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TERAPIA ZABURZEN MOWY I JEZYKA
CHLOPCOW Z ZESPOLEM KRUCHEGO
CHROMOSOMU X. STUDIUM PRZYPADKU

SPEECH AND LANGUAGE INTERVENTION FOR BOYS WITH
FRAGILE X SYNDROME. CASE STUDY

Stowa kluczowe: zespot kruchego chromosomu X, zaburzenia rozwoju mowy i je-
zyka, studium przypadku.
Keywords: Fragile X Syndrome, speech and language disorders, study case.

Terminologia, klasyfikacja oraz etiologia zespolu kruchego
chromosomu

Zesp6t kruchego chromosomu X (FRA X)' to choroba genetyczna sprze-
zona z plcig. Charakteryzuje si¢ obnizeniem poziomu rozwoju intelektualnego
réznego stopnia (NI)? od lekkiego z 70-80 IQ (20% chorych) do glebokie-
go (80%). Towarzysza mu zaburzenia behawioralne, ktére czg$ciowo pokrywaja
sie z objawami dla autyzmu oraz charakterystyczne cechy dysmorficzne (de la
Paz, Grofit, 2010, s. 133-134). Wystepuje czeéciej u mezczyzn (1/4000) niz ko-
biet (1/8000). Po trisomii chromosomu 21, jest druga co do czestotliwosci przy-
czyna dziedzicznej niepelnosprawnosci intelektualnej (Killeen, Rubin, Strayer,
2009, 5. 92-116).

FRA X zostal po raz pierwszy opisany przez Jamesa Martina i Julie Bell
w 1943 r. Przedstawili oni rodowdd rodziny wielopokoleniowej, w ktérej
wystepowala NI w stopniu znacznym u mezczyzn. Przypuszczali, ze jest ona
spowodowana przez wzorzec dziedziczenia, ktéry jest odmienny od innych
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' FRA X - Fragile X Syndrome; skrét bedzie stosowany w dalszej czesci arty-
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artykutu.


https://doi.org/10.18778/8220-226-7.13

166 Tomasz Wiech

schorzen genetycznych. Sugerowali, ze przyczyna zespolu jest pojedynczy gen
zwiazany z chromosomem X (Ober-Lopatka, 2013, s. 61). W 1969 r. Herbert
Lubs, wykorzystujac techniki cytogenetyczne, zidentyfikowal w kariotypie
niektérych oséb z NI charakterystyczne przewezenie znajdujace sie blisko
konca dlugiego ramienia chromosomu X, przez co wyglada, jakby byl zlamany.
W 1991 r. odkryto, ze bezposrednia przyczyna FRA X jest mutacja dynamicz-
na genu FMR1 na chromosomie X obejmujaca locus Xq27.3 (Rzorica, Gos,
2012, s. 460-475). FMR1 sklada sie z sekwencji bialek CGG. Odpowiada za
synteze bialka FMR1 odpowiedzialnego za stymulacje rozwoju mézgu. Pra-
widlowa liczba powtérzenn CGG w genie FMR1 wynosi okoto 5-54 i przeka-
zywane s3 one stabilnie w nastepnych pokoleniach. Liczba powtérzen w obre-
bie genu FMRI1 jest niestabilna u nosicieli i podczas przekazywania materiatu
genetycznego potomstwu rosnie. Jezeli liczba powtdrzen miesci sie¢ w prze-
dziale 59-200 powtorzen, to nastepuje permutacja® genu FRM1; powyzej 200
— pelna mutacja.

Pelna mutacja moze wspétwystepowaé z permutacja (zob. tabela 1). Lan-
dowska i in. (2018, s. 17) dodaja, ze wydluzanie si¢ genu moze w rezultacie pro-
wadzi¢ do innych implikacji klinicznych. Obecno$¢ mutacji, w zalezno$ci od
genu, jest przyczyna okolo 30 choréb neurologicznych, neurodegeneracyjnych
czy nerwowo-mie$niowych, np. choroby Huntingtona, dystrofii miotonicznej
typu 1 i 2, wybranych ataksji rdzeniowo-mézdzkowych (np. ataksji Friedreicha),
niektérych rodzajéw stwardnienia zanikowego bocznego, otepienia czotowo-
-skroniowego.

Tabela 1. Typy alleli genu FMR1 w zalezno$ci od liczby powtérzert CGG

Liczba Ryzyko ekspiacji
Typ allelu CGG Fenotyp do pelnej mutacji
<45 | prawidlowy brak
prawidlowy brak, ewentualnie do premu-

45-54 | prawidlowy tacji

podwyzszone ryzyko wy- wysokie, zwiekszajace si¢
premutacja | 55-200 | stapienia FXPOI u kobiet ryzyko wraz ze wzrostem

i FXTAS u obu plci liczby CGG
- . 0 : .
mutacia 5 200 FRAX chlopcyido 50% se.kwenc]a wysoce niesta
dziewczynek bilna

Zrédto: Landowska i in., 2018, s. 17.

