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Streszczenie

Zespol Aperta jest rzadka chorobg genetyczng, ktéra charakteryzuje sie wrodzonym, przed-
wczesnym zro$nieciem szwow czaszkowych (kraniostenoza) oraz palcozrostem (syndakty-
lia). Z przedstawionych w literaturze badan wynika, Ze zaburzenia rozwoju w tym zespole
maja zlozony charakter i obejmuja wszystkie aspekty funkcjonowania dziecka w sferach: po-
znawczej, jezykowej, emocjonalnej, spolecznej i edukacyjnej. W omawianym zespole mam
do czynienia z wieloprofilowg patogeneza zaburzen mowy i komunikacji. Leczenie dzieci
z zespolem Aperta stanowi ogromne wyzwanie zardwno diagnostyczne, jak i terapeutycz-
ne. Jak wynika z literatury i praktyki logopedycznej, w terapii dzieci z zespolem Aperta ko-
nieczne jest wieloprofilowe i zindywidualizowane podejscie w odniesieniu do potrzeb kon-
kretnego pacjenta.

W artykule zaprezentowano przypadek piecioletniego chlopca, u ktérego dokonano oce-
ny logopedycznej w zakresie: budowy i funkcjonowania aparatu mowy, artykulacji, stuchu
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fonematycznego, sfownictwa czynnego, sprawnosci stowotworczej i narracyjnej. Wykorzy-
stano tez informacje zawarte w dostepnej dokumentacji medycznej, a takze uzyskane w wy-
wiadzie przeprowadzonym z mamg chlopca — w celu pelnej charakterystyki réznych sfer
jego funkcjonowania.

Abstract

Apert syndrome is a rare genetic disorder characterized by congenital, premature fusion of cra-
nial sutures (craniosynostosis) and syndactyly (fusion of fingers and/or toes). Research presented
in the literature indicates that developmental disorders in this syndrome are complex and affect
all aspects of a child’s functioning, including cognitive, linguistic, emotional, social, and educa-
tional domains. In this syndrome, we are dealing with a multifactorial pathogenesis of speech
and communication disorders. Treating children with Apert syndrome poses a significant di-
agnostic and therapeutic challenge. As it results from the literature and speech therapy practice,
in the therapy of children with Apert syndrome, a multi-profile and individualized approach is
necessary in relation to the needs of a specific patient.

This article presents the case of a five-year-old boy who underwent a speech-language as-
sessment covering the structure and function of the speech apparatus, articulation, phone-
mic hearing, expressive vocabulary, word-formation skills, and narrative abilities. Informa-
tion from available medical documentation as well as data obtained from an interview with
the boy’s mother was also used to provide a comprehensive characterization of various areas
of the child’s functioning.

Wprowadzenie

W literaturze odnoszacej sie do chordb genetycznych czytamy, ze ,definicja wro-
dzonych wad rozwojowych jest bardzo szeroka, obejmuje zaburzenia o réznej
etiologii, patogenezie czy o réznym momencie ich powstania” [Smigiel, Lacz-
manska, 2012, s. 11]. Definicja zaburzen rozwojowych odnosi si¢ do wad ana-
tomicznych i nieprawidfowosci w funkcji komorek i tkanek, zaburzen chromo-
somalnych i molekularnych, dziedziczonych oraz wieloczynnikowych, ktére
zostaly nabyte w okresie przed urodzeniem [Smigiel, Laczmanska, 2012, s. 11].
Pochylajac sie nad problematyka zaburzen rozwojowych u dzieci, nalezy przy-
wola¢ pojecie tak zwanej choroby rzadkiej, ktérej mianem moze by¢ okresla-
nych wiele schorzen. Jak pisza cytowani wyzej autorzy, wedtug nomenklatury
europejskiej choroba rzadka oznacza jednostke chorobowa, ktéra wystepuje
w populacji u jednej na 2 tysigce 0s6b lub rzadzie;j!.

