomnieć, że pro-
dukcja endogenna galaktozy wiąże się z wiekiem, gdyż 
jest najintensywniej wytwarzana w dzieciństwie, a jej 
stężenie obniża się z wiekiem nawet o 50% [8]. Dorosły 
człowiek dziennie będzie syntezował więcej niż 900 mg 
galaktozy, a pacjent z GALK powinien spożyć pokarmy 
dające mniej niż 50 mg galaktozy [9]. Kolejnym źródłem 
galaktozy u pacjentów z wprowadzoną dietą elimina-
cyjną mogą być owoce, warzywa oraz chleb, które, jak 
pokazują wyniki badań, zawierają galaktozę [10, 11]. Jak 
podaje Gajewska [1], galaktoza jest ważnym składnikiem 
glikosfingolipidów i glikoprotein, które odgrywają waż-
ną rolę w regulacji cyklu komórkowego, prawidłowym 
funkcjonowaniu receptorów oraz wielu innych procesach 
biochemicznych. U pacjentów z galaktozemią może 
dochodzić do zaburzenia procesu galaktozylacji gliko-
koniugantów. Według Petry’ego i Reichardta może to 
prowadzić do zaburzeń mielinizacji i dojrzewania układu 
nerwowego. U zdrowych osób ponad 20% glikolipidów 
mieliny stanowią galaktolipidy, u osób chorych na ga-
laktozemię procent ten jest obniżony. W ośrodkowym 
układzie nerwowym osób chorych występują także nie-
prawidłowe formy glikoprotein [12]. W glikoproteinach 
hodowanych in vitro fibroblastów i w osoczu pacjentów 
z galaktozemią, obserwuje się często deficyt galaktozy 
i kwasu N-acetyloneuraminowego oraz nieprawidłowy 
stosunek mannozy do galaktozy. Taka budowa glikopro-
tein prowadzi do zmian strukturalnych i zakłóca funkcje 
biologiczne [1]. 