3 Premutacja — nieutrwalone zmiany materiatu genetycznego spowodowane dzia-
laniem mutagenéw (Komender, Mossakowski, Ortowski, 1996, s. 1067).
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FRA X wystepuje u 0osob plci meskiej i zeniskiej. W obu obserwuje sie szerokie
spectrum objawéw klinicznych. W przypadku mezczyzn sa bardziej nasilone. Do
fizycznych oznak FRA X zalicza si¢ wydluzona i waska twarz, wysunieta zuchwe,
podniebienie gotyckie, powiekszone i odstajace malzowiny uszne, makrocefalie
(> 50 centyla), plaskostopie (71%), zwigkszong ruchliwo$¢ stawéw (67%), deli-
katna i migkka skére, makroorchidyzm po okresie pokwitania (70%) (Jastrzebski
iin., 2013, s. 119-129). Cechy te czesto pojawiaja si¢ w okresie wezesnej adole-
scencji, a podobienstwo wczesnych trudnosci rozwojowych do innych zaburzen
powoduje, ze FRA X jest trudne do zdiagnozowania w okresie niemowlecym
i wezesnodziecigcym (Ober-Lopatka, 2013, 5. 61).

Podstawowym objawem FRA X jest niepelnosprawnos¢ intelektualna ujaw-
niajaca si¢ juz w okresie wczesnodziecigcym, objawiajaca si¢ w postaci trudno-
$ci w zakresie nabywania umiejetnosci kluczowych. NI w calej grupie z FRA X.
W obrebie plci meskiej waha sie od umiarkowanej do znacznej; natomiast
u dziewczynek jest bardziej zréznicowana i oscyluje od normy intelektualnej do
umiarkowanej NI, przy czym ostatni ze stopni pojawia si¢ najrzadziej (Carvajal,
Aldrige, 2011, s. 31). Typowe jest oslabienie uwagi, pamieci wzrokowej, pa-
mieci krotkotrwalej, postrzegania, koordynacji wzrokowo-ruchowej, planowania
i przetwarzania bodzcéw arytmetycznych (Hall, 2009, s. 335).

Kolejnym symptomem jest opdzniony rozwdj ruchowy spowodowany
zwigkszeniem elastyczno$ci stawdw oraz obnizonym napigciem mig$niowym.
W wiekszoéci przypadkéw umiejetnosci w zakresie motoryki duzej sa dobrze
rozwiniete, jednakze z powodu gietkosci stawéw i plaskostopia wystepuje nie-
zdarno$¢ w poruszaniu sie oraz trudnosci z réwnowaga; natomiast w przypadku
motoryki malej utrudnione s3 planowane ruchy precyzyjne ze wzgledu na obni-
zone napiecia mie$niowe (O’Hara, McCarthy, Bouras, 2010, s. 19-20).

Zaburzenia nabywania umiejetnosci kluczowych wplywaja réwniez na za-
burzenia rozwoju sfery spolecznej, behawioralnej i emocjonalnej. Charaktery-
styczne dla FRA X jest ADHD, autoagresja (gryzienie dloni i palcéw) i agresja
pojawiajace si¢ miedzy 1 a 3 rokiem zycia. Niektdre zachowania dziecka z FRA X
przypominaja zachowania typowe dla autyzmu, tj. brak lub unikanie kontaktu
wzrokowego, zaburzenia integracji sensorycznej, zaburzenia opozycyjno-bun-
townicze i/lub powtarzajace sie zachowania autoagresywne jako forma obronna
przed podejmowaniem trudniejszych zadan lub zmiang rutynowego planu ak-
tywnosci w ciagu dnia (zob. tabela 2). Trudnosci w obszarze spolecznym i emo-
cjonalnym pojawiaja sie¢ w szczeg6lnosci w grupie os6b plci zeriskiej w trakcie
okresu dorastania. Naleza do nich fobia spoleczna, depresja, trudnosci z kontrola
impulséw, zaburzenia obsesyjno-kompulsywne, napady paniki, zaburzenia na-
stroju. Powyzsze zaburzenia i trudno$ci moga prowadzi¢ do unikania kontaktu,
ktory w rezultacie moze prowadzi¢ do mutyzmu, nasilajacego sie w szkole i uste-
pujacego w $rodowisku domowym (Hoffmann, Berry-Kravis, 2016, s. 331-334).