1 Zliteratury wynika, ze ,,zdefiniowano blisko 8 tysigecy choréb rzadkich, ktérych lista jest nadal ot-
warta. Szacuje si¢, ze w krajach europejskich na choroby rzadkie choruje co najmniej 27 milion6éw lu-
dzi. Choroby te maja heterogenng symptomatologie, postepujacy przebieg i bardzo rézne rokowania,
niejednokrotnie niepomyslne. [...] Wiekszo$¢ z nich to zespoly genetyczne o réznej etiologii” [Smi-
giel, Laczmanska, 2012, s. 13]. Z doniesien przedstawionych przez Agnieszke Kamyk-Wawryszuk wy-
nika, Ze w Polsce z takg diagnoza zyje okolo 2-3 milionéw pacjentéw (Zalacznik do uchwalty nr 88...,
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Zespo6t Aperta - etiologia i charakterystyka ogolna

Zespot Aperta (ZA, ang. Apert’s syndrome, tac. acrocephalosyndactylia) to rzadki,
uwarunkowany genetycznie zesp6l wad wrodzonych ukladu kostnego, ktéry dzie-
dziczony jest autosomalnie dominujgco. W ICD-10 otrzymal kod Q87.0, a w ICD-11
LD:24.G2 [Choroby Rzadkie, b.r.]. Charakteryzuje si¢ wrodzonym, przedwczesnym
zro$nieciem szwow czaszkowych (kraniostenoza?) oraz palcozrostem (syndaktylia).
Zaliczany jest do grupy dysostoz czaszkowo-twarzowych [Jakubiuk-Tomaszukiin.,
2012, s. 73]. Pierwsze informacje o symptomach charakterystycznych dla tego ze-
spotu opracowat pod koniec XIX wieku S.W. Wheaton, a pierwszy jego obraz kli-
niczny ukazat si¢ na poczatku ubiegtego stulecia — opracowat go francuski pediatra
Eugene Charles Apert w latach 1868-1940. W 1906 roku opisal on dziewig¢ przy-
padkdéw pacjentéw o charakterystycznych wadach wrodzonych w obrebie czaszki
i palcoéw rak oraz stop [Chen, 2005; Jakubiuk-Tomaszuk i in., 2012, s. 73-77; Szczu-
pal, 2013, s. 81-93]. Prawdopodobnie jest to najbardziej znany i najlepiej opisany
typ akrocefalosyndaktylii3 typu I (ACS1). Czestotliwos¢ wystepowania szacuje sie
na 1 na 65 tysiecy (okoto 15,5 na milion) zywych urodzen [Chen, 2005, s. 61] i jest
ona zalezna od rasy. Najwyzszy wskaznik zachorowalnosci u noworodkéw wyste-
puje w przypadku rasy z6ttej, natomiast najnizszy u 0séb z rejonu Pétwyspu Iberyj-
skiego [Tolarovaiin., 1997, s. 394]. Zespo6t ten cechuje wysoki procent $miertelno$ci
przede wszystkim w pierwszym roku zycia dziecka.

2024). Dana choroba moze by¢ diagnozowana w malej grupie oséb - na przyklad rdzeniowy zanik
mieéni rozpoznany jest u okoto 1000 0séb w Polsce (Fundacja SMA, b.r.). Stad cze¢sto potocznie mowi
sie, ze choroby rzadkie nie sg wcale takie rzadkie [podkreslenie autorek] [Kamyk-Wawryszuk, 2022,
s. 21]. Z punktu widzenia medycznego przyjmuje sig, Ze sa one diagnozowane u 5 oséb na 10 tysigcy
zywych urodzen [Liburaiin., 2016, s. 5].

2 Wada ta zazwyczaj ujawnia si¢ juz w chwili porodu, a czesto$¢ jej wystepowania jest szacowana
na mniej wiecej jeden przypadek na 2 tysigce zywych urodzen. Przedwczesne zaro$nigcie szwow czasz-
kowych prowadzi do deformacji zaréwno sklepienia, jak i podstawy mézgoczaszki (w czeéci przypad-
kéw réwniez do zaburzen w obrebie twarzoczaszki). Zmiany tego typu moga spowodowad wystapienie
miejscowego nadcisnienia srodczaszkowego, a co za tym idzie — zaburzen rozwoju psychoruchowego
pod postacig zaburzen wyzszych czynno$ci nerwowych, takich jak np. mechanizmy nabywania mowy
- zaréwno biernej, jak i czynnej, stuchu fonematycznego, ztozonych funkeji wzrokowo-przestrzen-
nych, mechanizméw kojarzenia itd. Dodatkowo mogg im towarzyszy¢ zaburzenia emocjonalne zwig-
zane z nieprawidtowym ksztattem czaszki i — w jego nastepstwie — problemy o charakterze spotecz-
nym, mogace znaczaco obniza¢ jakos$¢ zycia w wieku pozniejszym [Hankus, Larysz, 2014, s. 166-167].
3 Akrocefalosyndaktylia (ACS) jest to rzadki zespdt polimalformacyjny, ktory charakteryzuje sie ag-
nozjg ciata modzelowatego, anomaliami w budowie konczyn, niewielkimi anomaliami czaszkowo-
-twarzowymi i niepelnosprawnoscig intelektualng. Anomalie czaszkowo-twarzowe w tym zespole
obejmujg makrocefalie z uwypuklonym czotem i potylicg, hiperteloryzm, duze ciemigczko przed-
nie, krotki nos z szerokim grzbietem oraz krotka zuchwe. Gtéwna cecha tego zespotu jest hipoplazja
lub agenezja ciala modzelowatego oraz kraniosynostoza (przedwczesne zro$niecie jednego lub kilku
szwow czaszkowych) [Wiedza o chorobach rzadkich..., b.r.].