Obraz kliniczny i funkcjonowanie poznawcze 
osób z GALK 
Funkcjonowanie osób z GALK wykazuje duże zróżnico-
wanie, w zależności od jej typu. Dotychczas wyróżniono 
cztery rodzaje galaktozemii: klasyczną, wariant Duarte, 
spowodowaną niedoborem galaktokinazy oraz wyni-
kającą z niedoboru epimerazy. Niniejsze opracowanie 
dotyczy pierwszej z wymienionych postaci choroby. 
W przypadku noworodków, u których zdiagnozowano 
klasyczną postać GALK, niezwykle istotne jest jak naj-
szybsze wdrożenie diety o niskiej zawartości galaktozy. 
Brak adekwatnej reakcji na tym etapie już kilka dni lub 
tygodni po narodzinach dziecka mogą się pojawić 
niepożądane objawy. Spożywanie przez dziecko z ga-
laktozemią pożywienia zawierającego galaktozę lub 
laktozę może prowadzić do pogorszenia jego stanu 
zdrowia, a nawet śmierci. Wśród pierwszych, zagrażają-
cych życiu symptomów klasycznej postaci galaktozemii 
należy wymienić: trudności z karmieniem, nieprawid-
łowy przyrost masy ciała, przedłużającą się żółtaczkę, 
powiększenie wątroby z zaburzeniami jej funkcjono-
wania, ryzyko wystąpienia posocznicy spowodowanej 
bakteriami E. Coli. Dodatkowo, u 10–30% obserwuje 
się zaćmę w pierwszych dniach lub tygodniach życia, 
chociaż wymieniony objaw może występować także 
później [13]. Co istotne, u dorosłych kobiet z klasyczną 
postacią galaktozemii mogą się pojawić utrudnienia 
w planach związanych z prokreacją, z powodu po-
tencjalnej niewydolności jajników. Mając na uwadze 
obraz kliniczny klasycznej postaci galaktozemii warto 
monitorować rozwój dziecka już od pierwszych dni 
po jego narodzinach. Niezwykle istotne jest podjęcie 
szybkiej interwencji w obliczu wystąpienia niepokoją-
cych sygnałów, aby zminimalizować potencjalny wpływ 
niepożądanych objawów na zdrowie i życie dziecka. 
W odniesieniu do aspektów poznawczych warto wspo-
mnieć, że wyniki badań przeprowadzonych przez zespół 
Schadewaldta wykazały, że u osób z klasyczną postacią 
galaktozemii mimo stosowanego leczenia dietetyczne-
go poziom zdolności poznawczych jest obniżony [14]. 
Prognozy odnośnie do zmian poziomu funkcjonowania 
poznawczego wraz z wiekiem są niespójne [14, 15]. 
Zauważono, że u dzieci może dochodzić do zaburzeń 
ich rozwoju psychoruchowego, opóźnienia intelek-
tualnego a nawet niepełnosprawności intelektualnej. 
Opóźnienia przeważnie dotyczą takich obszarów, jak 
uwaga, pamięć i funkcje wykonawcze. Co ciekawe, 
w przeprowadzonych badaniach poziom inteligencji 
oraz adaptacja społeczna nie różniły się u rodzeństwa, 
w którym obie osoby chorowały na klasyczną postać ga-
laktozemii [3]. Badacze z Wielkiej Brytanii wskazują na 
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istotne różnice w zakresie komunikowania się w grupie 
dzieci z galaktozemią w wieku 1–5 lat w porównaniu 
z ich rówieśnikami, co potwierdzają również doniesienia 
zespołu Boscha [3]. Nieco starsi badani (8–15 lat) różnili 
się pod względem funkcji poznawczych (rozumowa-
nie, uczenie się, czytanie, zdolności matematyczne, 
pamięć, koncentracja), natomiast osoby powyżej 16. 
roku życia wykazywały największe różnice dotyczące 
funkcjonowania poznawczego (pamięci, koncentracji 
uwagi, funkcji wykonawczych) i adaptacji społecznej 
(odwiedzanie innych ludzi, komunikowanie się z in-
nymi osobami, prowadzenie znaczących rozmów oraz 
wspólna zabawa). Warto nadmienić, że osoby z GALK 
częściej korzystają z edukacji w placówkach specjal-
nych i mają niższe osiągnięcia szkolne w porównaniu 
z ich rówieśnikami w populacji ogólnej [3]. Trudności 
z uczeniem wynikają niezwykle często z zaburzeń mowy, 
koordynacji, uwagi [13]. Dodatkowo, mogą się pojawiać 
bardzo specyficzne trudności językowe, motoryczne 
oraz trudności z czytaniem. Ponadto wykazano, że 
klasyczna postać GALK może mieć wpływ na osiągnięcia 
matematyczne dziecka w trakcie jego edukacji szkolnej 
[16, 17]. Niestety, nawet szybkie wykrycie choroby czy 
przestrzeganie diety nie gwarantują prawidłowego, 
niezaburzonego rozwoju  [3]. Należy pamiętać, że 
część dzieci potrzebuje więcej czasu i specyficznych 
warunków środowiskowych, aby rozwinąć pewne 
zdolności, zatem nie każdy brak umiejętności w danym, 
przewidzianym na jej rozwój momencie musi oznaczać 
jej trwałą nieobecność. Według National Institute of 
Mental Health niektóre osoby z klasyczną postacią 
galaktozemii mogą pokonać trudności z uczeniem się 
poprzez terapię i/lub leczenie farmakologiczne [13]. 
Niestety, badacze wskazują również na możliwość nega-
tywnego wpływu przytoczonych powyżej trudności na 
funkcjonowanie rodzinne, zawodowe czy też społeczne 
w życiu dorosłym. Wykazano, że omawiana postać 
galaktozemii jest czynnikiem negatywnie wpływającym 
na poczucie jakości życia u chorych, chociaż aż 86% 
z 63 przebadanych rodziców wierzy, że ich dzieci mogą 
prowadzić normalne życie mimo choroby [3]. 
Celem niniejszej pracy było oszacowanie poziomu inteli-
gencji dorosłego rodzeństwa, w którym obie osoby cho-
rują na klasyczną postać galaktozemii, oraz porównanie 
wyników uzyskanych przez rodzeństwo, wskazując na 
obszary podobieństw i różnic. W badaniu wzięły udział 
dwie dorosłe siostry chorujące na GALK (MSi = 31 lat/ 
/SSi=35 lat). Starsza z sióstr (SSi) pozostaje aktywna 
zawodowo. Młodsza siostra mieszka z rodzicami, ko-
rzystając z ich szerokiego wsparcia. U SSi wykryto GALK 
dopiero po narodzinach MSi (w 4. rż.), którą poddano 
restrykcyjnej diecie od urodzenia. 