168 Tomasz Wiech
Tabela 2. Diagnoza réznicowa autyzmu i FRA X u 0séb plci meskiej
Autyzm Zespot kruchego chromosomu X
— zaburzenie rozwoju od chwili | - choroba genetyczna sprzezona
Ob narodzin z plcia
raz S : .
Kliniczn - brak objawéw zewngtrznych | - objawy zewnetrzne (zmiany
Y d ficzne twarzy, makroce-
ysmor Y,
falie, plaskostopie)
. - nadwrazliwos¢ - nadwrazliwo$¢
Percepcja ~ nied liwosd _ nied liwodd
bodicéw niedowrazliwos¢ niedowrazliwo$¢
- prawidlowa
— opdzniony rozwdj mowy — opodzniony rozwdj mowy
- brak, zahamowanie, wycofanie | — pierwsze slowa pojawiaja sie
po nieharmonijny; rzadko pra- |  wzaleznoéci od stopnia NI
widlowy pod wzgledem eta- | - mowaijezyk sa wykorzystywa-
Komunikacja|  péw rozwdj mowy ne celowo
- mowa i jezyk nie sa wykorzy- | - dazenie do nawigzania i zacho-
stywane do komunikacji wania kontaktu
— brak lub ograniczone inicjowanie | — kontakt jest nawigzywany i pod-
i podtrzymywanie komunikacji trzymywany przez mimike
Kontakt - brak - utrudniony z powodu zaburzen
wzrokowy koncentracji uwagi
Kontakt — zalezy od czasu wystapienia ob- | — ograniczony
fizyczny jawow
— brak stalosci zachowania — brak stalosci zachowania lub in-
— brak pozawerbalnego przekazu | fantylnos¢, lepko$é uczuciowa
emocjilub przekaz nieadekwatny | — niski poziom kontroli emocji,
- nieodpowiednie reakcje, sprze- |  popedow i dazen
Emocje czne z przyjetymi wzorcami | — czesto duze nasilenie potrzeby
zachowan przywiazania i poczucia bez-
— preferowanie kontaktow z oso- |  pieczenistwa
bami starszymi
- zachowania emocjonalne cze-
sto s3 nieadekwatne
- trudnoéci/brak nawigzywania | — nawiazywanie kontaktéw spo-
kontaktéw spolecznych lecznych
Zachowania | - zaspokajanie potrzeb - wchodzenie w interakcje i zaba-
spoteczne - zachowania aspoteczne wa na danym poziomie rozwo-
- preferowanie os6b dorostych ju, a nie wieku
- zachowania aspoleczne
Stereotypie | - obecne — obecne wzaleznosci od stopnia NI

Zrédlo: Winczura, 2012, s. 20-26; Birtwell, Willoughby, Nowinski, 2016, s. 19-23; Cie-
szynska, 2010, s. 101-116; Hoffmann, Berry-Kravis, 2016, s. 331-334; opracowanie wlasne.




Terapia zaburzelt mowy i jezyka... 169

W niektorych przypadkach FRA X (25-30%) stwierdza si¢ wystepowanie
autyzmu, objawiajace si¢ poprzez ograniczong zdolnos¢ komunikacji ze spote-
czenstwem, brak koncentracji, impulsywnos¢, nadpobudliwosci, nadwrazliwo-
§ci/niedowrazliwosci na bodzce dotykowe, stereotypie ruchowe (trzepotanie
rekoma, kolysanie, klaskanie). Blomquist, badajac 83 chlopcéw z autyzmem, za-
obserwowat FRA X u 13 dzieci. Fisch i Brown dokonali podobnych obserwacji.
Z kolei Cohen, analizujac cechy niewerbalne, stwierdzil, ze FRA X jest bezpo-
$rednio zwiazany z symptomami wystepujacymi w autyzmie. Ponadto Gillberg
i Jenkins poinformowali 0 mozliwym powiazaniu pomiedzy FRA X a zaburzenia-
mi w autyzmie (Milunsky i Milunsky, 2015, s. 187).

Nabywanie mowy ijezyka

Zaburzenia w obrebie mowy maja wieloczynnikows etiologie. Trudnosci
w zakresie ekspresji spowodowane s3 prognatyzmem, rozszczepieniem podnie-
bienia, podniebieniem gotyckim, wadami zgryzu. Wystepujace obnizone napie-
cie mie$ni dodatkowo moze skutkowaé nadmiernym $linieniem, stale otwartymi
ustami prowadzacymi do infekcji gornych drég oddechowych i cichej mowy.
Trudnosci z odbiorem i rozumieniem jezyka wynikaja z wad stluchu spowodo-
wanych infekcja ucha $rodkowego (85% przypadkéw) (Abbeduto, Hagerman,
1997,s.314-315).