LD:24.G2

86 « Urszula Jeczen, Weronika Zuber

Wspotwystepujace zaburzenia neurologiczne? pod postacig objawdéw wzmozonego
ci$nienia $rédczaszkowego, padaczki i niepelnosprawnosci intelektualnej moga by¢
wynikiem przedwczesnego kostnienia szwow czaszkowych i/lub agenezji ciata mo-
dzelowatego, braku przegrody przezroczystej, torbieli splotéw naczyniowych i wtér-
nych zanikéw korowych. Wczesny zabieg kraniotomii wptywa na przebieg rozwoju
intelektualnego [Jakubiuk-Tomaszuk i in., 2012, s. 73].

Objawy kliniczne zespotu

Objawy zespolu Aperta sg bardzo charakterystyczne i tatwo dostrzegalne przez le-
karzy z racji nieprawidlowosci w budowie czaszki, twarzy, palcow rak i stop oraz
ciata dziecka. Nieprawidfowosci w budowie zewnetrznej organizmu mogg przyczy-
niac si¢ do zaburzen pracy narzagdéw wewnetrznych. Opracowano kliniczny podzial
cech zespolu Aperta, ktéry wyrdznia siedem klas zaburzen: zaburzenia wzrostu
i rozwoju ciata, nieprawidlowosci w narzadach wewnetrznych, zaburzenia w obre-
bie o$rodkowego uktadu nerwowego (OUN), zaburzenia rozwojowe i neuropsycho-
logiczne, nieprawidlowosci czaszkowo-twarzowe, zaburzenia szkieletowe, objawy
skorne [Hankus, Larysz, 2014, s. 170].

Do charakterystycznych nieprawidlowosci w budowie twarzoczaszki zaliczamy:
pociagty ksztalt czaszki, duzy obwod glowy, ptaska potylice, szerokie i wypukte
czolo, ptytkie oczodoty, hiperteloryzm (wytrzeszczone i szeroko rozstawione oczy),
przeciwskosne ustawienie szpar powiekowych, dysmorfie twarzy, zapadnieta i sze-
roka nasad¢ nosa, nozdrza skierowane do gory oraz niskie osadzenie malzowin
usznych. Wystepuja rowniez: hipoplazja, najczesciej gérnej szczeki, opéznione wy-
rzynanie z¢bow, rozszczep wyrostka zebodotowego i/lub wargi oraz liczne wady
zgryzu (migdzy innymi: podniebienie gotyckie, zgryz krzyzowy, zgryz otwarty)
[Antoszewski, Marciszewska, Swiech, 2006, s. 118-222; Juszczak, 2006, s. 13-16].

Typowe dla tego zespolu sg rézne nieprawidtowosci w funkcjonowaniu ukla-
du nerwowego. Zanotowano wspdétwystepowanie napadéw padaczkowych oraz
opoznien rozwoju, ktore s3 wynikiem wzrostu ci$nienia §rédczaszkowego. Naj-
czeéciej diagnozowano réwniez poszerzenie ukladu komorowego oraz zaburzenia
wzroku, takie jak wytrzeszcz, egzotropia (zez rozbiezny), ezotropia (zez zbiez-
ny) oraz zanik nerwu wzrokowego spowodowany obrz¢kiem tarczy tego nerwu
[Szczepkowska, Osica, Janas-Naze, 2016, s. 291].