Materiał i metody
W badaniu wykorzystano dwie metody badawcze: Ze-
staw Testów Uzdolnień Wolfgang Horna (ZTU) [17, 18] 
oraz Skalę Inteligencji Wechslera Wechsler Adult Intel-
ligence Scale (WAIS-R [PL]) w polskiej adaptacji [18]. 
Wyróżnione metody służą do badania zdolności i po-
ziomu inteligencji, czyli ogólnej zdolności jednostki do 
podejmowania działań celowych, racjonalnego myślenia 
i do efektywnego radzenia sobie we własnym środowi-
sku [19]. Zestaw Testów Uzdolnień składa się z ośmiu 
podtestów, zarówno werbalnych (Uzupełnianie liter 
[UL], Działania arytmetyczne [A], Pisanie wyrazów [PW], 
Niepotrzebne skreślić [NS], Liczenie liter [LL], Koncentra-
cja [K]), jak i niewerbalnych (Rysowanie człowieka [RCZ], 
Dokończenie wzoru [DW]). Zadania polegają między 
innymi na dokończaniu przez badanego określonych 
wzorów, poszukiwaniu zasady (Z) i uzupełnianiu zgodnie 
z nią danego szeregu, uzupełnianiu liter w celu utwo-
rzenia rzeczownika w mianowniku liczby pojedynczej. 
Dodatkowo, celem osoby badanej jest poprawne wyko-
nanie działań arytmetycznych, prawidłowe zapisywanie 
usłyszanych wyrazów, a także wykreślenie z szeregu 
słowa niepasującego do pozostałych. Dwa ostatnie 
podtesty wchodzące w skład omawianej metody pole-
gają kolejno na liczeniu określonych liter znajdujących 
się wśród pozostałych, natomiast ostatnie zadanie bada 
pamięć oraz koncentrację. Ze względu na brak norm 
adekwatnych do wieku osób badanych, wyniki uzyskane 
w ZTU poddano analizie jakościowej. Natomiast WAIS-
-R(PL) składa się łącznie z 11 testów: sześciu słownych 
(Wiadomości, Powtarzanie cyfr, Słownik, Arytmetyka, 
Rozumienie, Podobieństwa) oraz pięciu bezsłownych 
(Braki w obrazkach, Porządkowanie obrazków, Klocki, 
Układanki, Symbole cyfr). Część zadań była premiowana 
dodatkowymi punktami za szybkość wykonania. 

Wyniki
Wszystkie wymieniane wyniki zostały przedstawione 
w wartościach przeliczonych, o ile nie zaznaczono ina-
czej. Wyniki uzyskane przez badanych w ZTU poddano 
analizie jakościowej ze względu na brak adekwatnych 
norm. Starsza z sióstr uzyskała wyższe wyniki we wszyst-
kich częściach testu ZTU, z wyjątkiem RCZ. Największe 
różnice między siostrami wystąpiły w podtesty DW, 
UL i NS. Natomiast najmniejsze rozbieżności pokazały 
podtesty A i PW (tab. 1). 
Pogłębiona analiza wskazała, że SSi najwyższe wyniki pro-
centowe uzyskała w podtestach UL, PW, a także NS. MSi 
uzyskała najwyższe wyniki podobnie, jak starsza w pod-
skali PW, a ponadto: RCZ oraz LL. Najniższe wyniki obu 
sióstr zgodnie zaobserwowano w podteście K, co może 
świadczyć o osłabionej umiejętności zapamiętywania 