Nabywanie kompetencji jezykowych jest $cisle powiazane z ksztaltowaniem
sie¢ kluczowych kompetencji i umiejetnosci poznawczych. Deficyty poznaw-
cze w zakresie pamieci krotkotrwalej, sekwencyjnego przetwarzania informacji
i podtrzymywania uwagi utrudniaja nabywanie kompetencji jezykowych. Zabu-
rzenia w obszarze komunikacji moga by¢ pogtebione, jezeli dodatkowo wyste-
puja zachowania charakterystyczne dla 0séb z autyzmem (Abbeduto, Brady, Ko-
ver, 2007, s. 38). Mowa ekspresywna rozwija si¢ w grupie oséb z FRA X. Zalezy
ona jednak od stopnia NI. W przypadku stopnia lekkiego gaworzenie pojawia
si¢ okolo 1 roku zycia, sylaby — pomiedzy 1 a 2, stowa — 2 a §, frazy — S a 8; nato-
miast w przypadku umiarkowanego i znacznego obserwuje si¢ wydluzony okres
fazy przedjezykowej, pierwsze wyrazy pojawiaja si¢ do 8 roku zycia, a frazy — do
13 roku zycia (Tarkowski, 2005, s. $59-561). Przebieg i rozwéj poszczegélnych
aspektow jezyka jest $cisle uzalezniony od plci, jednak w przypadku chlopcow
jest on zazwyczaj bardziej zaburzony (zob. tabela 3).

Zaburzenia mowy ekspresywnej w grupie dzieci z FRA X obejmuja powta-
rzanie rutynowych zwrotéw i wykorzystywanie w wypowiedzi stéw tylko w nie-
wielkim stopniu zwigzanych z jej tematem. W wypowiedziach moze pojawic sie
rowniez echolalia bezposrednia lub odroczona. Trudno$ciom komunikacyjnym
moga towarzyszy¢ zachowania niewerbalne (np. autostymulacja), ktére utrud-
niaj3 proces porozumiewania sie.



170 Tomasz Wiech

Tabela 3. Zaburzenia mowy w FRA X ze wzgledu na ple¢

Chtopcy Dziewczynki
— trudnosci w nabywaniu poszczegélnych | — postugiwanie sie poszczegdlnymi pod-
podsysteméw mowy systemami mowy miesci si¢ w grani-
— nieprecyzyjna artykulacja cach normy
— przyspieszone tempo méwienia, duza gloé- | — trudno$ci w zakresie rozumienia ironii,
no$¢ wypowiedzi, chropowato$¢ glosu sarkazmu, odczytywania informacji za-
— lepsze rozumienie niz nadawanie wartych w natezeniu i intonacji glosu
— echolalia bezposrednia lub odroczona |- trudnoéci z odczytywaniem semantyki
- trudno$¢ w rozumieniu poje¢ abstrak-|  mimiki twarzy
cyjnych i symbolicznych - nieumiejetnos¢ lub ograniczona zdol-
— trudno$¢ z utrzymaniem linii tematycz-| noé¢ do prowadzenia dialogu
nej konwersacji — trudnoéci w formulowaniu i wypowia-
daniu mysli czy tworzeniu diuzszych
wypowiedzi
— staba pamie¢ stuchowa
- mutyzm wybidrczy

Zrédlo: Sarota, 2011, s. 284-285, opracowanie wlasne.

Wedlug niektérych badaczy (Abbeduto, Hagerman, 1997, s. 317) moze nastapié
pogorszenie umiejetnosci w omawianym obszarze w okresie adolescencji. Jest to
zwiazane z konieczno$cig nawigzywania relacji w nowym otoczeniu, co w rezul-
tacie powoduje nasilanie leku, zwlaszcza u plci zenskiej.

Diagnoza logopedyczna

Studium przypadku dotyczy chlopca wwieku 6 lati 5 miesiecy, podopieczne-
go przedszkola specjalnego. Urodzil si¢ w 2013 r. i jest dzieckiem z drugiej ciazy,
ktorej przebieg byt prawidlowy. Poréd odbyt si¢ poprzez cesarskie cigcie w 37 tyg.
cigzy. Wazyl 2870 g i otrzymal 9 punktéw w skali Apgar. Urodzit sie z asyme-
tryczng twarza, asymetrycznym ukladem ciala i dysplazja stawéw biodrowych.
W okresie dziecifistwa stan pobudzenia byt absorbujacy. Z dokumentacji wynika,
ze rozwdj psychomotoryczny dziecka byl opézniony (siadanie — 2,5 roku zycia;
samodzielne stanie - 3,5; chodzenie - 4). Z powodu dysplazji stawéw biodro-
wych, obnizonego napigcia mig$niowego oraz znacznych trudnosci w rozwoju
motorycznym prowadzony byl metoda Vojty. W dalszym ciagu znajduje si¢ pod
opieka fizjoterapeuty.