4 Nalezy zwroci¢ uwage, ze ,w przypadku rzadkich choréb neurologicznych ich symptomy ujawniaja
sie czesto u dziecka przed ukonczeniem przez nie 3. r.z. Im nizszy wiek wykrycia symptoméw choro-
by, tym wigkszy jest ich wplyw na rozwdj dziecka, mozna wskaza¢, ze rzadkie choroby neurologiczne
beda determinowaly jakos¢ zycia dzieci, zaistnienie u nich potrzeb komunikacyjnych i edukacyjnych,
jak i nakreslaly $ciezke ich dalszego rozwoju” [Kamyk-Wawryszuk, 2023, s. 34].
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Charakterystycznymi cechami sg takze: niski wzrost, zroé$niete kregi szyjne, zabu-
rzenia w budowie ciala modzelowatego, zro$niete i tamliwe paznokcie, skrécone kon-
czyny gorne czy tez sztywno$¢ stawow i ich zrost. Moga wystepowac réwniez: nadmier-
na potliwos¢, niedobor melaniny, infekcje skorne, tradzik, wady sercowo-naczyniowe,
wady ukladu oddechowego (bezdech nocny), wady Zotadkowo-jelitowe, wady
moczowo-plciowe (macica dwurozna) oraz nieprawidtowosci w dziataniu mie$ni
oczu. Okolo 40-50% o0sdb z zespotem Aperta to osoby niepetnosprawne intelektu-
alnie, najczesciej w stopniu lekkim, jednakze wystepuja réwniez przypadki zdiag-
nozowania stopnia glebokiego [Szczupal, 2013, s. 85-86].

Z badan wynika, ze zesp6l Aperta u plodu mozna zdiagnozowac w 2. tryme-
strze cigzy w wyniku badania ultrasonograficznego®. Zespot ten jest stanem za-
grozenia zycia, dlatego rehabilitacje nalezy podja¢ od narodzin dziecka. Maty pa-
cjent powinien znalez¢ sie pod opieka: neurochirurga, neurologa, otolaryngologa,
dermatologa, chirurga szczekowego, ortodonty, ortopedy, okulisty, pediatry, lo-
gopedy, psychologa i psychiatry. Juz w trakcie 3. i 4. miesigca zycia dziecko pod-
dawane jest operacji powigkszenia i modelowania czaszki. Przed 1. rokiem zycia,
wykonuje si¢ operacje rozdzielenia palcow u stdp, a nastepnie wieloetapowy zabieg
rozdzielenia paluszkéw u rak. Jezeli wystepuje rozszczep wargi lub/i podniebienia,
leczenie wdrazane jest zazwyczaj miedzy 2. a 5. rokiem Zycia. Zabieg rekonstruk-
cji twarzy zazwyczaj wykonywany jest po 8. roku zycia. Z kolei zabiegi chirurgii
plastycznej szczgki, nosa, powiek sg przeprowadzane miedzy 10. a 18. rokiem zy-
cia [Chen, 2005; Szczupal, 2013, s. 86].

U dzieci z zespolem Aperta z powodu licznych anomalii w budowie ciala oraz
dlugiego czasu spedzonego w szpitalu bez kontaktu z réwiesnikami mogg pojawic
si¢: problemy z samoakceptacja, silny stres, ograniczenie aktywnosci poznaw-
czej, spolecznej oraz kinestetyczno-ruchowej. Wszystkie te czynniki zaburzaja
rozwdj emocjonalny i psychospoteczny dziecka [Antoszewski, Marciszewska,
Swiech, 2006; Szczupal, 2013, s. 89].

Podtoze zaburzern mowy

Jak zauwazaja badacze, zaburzenia mowy i komunikacji u dzieci z ZA majg wielo-
czynnikowg etiopatogeneze i dlatego powinny by¢ diagnozowane z pelnym zrozu-
mieniem potrzeb kazdego z malych pacjentéw [Hankus, Larysz, 2014, s. 175].

5 U 25-tygodniowego plodu mozna juz zauwazy¢ poszerzenie komor bocznych mézgowia (kolpoce-
falie, ktora moze sugerowac agenezj¢ ciala modzelowatego i nieprawidlowe wzrastanie istoty bialej),
syndaktylie palcow rak, nieprawidlowa budowe stop, obnizony grzbiet nosa, wypukla kos¢ czotowas,
nisko osadzone uszy. Po 28. tygodniu widoczny jest doktadny ksztalt czaszki oraz cechy dysmorfii
twarzy, m.in.: wydatne czolo, szeroki otwarty szew czolowy, hiperteloryzm oraz hipoplazje $rodko-
wej cze$ci twarzy [szerzej na ten temat: Hankus, Larysz, 2014].
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Beata Skotnicka w artykule na temat ,,sytuacji trudnych” w komunikacji z dzie-
ckiem z omawianym zespolem pisala:

[...] ztozona patogeneza zaburzen mowy i komunikacji u dzieci z zespotem Aperta,
bedaca wynikiem przedwczesnego zroénigcia szwéw czaszkowych, prowadzi do de-
formacji zaréwno sklepienia, jak i podstawy mézgoczaszki (w czesci przypadkow row-
niez zaburzen w obrebie twarzoczaszki). Te zmiany mogga spowodowacé wystapienie
miejscowego nadcis$nienia §rodczaszkowego, a co za tym idzie — zaburzen rozwoju
psychoruchowego pod postacig zaburzen wyzszych czynnosci nerwowych, takich jak
np. mechanizmy nabywania mowy - zaréwno czynnej, jak i biernej, stuchu fonema-
tycznego, ztozonych funkcji wzrokowo-przestrzennych, mechanizméw kojarzenia
itd. [Skotnicka, 2022, s. 182].

Ponadto zdaniem cytowanej autorki dziecku mogg towarzyszy¢ zaburzenia emo-
cjonalne zwigzane z nieprawidlowym ksztattem czaszkii - w jego nastepstwie — prob-
lemy o charakterze spolecznym, mogace znaczaco obnizac jakos¢ zycia. Anomalie
w budowie twarzoczaszki oraz rozlegte zaburzenia w budowie i funkcjonowaniu apa-
ratu mowy sg przyczynag licznych wad wymowy, ktére w znaczacy sposob utrudniaja
komunikacje [Skotnicka, 2022, s. 182; por. Hankus, Larysz, 2014, s. 175].

U pacjentéw z tym zespolem zaburzone s3: stuch fonematyczny, zlozone funk-
cje wzrokowo-przestrzenne oraz mechanizmy kojarzenia. Az 73% dzieci z tym ze-
spotem ma zgryz otwarty, obustronny zgryz krzyzowy ma az 63%, a jednostron-
ny 22%. Czesto stwierdza si¢ rowniez op6znione wyrzynanie z¢gbow (okoto 68%).
Rozszczep podniebienia moze wystgpowac u blisko trzech czwartych dzieci z tym
zespolem. Charakterystyczne jest takze skrocone, wysoko wysklepione, zwezone
podniebienie twarde oraz wydluzone, pogrubiate podniebienie miekkie. Struk-
tury nosogardla w wymiarze pionowym i poziomym sg istotnie zmniejszone, co
przyczynia sie do znacznego zmniejszenia objetosci drog oddechowych, uniemoz-
liwiajacego mowe normatywng. Zaburzenia w budowie twarzoczaszki powodujace
deformacje w obrebie aparatu artykulacyjnego s3 przyczyng réznych deprywacji
W procesie rozwoju mowy oraz powodujg liczne wady wymowy okreslane mianem
dysglosji [Hankus, Larysz, 2014, s. 174]. Obstrukcja gérnych drég oddechowych,
zwigzana ze zmniejszeniem objetosci jamy nosowej oraz jamy gardla, czgsto po-
woduje zaburzenia oddechowe. Do najczestszych z nich nalezy zespo6t bezdechu
sennego. Nierzadko stwierdza si¢ wrecz zaburzenia oddychania wymagajace za-
opatrzenia tracheostomia. W zespole Aperta moga wystepowa¢ przewodzeniowe
zaburzenia stuchu® [Hankus, Larysz, 2014, s. 174].

6 Szerzejnatemat zaburzen mowy oraz charakterystycznych cech w budowie ucha dziecka z opisywa-
nym zespolem przeczytamy m.in. w artykutach Agnieszki Hankus i Dawida Larysza [2014, s. 166-181]
oraz Marty Dziegielewskiej i Henryka Skarzynskiego [2024, s. 77-82].
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Opis przypadku

Wigkszo$¢ prac naukowych poswieconych rzadkim zespofom genetycznym, w tym
zespolowi Aperta, ma charakter kazuistyczny, co wynika ze specyfiki choroby zdiag-
nozowanej u dziecka. Ma to swoje uzasadnienie, poniewaz w metodologii logopedii
oraz w diagnozie i terapii logopedycznej stosuje sie metode indywidualnego studium
przypadku’ [Kamyk-Wawryszuk, 2022, s. 25].

Z perspektywy logopedycznej opisy indywidualnych przypadkéw pozwalajg nie
tylko na doskonalenie technik diagnostyczno-terapeutycznych, ale tez otwieraja
przestrzen do refleksji teoretycznej nad kryteriami réznicowania wspoiwystepuja-
cych jednostek patologii mowy [Bigos, Panasiuk, Popiotek-Janiec, 2021, s. 203].