http://www.galactosemia.org/potential-complications/#Learning). Dodatkowo,mogą
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w sytuacji odwrócenia uwagi przez czynność obliczania. 
W zbiorze najniższych wyników SSi, oprócz podtestu K 
znalazły się również A oraz Z. W przypadku MSi pozostałe 
dwa (oprócz podtestu K) stanowiły podtesty NS oraz UL. 
Wyjątkiem okazał się podtest RCZ, w którym to MSi uzy-
skała lepszy wynik niż SSi. Przyjęto z zainteresowaniem 
fakt, że podtest A, w którym różnica wyniku uzyskanego 
pomiędzy siostrami wynosiła zaledwie jeden punkt, wy-
daje się zbliżony z podobną wielkością różnicy uzyskaną 
przez siostry w podteście Arytmetyka w WAIS-R(PL). 
W WAIS-R(PL) warto przyjrzeć się skrajnym wartościom 
uzyskanym przez osoby badane. W Skali słownej najwyż-
sze indywidualne wyniki uzyskane przez siostry dotyczyły 
podtestu Powtarzanie cyfr oraz Wiadomości, przy czym 
w drugim z wymienionych podtestów różnica pomiędzy 
siostrami wyniosła dwa punkty. Najniższe wyniki w tej Skali 
słownej SSi uzyskała w podskali Arytmetyka, natomiast 
MSi w podskali Słownik (ryc. 1). W Skali bezsłownej naj-
wyższe wyniki osoby badane uzyskały w podskalach Sym-
bole cyfr oraz Porządkowanie obrazków (ryc. 2). Warto 
zwrócić uwagę, że w drugiej z wymienionych podskal, taki 
sam wynik (choć nie najwyższy w całym teście) uzyskała 
SSi. Najniższy wynik w Skali Bezsłownej siostry uzyskały 
w podteście Klocki, jednak ich rezultaty były różne (SSi: 6; 
MSi: 3). W zastosowanej metodzie WAIS-R(PL) szczególną 
uwagę warto zwrócić na wyniki uzyskane w podskalach 
Arytmetyka oraz Porządkowanie obrazków. Wyniki osób 
badanych w wymienionych podtestach nie różniły się. 
Co ciekawe, największe różnice w wynikach zaobserwo-
wano w podskalach Słownik oraz Symbole cyfr. Istotne 
rozbieżności obejmowały zatem zdolność definiowania 
pojęć i zasób słów oraz zdolność do uczenia się nowych 
umiejętności. 

Wnioski
W zastosowanej metodzie ZTU każda z osób badanych 
stosunkowo dobrze poradziła sobie z zadaniami świad-
czącymi o znajomości ortografii. Wyniki uzyskane przez 

Tabela 1. Wyniki surowe badanych uzyskane w podtestach Zestawu Testów Uzdolnień Wolfgang Horna oraz 
odpowiadające im wartości procentowe
Table 1. Raw results obtained in the Wolfgang Horn Aptitude Test Kit subtests, and the corresponding percentages

 Podtest  SSi  MSi Wartość maksymalna wyników 
dla każdego podtestu

DW 6 (42,86%) 3 (21,43%) 14 (100%)

Z 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%)
Objaśnienia skrótów w tekście