Z informacji otrzymanych od matki dziecka wynika, ze rozw6j mowy jest
znacznie opdzniony (pierwsze stowa pojawily sie okolo 7-8 miesiaca zycia; wy-
razenia dzwigkonasladowcze — okolo 2 roku zycia). Rozumie ono proste pole-
cenia, ale czesto ich nie wykonuje. Komunikacja dziecka opiera si¢ gtéwnie na
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ograniczonej komunikacji pozawerbalnej, wskazywaniu caly dlonia, nawiazywa-
niu kontaktu wzrokowego. Kiedy chlopiec ukonczyt 3 lata, rodzice rozpoczeli
terapie logopedyczna. Nie przynosila jednak zbyt wielu efektow ze wzgledu na
zachowania opozycyjno-buntownicze i niesystematyczne uczestnictwo w niej
z powodu czestych infekcji dziecka. W wieku 4 lat chlopiec zaczal uczeszcza¢
na zajecia do przedszkola specjalnego, gdzie zostal objety opieka logopedyczna
w wymiarze 3 godzin tygodniowo.

W trakcie pierwszych spotkan w lutym 2017 r. (wiek pacjenta w momen-
cie badania 4 lata i 4 miesiace) przeprowadzitem obserwacje oraz badanie ko-
munikacji i mowy podopiecznego. W tym celu skorzystalem z nastepujacych
narzedzi diagnostycznych Checklist of Communicative Functions and Means
(Wetherby, 1995), Social Communication Skills: Pragmatic Check List (Goberis
iin., 2012) i elementéw VB-MAPP (Sundberg, 2015)* Celem poszczeg6lnych
prob badawczych byla ocena: umiejetnosci inicjowania i podtrzymywania kon-
taktu z réwiesnikami i doroslymi; nasladowania i dzialania naprzemiennego;
rozumienia polecen jedno- i kilkuetapowych; rozumienia poje¢ z kategorii
przedmiotéw z najblizszego otoczenia oraz czasownikéw; sprawnosci i budowy
aparatu artykulacyjnego; umiejetnosci powtarzania glosek izolowanych, sylab
i stéw; nazywania desygnatéw. Dodatkowo sprawdzono lateralizacje i funkcje
poznawcze. Powyzsze dzialania pozwolily na wyciagniecie wnioskéw i opraco-
wanie indywidualnego programu terapii logopedycznej chlopca na rok przed-
szkolny 2017/2018.

Analiza wynikéw kwestionariuszem Checklist of Communicative Functions and
Means wykazata ograniczone umiejetno$ci w zakresie komunikacji niewerbalnej
i werbalnej (zob. rysunek 1). Kontakt wzrokowy chlopca jest ograniczony — pa-
trzy na calg twarz. Inicjuje i podtrzymuje kontakt zaréwno z réwiesnikami, jak
i osobami dorostymi, stosujac kontakt wzrokowy, manipulacje fizyczne, rzucanie

* Kwestionariusz Checklist of Communicative Functions and Means (Wetherby,
1995) pozwala na okreslenie sposobéw porozumiewania sie i znaczenia komunikatéw.
Tabela jest podzielona na dwie czgéci. Pierwsza z nich okregla funkcje komunikacji (sa-
moregulacja, interakcje spoleczne, dzielenie wspélnego pola uwagi), natomiast druga
— forme komunikowania sie (niewerbalna i werbalng).

Kwestionariusz Social Communication Skills: Pragmatic Checklist (Goberis i in.,
2012) jest oparty na Pragmatic Checklist Simona. Umozliwia ocene kompetencii spo-
leczno-pragmatycznych. Skiada si¢ z 6 czeéci (wyrazanie potrzeb, wydawanie polecen,
wyrazanie emocji, interakcje spoleczne, dzielenie si¢ wiedza i wyobraznig).