W przypadku niniejszego artykutu logopedycznemu badaniu poddano piecioletnie-
go chlopca z zespolem Aperta. Zespodt genetyczny zostal zdiagnozowany w 30. tygo-
dniu cigzy. Po narodzinach chlopiec przebywat 3 miesigce w szpitalu w USA z powodu
problemoéw z oddychaniem, SEPS-y oraz nieprawidlowej pracy serca (czestoskurcz).
W 12.1 15. miesigcu Zycia przebyl operacje chirurgiczne rozdzielenia palcéw u rak
i stop. Z kolei w 18. miesiacu Zycia przeprowadzono operacje poszerzenia czaszki.

Chlopiec karmiony byt butelka do 2. roku zycia i wolno przybieral na wadze. Kar-
mienie byto dla niego bardzo meczace z racji anomalii w budowie twarzoczaszki, m.in.
zwezonych kanaléw nosowych oraz wysoko wysklepionego podniebienia. Gluzenie
pojawilo si¢ okolo 6. miesiaca zycia, gaworzenie za$ wraz z umiejetnoscia siadania
okoto 1. roku zycia. Pierwsze stowa wypowiedzial okoto 2. roku zycia, zdania poja-
wily sie okoto 3. roku zycia. Zaczal chodzi¢ samodzielnie okoto 18. miesigca zycia.

Od 1. roku zycia bierze udziat w terapii logopedycznej w wymiarze 45 minut
w tygodniu. Dodatkowo w przedszkolu, do ktérego uczeszcza, w ramach za-
je¢ wczesnego wspomagania rozwoju rowniez uczestniczy w zajeciach logope-
dycznych - 2 razy po 30 minut tygodniowo. Badania psychologiczne wykonane
w 2023 r. wykazaly niepelnosprawnos¢ intelektualng w stopniu lekkim. Chto-
piec jest pod stalg opieka lekarzy réznych specjalizacji — neurologa, kardiologa,
okulisty, ortopedy oraz audiologa. W wieku 5 lat u chlopca pojawily si¢ ataki
padaczkowe.

Poczatkowo chlopiec uczeszczat do przedszkola publicznego, jednak byt tam alienowa-
ny przez inne dzieci. Aktualnie chodzi do przedszkola integracyjnego, w ktérym czuje si¢
szczgsliwy i akceptowany. Na co dzien spotyka si¢ z niestosownymi okresleniami odnoszg-
cymi si¢ do jego nieco ,.innego” wygladu. Aby walczy¢ o akceptacje, razem ze swoja mama
wystapit w dwoch programach telewizyjnych. Reportaze opowiadaty o codziennym zyciu
chlopca oraz jego doswiadczeniach. Pojawity sie one w programach ,,Milego popotudnia”
(11.03.2025 r.) oraz ,Zdarzenia” (26.03.2025 r.), emitowanych na kanale TVP Lublin.

7 Natemat metody indywidualnych przypadkow w logopedii pisata Agnieszka Banaszkiewicz [2015,
s. 364-380].
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Na co dzien badany chlopczyk jest bardzo wesoly, zawsze usmiechniety i nie-
zwykle otwarty. Nie wykazuje probleméw w nawigzywaniu kontaktow z réwies-
nikami oraz osobami dorostymi. Najwigcej czasu spedza z mamg oraz swoimi
starszymi bra¢mi. Jest niezwykle ciekawy $wiata, zadaje bardzo duzo pytan. Sam
analizuje i wyciaga trafne wnioski z réznych sytuacji. Chetnie uczestniczy w za-
bawach i zajeciach, ktére angazuja jego ciekawos¢. Najbardziej lubi gra¢ w gry,
ukladac puzzle, tanczy¢, jezdzi¢ na hulajnodze i hustac si¢ na hustawce. Chlopiec
interesuje si¢ elektronika, zwraca szczeg6lna uwage na $wiatla oraz dzwigki wy-
dawane przez urzgdzenia.

W trakcie przeprowadzania badan podjeto proby odpowiedzi na nastepujace
pytania:

1. W jaki sposob zaburzenia w budowie twarzoczaszki, powodujace deforma-
cje w obrebie aparatu artykulacyjnego, przyczyniaja si¢ do powstania réznych
deprywacji w procesie rozwoju mowy oraz powoduja liczne wady wymowy?