Rycina 1. Wyniki przeliczone badanych uzyskane w Skali 
słownej WAIS-R(PL) 
Figure 1. Sisters’ results obtained in the verbal subtests 
of WAIS-R(PL)
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SSi wskazują na jej uzdolnienia werbalne i dobrą znajo-
mość zasad pisowni. Dodatkowo, SSi nie miała większych 
problemów z prawidłowym klasyfikowaniem pojęć i lo-
gicznym myśleniem. Co ciekawe, uzyskując jedyny wyższy 
od siostry wynik w podteście RCZ, MSi wykazała się lepszą 
koordynacją wzrokowo-ruchową. Badana, w przeciwień-
stwie do starszej siostry, miała duże trudności z prawid-
łową klasyfikacją pojęć. Wyniki uzyskane w podtestach 
wskazują również na jej mniejsze uzdolnienia werbalne 
i osłabioną pamięć zasad pisowni. Co istotne, największe 
trudności u obydwu sióstr zaobserwowano w podteście, 
który może wskazywać na uszkodzenie mózgowia. Auto-
rzy nie dysponowali rezlutatami badań neuroobrazowych 
osób badanych, aby móc odnieść się do potencjalnych 
zmian mózgowych. W badaniach autopsyjnych części 
osób chorych na galaktozemię zaobserwowano zmiany 
w obrębie móżdżku, istoty białej oraz gałki bladej [20]. 
Zmiany w tych strukturach były szczególnie zaznaczone 
u pacjentów dotkniętych zaburzeniami motoryki ciała 
[21, 22]. Starając się przeanalizować wyniki SSi w WAIS-
-R(PL) warto zwrócić uwagę, że uzyskany iloraz w Skali 
pełnej nie mieści się w żadnym przedziale wyników 
przewidzianych dla poszczególnych kategorii niepełno-

sprawności intelektualnej. Natomiast według klasyfikacji 
przedstawionej w podręczniku WAIS-R(PL) rezultat uzy-
skany przez MSi wskazuje na lekką niepełnosprawność 
intelektualną, co pokrywa się z informacjami uzyskanymi 
na temat badanej. Tym samym, warto wspomnieć, że 
zaobserwowana różnica nie jest spójna z doniesieniami 
zespołu Boscha, według których poziom inteligencji nie 
różni się pomiędzy rodzeństwem chorym na klasyczną 
postać galaktozemii [3]. Biorąc pod uwagę biografię 
edukacyjną każdej z osób badanych, zaobserwowane 
zjawisko pokrywa się z informacjami zawartymi w wyżej 
wymienionym podręczniku, zgodnie z którymi wykształ-
cenie osoby badanej istotnie determinuje uzyskane wyniki 
w teście [19]. Warto wspomnieć, że w Skalach: słownej, 
bezsłownej oraz pełnej wyniki ilorazu inteligencji każdej 
z sióstr były jednak niższe niż średni iloraz inteligencji 
uzyskany przez osoby z ich przedziału wiekowego i z tym 
samym poziomem wykształcenia. Wyjątek stanowiła licz-
ba punktów uzyskana przez SSi w podskali Symbole cyfr. 
Jak wspomniano, największe różnice w wynikach osób 
badanych otrzymano między innymi w podskali Słownik, 
przy czym indywidualny wynik każdej z nich był niższy niż 
przeciętny przewidziany dla ich przedziału wiekowego. 

Dyskusja 
Jednoznaczne wskazanie podłoża zaistniałych różnic 
pomiędzy wynikami uzyskanymi przez osoby badane 
nie jest możliwe. Z dostępnych informacji wynika, że 
czas wykrycia choroby od momentu narodzin był inny 
u każdej z sióstr. Co ciekawe, u SSi galaktozemia została 
wykryta później (dopiero po narodzinach MSi, przy czym 
warto wspomnieć, że różnica wieku pomiędzy siostrami 
wynosi 4 lata). Ten moment zdeterminował wprowadze-
nie ograniczeń dietetycznych, jako istotnego dla GALK 
czynnika środowiskowego. Mimo to większość wyników 
uzyskanych przez SSi było wyższych, niż wyniki MSi. 
Różnice w zakresie wyników uzyskanych w podskalach 
Wiadomości, czy Słownik być może należy tłumaczyć 
biografią edukacyjną każdej z kobiet. Jak wspomniano 
już wcześniej, SSi ukończyła szkołę zawodową oraz 2 lata 
liceum uzupełniającego, natomiast MSi zakończyła swoją 
edukację na etapie szkoły podstawowej. SSi korzystała 
z edukacji ogólnodostępnej, natomiast MSi uczęszczała 
do szkoły specjalnej. Być może również różnice progra-
mowe oraz długość kształcenia miały wpływ na wyniki 
uzyskane w zastosowanych metodach badawczych przez 
osoby badane. Wśród wielu środowiskowych i biologicz-
nych uwarunkowań zaistniałych różnic między chorym 
rodzeństwem trzeba uwzględnić również rolę wpływu 
wychowawczego rodziców (m.in. styl wychowania, 
postawy rodzicielskie itp.). Funkcjonowanie poznawcze 
jest ważną składową fenotypu behawioralnego w GALK. 