Kwestionariusz VB-MAPP jest oparty na analizie zachowan werbalnych Skinnera,
kamieni milowych rozwoju oraz danych z badania przeprowadzonego na grupie dzieci
rozwijajacych sie zdrowo, dzieci z autyzmem i dzieci z innymi zaburzeniami rozwojowy-
mi. Sktada sie z pigciu czesci. W trakcie obserwacji dziecka wykorzystano cze$¢ druga,
ktéra pozwolita oceni¢ bariery jezykowe i edukacyjne.
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przedmiotéw w strone partnera, mimike twarzy lub dzwiegki nieartykutowane.
Kontakt z partnerem komunikacyjnym podtrzymuje poprzez usmiech i mimo-
wolne ruchy rekami. Wyraza prosbe o przedmioty lub kontynuacje danej czyn-
nosci, stosujac gest wskazywania caly dlonia, uzywanie dloni dorostego, mimike
twarzy, dzwieki nieartykutowane lub placz. Protest wyrazany jest poprzez agre-
sje, krecenie gtowa, mimike lub placz. W kontaktach spolecznych w stosunku do
niektérych oséb pojawia sig placz, autoagresja lub agresja (popychanie, rzucanie
przedmiotami, bicie, szarpanie). Analiza kwestionariuszem Social Communica-
tion Skills: Pragmatic Check List potwierdzila powyzsze obserwacje. Wykazala
réwniez, ze chlopiec nie potrafi dokonywaé wyboréw (chwyta wszystkie przed-
mioty znajdujace si¢ w jego zasiegu) i nie wyraza potrzeb fizjologicznych. Dodat-
kowo proces komunikowania si¢ jest utrudniony z powodu obecnych stereotypii
ruchowych (machanie rekami, kolysanie si¢ do przodu i do tyhu).

Mowa receptywna i ekspresywna chlopca jest znacznie opézniona. Dziecko
wykonuje proste polecenia jednoetapowe zwigzane z codziennym funkcjonowa-
niem, jezeli sa poparte gestem. Wskazuje pojecia na konkretnych przedmiotach
z kategorii: przedmioty domowe, zabawki, zwierzeta domowe. Nie stosuje dZwie-
kéw do nazywania. Liczba wydanych dzwiekéw ogranicza sie do samoglosek, spol-
glosek [b, m, p, t] i sylab. W trakcie mowy spontanicznej [a, e] s3 zdeformowane;
[o] jest zamieniane na [u]; w sylabach [i] » [y], [b] > [m], [t] > [p/m]. Dodatkowo
obserwuje sie wysuwanie jezyka poza jame ustng i zuchwy do przodu.

Méwienie jest utrudnione z powodu zmian szczgkowo-twarzowych (wada zgry-
zu, podniebienie gotyckie), zmian anatomicznych w obrebie jamy ustnej (makroglo-
sja), oslabionego napiecia mig$niowego. Ponadto obserwuje si¢ podwrazliwos¢ jamy
ustnej oraz §linotok. Motoryka i kinestezja artykulacyjna® — nieprawidlowe.

Zaburzeniom rozwoju mowy i jezyka towarzysza: znaczne obnizenie zakresu
uwagi i koncentracji, zaburzenia pamigci, opdznienie w sferze poznawczej w stop-
niu umiarkowanym, zaburzenia motoryczne o bazie sensorycznej, zaburzenia re-
akgji posturalnych w tle (problem ze znajomoscia schematu ciata, brak ustalonej
lateralizacji), spowolnienie proceséw myslenia, znaczne opéznienie rozwoju psy-
choruchowego. Zauwazono wplyw zaburzonej integracji odruchowej na wlasciwa
koordynacje ruchéw, motoryke mala. Biorac pod uwage zadania z zakresu motoryki
malej (chwytanie, fapanie) zauwaza si¢ obnizone zdolnosci manipulacyjne. Obser-
wuje sie zaburzenia regulacji proceséw sensorycznych o charakterze podwrazliwo-
$ci ukladu przedsionkowego i proprioceptywnego z elementami podwrazliwoséci
uktadu taktylnego (eksploracja otoczenia za pomoca dotyku i smaku), nadwrazli-
wos¢ stuchows (nietolerowanie szuméw i wysokotonowych dzwiekéw).

5 Kinestezja artykulacyjna — czucie utozenia narzadéw mowy wlasciwego poszcze-
g6lnym gloskom. Motoryka artykulacyjna — umiejetno$¢ wykonywania poszczegélnych
ruchdw przez narzady artykulacyjne.
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Program terapii logopedyczne;j