2. Jakiego typu wady wymowy sa charakterystyczne dla dziecka z ZA?

3. Czy przewodzeniowe zaburzenia stuchu o podfozu neurologiczno-sensorycznym,
wynikajace z nawracajacych zapalen ucha srodkowego, maja wplyw na rozwoj
mowy dziecka?

4. Czy anomalie w budowie ciala oraz dlugi czas spedzony w szpitalu bez kontaktu
z rowiesnikami wplynely znaczaco na problemy z samoakceptacja, ogranicze-
nie aktywnosci poznawczej, spolecznej oraz kinestetyczno-ruchowe;j?

5. Czy dziecko z ZA ma wystarczajgco rozwiniete stownictwo bierne i czynne?

6. Jaki jest poziom sprawnosci stowotworczej oraz narracyjnej badanego chlopca?

W ocenie dynamiki rozwoju wymowy badanego chlopca postuzono si¢ kwestio-
nariuszem obrazkowym do analizy wymowy oraz do oceny stuchu fonematyczne-
go (wlasnego autorstwa). Wykonano préby stuzace ocenie sprawnosci motoryki
narzgdow artykulacyjnych oraz ocenie warunkéw anatomiczno-czynnosciowych,
ocenie oddychania fizjologicznego i mownego na podstawie wskazowek zawar-
tych w publikacjach Danuty Pluty-Wojciechowskiej [2019] oraz Moniki Luszczuk
[2022, s. 315-334], przeprowadzono réwniez proby stuzace ocenie odgryzania, zu-
ciaipotykania. Wykorzystano tez informacje zawarte w dostepnej dokumentacji
medycznej, a takze uzyskane w wywiadzie przeprowadzonym z mama chlopca.
Zastosowano Inwentarz rozwoju mowy i komunikacji. Stowa i zdania w zakresie
stownictwa czynnego w opracowaniu Magdaleny Smoczynskiej [Smoczynska
iin., 2015] w celu analizy rozwoju zasobu leksykalnego i sktadniowego badane-
go chlopca. Wykonano réwniez préby oceniajace sprawnos$¢ stowotworczg (zo-
staly one opracowane na podstawie publikacji Ewy Muzyki-Furtak [2010]) oraz
sprawnos$¢ narracyjna na podstawie historyjki obrazkowej pozyskanej z zasobow
internetowych (na bazie metodologii Barbary Bokus [1991]).
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Ocena logopedyczna

Z przeprowadzonych ogledzin wynika, ze budowa narzadéw artykulacyjnych
u chlopca nie jest prawidlowa. Jama ustna badanego jest mala. Jama nosowa jest
zwezona, a tuki zebowe i zgby s3 zmniejszone. Wynika to z zastoju w rozwoju
twarzoczaszki chtopca. Zuchwa rozwija sie w sposéb prawidtowy, przez co wyste-
puja dysproporcje w jej wielkosci w stosunku do twarzoczaszki. Ze¢by sa mleczne
i mate. Kierunek wyrastania zebéw oraz ich potozenie wzgledem siebie sg pra-
widlowe. Charakterystyczng nieprawidlowoscig w budowie jamy ustnej dla tego
zespolu jest waskie, wysoko wysklepione podniebienie twarde. Jezyk jest odpo-
wiedniej wielkosci i dtugosci, podobnie budowa wedzidetka podjezykowego jest
prawidlowa, a jego mobilnos¢ nie jest ograniczona.

Badanie sprawnosci artykulacyjnej narzagdéw mownych pokazato, ze chlopiec zma-
ga si¢ z trudnosciami realizacyjnymi w obrebie aparatu mowy. Wiele z nich wynika
z nieprawidtowej budowy twarzoczaszki. Pozycja dorsalna jezyka spowodowana jest
przede wszystkim zwezonymi kanalami nosowymi, ktére uniemozliwiaja swobod-
ny oddech dziecka. Nieprawidlowosci w obrebie wykonywania ruchéw zucia przy
zamknietych ustach oraz niemoc wykonania nadmiernych ruchéw zuchwy w pra-
wo ilewo spowodowane sg nieprawidlowa budowa zuchwy wzgledem calej twarzo-
czaszki. Rowniez jama ustna oraz tuki zebowe sg mate. U chlopca zaobserwowano
réwniez wzmozone napiecie migsniowe, w szczegélnosci warg i jezyka.