Rycina 2. Wyniki przeliczone badanych uzyskane w Skali 
bezsłownej WAIS-R(PL)
Figure 2. Sisters’ results obtained in the non-verbal subtests 
of WAIS-R(PL)
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Odpowiedni stan funkcji poznawczych może determi-
nować nie tylko karierę edukacyjną pacjentów ale także 
adaptację społeczną (w tym aktywność zawodową). Nie 
jest do końca jasne, w jaki sposób w GALK rozwijają się 
procesy neurodegeneracji, jednak prawdopodobnie do-
syć skutecznie może je osłabiać wcześnie wprowadzona 
restrykcyjna dieta w środowisku bogatym w stymulację 
kształtującą rezerwę poznawczą [23]. Warto podkre-
ślić, że przebadane siostry różni aktywność zawodowa 
i wybrane zdolności poznawcze (np. klasyfikacja pojęć, 
logiczne myślenie, uzdolnienia werbalne, pamięć za-
sad pisowni). Co więcej, SSi ma wyższe kompetencje 
komunikacyjne, co mogło być jednym z czynników 
ułatwiających podjęcie aktywności zawodowej (MSi nie 

pracuje). Największe różnice między siostrami dotyczyły 
zasobu słów, zdolności do definiowania pojęć oraz 
zdolności do uczenia się nowych umiejętności. Co istot-
ne, w przeprowadzonym badaniu nie zaobserwowano 
różnic w zakresie myślenia przyczynowo-skutkowego 
i zdolności do operowania symbolami matematycznymi. 
Należy zwrócić uwagę, że ze względu na małą liczbę 
osób badanych (para rodzeństwa) niniejsze wnioski 
wymagają potwierdzenia w kolejnych badaniach. 

Podziękowania 
Autorzy są głęboko wdzięczni obu Paniom za uczestni-
ctwo w badaniach i nieustanną pomoc w wyjaśnianiu 
biopsychospołecznych aspektów GALK. 

Streszczenie
Wstęp: Pacjenci z galaktozemią klasyczną (GALK) nierzadko cierpią z powodu różnorodnych neurokognitywnych 
zaburzeń. Wskazane zaburzenia mogą pojawić się mimo wprowadzenia bardzo wcześnie restrykcyjnej diety. 
Wśród najczęściej spotykanych w galaktozemii klasycznej trudności w poznawczym funkcjonowaniu wyróżnia 
się: osłabienie przetwarzania informacji, problemy z pamięcią i funkcjami wykonawczymi a także deficyty wzro-
kowo-przestrzenne. Ten układ nieprawidłowości niejednokrotnie rzutuje na przebieg kariery szkolnej pacjentów. 
Jednym z obszarów funkcjonowania edukacyjnego mogącym szczególnie odzwierciedlać wpływ zaburzeń neu-
rokognitywnych w GALK są zdolności matematyczne, zarówno w zakresie myślenia matematycznego, geometrii 
jak i myślenia arytmetycznego. W przypadku galaktozemii klasycznej istnieje również podwyższone ryzyko, że 
w jednej rodzinie może przyjść na świat więcej niż jedno dziecko z tą chorobą. 
Materiał i metody: W prezentowanym materiale przeanalizowano stan funkcji poznawczych dorosłego rodzeń-
stwa, w którym obie osoby chorują na GALK. 
Wyniki i wnioski: Uzyskane wyniki odzwierciedlają istotne różnice w poznawczym funkcjonowaniu obu pacjen-
tek, co w przypadku osób blisko spokrewnionych chorujących na GALK nie jest często odnotowywane przez 
naukowców i praktyków zajmujących się tą rzadką chorobą metaboliczną. 
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