Na podstawie przeprowadzonych obserwacji opracowano indywidualny pro-
gram terapii logopedycznej (zob. tabela 4). Nieprawidlowosci rozwoju mowy i jezyka
spowodowane s3 nie tylko niepelnosprawnoscia intelektualna w stopniu umiarko-
wanym, lecz takze zachowaniami charakterystycznymi dla oséb z autyzmem. Za-
kldcenia te prowadza do ograniczenia mozliwosci jezykowych i komunikacyjnych.
Gléwnym zalozeniem terapii bylo stymulowanie rozwoju mowy receptywnej i eks-
presywnej. Terapie logopedyczna oparto na podejsciu behawioralnym oraz edukacji
specjalnej, przewidujacej zajecia ogélnorozwojowe, aktywizujace myslenie oraz funk-
cje poznawcze, uwzgledniajac roznice zwiazane z postacia choroby. W dziataniach te-
rapeutycznych szczegdlng uwage skupiono na wygaszaniu zachowan niepozadanych
i budowaniu przyjaznej atmosfery podczas zaje¢. W trakcie programowania terapii
dobierano odpowiednie techniki terapeutyczne, a takze odpowiedni materiat ¢wicze-
niowy odpowiadajacy komunikacyjnym i poznawczym potrzebom dziecka. Program
zaklada wspélprace z innymi specjalistami (pedagogiem, psychologiem, fizjoterapeu-
ta, terapeuta SI) w celu uscislenia kierunku dzialania.

Tabela 4. Indywidualny program terapii logopedycznej

Obszar Cele . o
o . Zadania do realizacji
usprawniania | szczegotowe
emocjonalny | rozwijanie ~ redukowanie zachowan stereotypii (trzepotania re-
samo$wiado- kami)
mosci emo- | - redukowanie autostymulacji (kiwania sie do przodu
cjonalnej i tytu)
~ wygaszanie zachowan niepozadanych (krzyku, pla-
czu, agresji, autoagresji)
- przygotowywanie do nadchodzacych zmian
spoteczny nawigzywanie | — budzenie zainteresowania najblizszym otoczeniem
ipodtrzy- — zwracanie uwagi na partnera komunikacyjnego
mywanie — rozbudzanie $wiadomosci, ze czlowiek jest zrédtem
kontaktu zaspokajania potrzeb

dostarczanie pozytywnych do$wiadczen w kontakcie
z partnerem poprzez zabawe, pochwale, nagradzanie
inicjowanie kontaktu w réznych sytuacjach i miej-
scach

rozwijanie umiejetnoéci czekania

podtrzymywanie kontaktu poprzez nauke specyficz-
nych reakcji dotyczacych prosby, zaprzestania czyn-
nosci, proszenia o pomoc

pokonywanie dystansu komunikacyjnego
budowanie pola wspélnego widzenia
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Tabela 4 (cd.)
Obsze.xr . Ce}e Zadania do realizacji
usprawniania | szczegotowe
wzmacnianie kontaktu wzrokowego
budowanie modelu naprzemiennego
komunikowa- | ksztalcenie stwarzanie mozliwoéci dokonywania wyboru ulu-
nie si¢ umiejetno- bionych aktywnoéci i do$wiadczanie skutkéw wia-
$ci prze- snego wyboru
kazywania stwarzanie mozliwosci dokonywania wyboru osoby,
informacji ktéra ma uczestniczy¢ w aktywnosci
wyrazanie potrzeb i aktywnosci przy uzyciu PECS
rozwijanie rozwijanie rozumienia poleceri jednoetapowych,
mowy recep- dwuetapowych
tywnej rozwijanie rozumienia poje¢ z kategorii zwiazanych
z przedmiotami codziennego uzytku i aktywnos$ciami
wskazywanie przedmiotéw w otoczeniu
identyfikowanie przedmiotéw na podstawie dzwie-
ku, funkcji
podawanie przedmiotéw niebedacych w polu widzenia
wskazywanie poje¢ zwigzanych z miejscem
wskazywanie odpowiedzi na pytania: co? kto? gdzie?
rozwijanie usprawnianie sfery orofacjalnej (m.in. masaze)
mowy eks- usprawnianie motoryki narzadéw artykulacyjnych
presywnej (warg, jezyka, policzkéw, podniebienia)
$wiadome kierowanie ruchami narzadéw mowy
ksztattowanie prawidlowego toru oddechowego po-
przez wzmacnianie migéni bioracych udzial w oddy-
chaniu, wydluzanie fazy wydechowej
wzmacnianie wszelkich wokalizacji
potwierdzanie i negowanie przy pomocy gestu, stowa
zabawy dzwigkonasladowcze
nagladowanie pojedynczych diwigkdéw, sylab, stow
[CVCV]
nazywanie os6b, przedmiotdw, czynnosci
proces pamieé krétkotrwata, sekwencyjna, symultaniczna
poznawczy
klasyfiko- dopasowywanie tych samych przedmiotdw, zdjec,
wanie obrazkéw

dopasowywanie przedmiotéw do zdjec i obrazkow;
obrazkéw do zdje¢

porzadkowanie tych samych koloréw, figur
grupowanie przedmiotow ze wzgledu na przynalez-
nos¢
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Obszar Cele

. . Zadania do realizacji
usprawniania | szczegdlowe

poréwny- - dopasowanie przedmiotu do ramki
wanie - wktadanie klockéw do otwordéw
uktadanie — ukladanie przedmiotéw w wyznaczonej linii

- ukfadanie przedmiotéw wedlug polecent
— ukladanie przedmiotéw w wyznaczonym miejscu

nasladowanie | - na$ladowanie ulozenia przedmiotéw, klockéw, ge-
stow

— zabawy imitujace jedng czynno$¢

— zabawy skladajace sie z dwdch sekwencji

- zabawa tematyczna

percepcja - stymulacja stuchowa

stuchowa - rozwijanie wrazliwosci stuchowej poprzez identyfi-
kowanie zrédta lub miejsca wytwarzanego dzwieku

- stuchanie, rozpoznawanie i wskazywanie celowo wy-
dawanych dZzwiekéw, najpierw za pomocy zmystu
wzroku, a potem stuchu

- stuchanie, rozpoznawanie i wskazywanie dZwiekéw
wydawanych przez zwierzeta, pojazdy

— stuchanie, rozpoznawanie i wskazywanie przedmio-
téw pochodzacych z otoczenia

Zrédlo: opracowanie wlasne.

Podsumowanie

Po 12 miesigcach nastapita poprawa w zakresie rozwoju sprawnosci jezyko-
wo-komunikacyjnych, co §wiadczy o tym, ze prowadzone dzialania przyniosty
zamierzone efekty. Po zredukowaniu zachowan niepozadanych chlopiec zaczat
podejmowaé proby wyrazania swoich potrzeb przy pomocy komunikacji wspo-
magajacej (PECS).

W trakcie terapii wprowadzono ¢wiczenia artykulacji prostych wykrzyknien,
wyrazania zdziwienia, zasmucenia (np. o! — wykrzyknienie, zdziwienie jako re-
akcja na cheé zwrécenia na co$ uwagi, aaaa — na zrozumienie). W wyniku od-
dzialywan logopedycznych pojawialy sie u dziecka sylaby stuzace komunikacji,
onomatopeje. Onomatopeje, bedace rdzeniem wielu wyrazéw, staly sie podstawa
pojawiajacych si¢ w jego stowniku czynnym pierwszych, prostych rzeczownikéw
(np. balon, pitka, pi¢, jes¢). W tym czasie chlopiec nauczyt sie witad i zegna¢, po-
jawily sie u niego préby artykulacji wlasnego imienia oraz kolejne wyrazy. Cwi-
czono z nim prozodyczne cechy jezyka. Niewerbalnie, poprzez wskazywanie, do-
konuje wyboru: Co chcesz? Mimo rozwoju stownika biernego i rozumienia stéw
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chlopiec ma duza trudno$¢ z artykulacja, nie zawsze odpowiada na pytania i na-
dal nie tworzy prostych zdan. Stownik czynny ogranicza sie u niego do wyrazéw,
ktore odnosza si¢ do codziennego funkcjonowania, potrzeb fizjologicznych, ulu-
bionych przedmiotéw. Konsekwencja ¢wiczen ksztaltujacych rozumienie mowy
w trakcie terapii indywidualnej oraz z terapeuta na grupie jest umiejetnos¢ rozu-
mienia prostych i zlozonych polecen.

U chlopca wzroslo zainteresowanie otoczeniem i komunikowaniem sig
w aspekcie spotecznym. Inicjuje i stara si¢ podtrzymywa¢ kontakt z dorostym
i dzieckiem. W zwiazku z rozwojem slownika biernego zwigkszyla sie jego che¢
do komunikacji. Potrafi wykorzysta¢ prosta gestykulacje w procesie porozumie-
wania sie z otoczeniem. Komunikaty sa adekwatne do sytuacji. Poprawie ulegto
spostrzeganie, odbidr i przetwarzanie informacji naplywajacych z otoczenia.

7 dzieckiem prowadzono trening stuchowy, rozpoznawanie, réznicowanie
dzwiekow z otoczenia, powtarzanie samoglosek, onomatopei. W zakresie funkcji
wzrokowych nastapit u niego progres w zakresie kontrolowania wzrokiem wyko-
nywanych czynnosci.
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Summary

The article concerns the problem of communication and speech disorders for fragile X
syndrome. Additionally, disorders which have an impact on the therapeutic process were
characterized. The article presents differences in disorders depending on a gender. The
article also presents the case study of a 4-year-old boy with FRA X.