W ocenie motoryki narzadéw artykulacyjnych odnotowano ponadto nie-
mozno$¢ wykonania takich ruchéw, jak: klaskanie, oblizywanie dolnej wargi,
ulozenie jezyka na dnie jamy ustnej przy szeroko otwartej zuchwie, a nastep-
nie unoszenie go za gorne z¢by, tak aby jego boki stykaly si¢ z gérnymi z¢bami
trzonowymi, parskanie, mocne zaokraglenie warg, podkladanie dolnej wargi
pod goérne zegby przy jednoczesnym odslonigciu gérnych zebdw.

Ocena funkgji przyjmowania pokarmu® zobrazowala, iz podczas procesu odgryzania
chlopiec chwyta kawatek pokarmu zebami i pociaga go ruchem odrywajacym. Proces
zucia odbywa sie przy otwartej jamie ustnej. Zucie trwa do momentu catkowitego roz-
drobnienia pokarmu. Potykanie kesa przebiega przy zamknigtej jamie ustnej, towarzy-
szy mu za$ dodatkowe, nadmierne napiecie miesni twarzy. Chlopiec na co dzien pije
z kubka otwartego. Zachlysniecia woda czy pokarmem wystepuja rzadko.

Gléwnym problemem, z ktérym zmaga si¢ chlopiec, jest oddychanie torem ust-
nym w spoczynku. Jego przyczyna jest zwezenie jamy nosowej, ktéra uniemozliwia
oddychanie torem nosowym. Powoduje to réwniez brak domkniecia warg, pozycje
dorsalng jezyka oraz odwiedzenie zuchwy. Oddechowi mownemu towarzyszy no-
sowanie, ktére mozna ustysze¢ réwniez w barwie glosu.

8 W celu oceny odgryzania, Zucia i potykania podano chtopcu rollsy ze zmiksowanych, wysuszonych
owocow (rollsy owocowe Bob Snail).
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Problemy w zakresie artykulacji wynikajg z nieprawidfowosci w budowie aparatu
mowy i przedstawiajg si¢ nastepujaco:

1. Brak realizacji samogtosek nosowych [¢] i [0]. Gloski te s3 substytuowane [¢]

> [e] oraz [0] > [o].

2. Wystepuja niekonsekwentne zmiany w realizacji gloski [n]. Jest ona realizowana
poprawnie, substytuowana gloskg [i] lub poddawana elizji: /ro3ina/ > /io3ia/,
/kanapka/ > /kaiapka/, /garnek/ > /gaiet/, /[uazeka/ > /uazenka/, /f’il'izanka/
> /f’iizanta/.

3. Wystepuje substytucja gloski [c] > [¢] w $rddglosie. Jest to prawdopodobnie
wynik elizji gloski [k] w wyrazie: /klock’i/ > /ko¢i/.

4. Wystepuje elizja gloski [3] w naglosie: /vonet/ > /3vonek/.

5. Brak realizacji glosek [1], [I'] oraz [r] w kazdej pozycji w wyrazie. Gloski te
sg substytuowane gloska [i] lub poddane sg elizji: /lalka/ > /iaka/, /telefon/ >
/teiefon/, /motyl/ - /motyi/, /I'izak/ > /iizat/, /val’iska/ > /vaiisa/, /ryba/ >
/iiba/, /narty/ > /natyl/, /ser/ > /sei/.

6. Brak realizacji szeregu szumigcego. Szereg ten jest substytuowany szeregiem
syczacym: /Sal’ik/ - /saiit/, /kosyk/ > /kosyt/, /my$/ > /mys/, /zaba/ - /zaba/,
layzvy/ > lizvyl, [¢apka/ > [capka/, /rekav’ick’i/ > /iekav’ick’i/, /klu¢/ - /kuc/,
/3em/ > [3em/, /droz3ufka/ > /dozzzufkal/.

7. Brak realizacji gloski [11] w kazdej pozycji w wyrazie. Gloska ta jest substytuo-
wana gloska [n], [11] > [n]: /he3v’e3/ > /nezv’es/, /dyna/ > /dyna/, /suon/ > /son/.

8. Brak realizacji glosek [Z] oraz [3]. Gloski te sg substytuowane: [Z] > [z] oraz [3]
> [3]: /Zemnak/ > /zemak/, /uazenka/ > /uazenkal/, /3e¢i/ > /3eéi/, /rozina/ >
/iozial.

9. Substytucja gloski [k], [k] = [t]: /f’il'izanka/ > /f’iizanta/, /I'izak/ > /iizat/,
/kosyk/ > /kosyt/.

Brak realizacji szeregu szumigcego oraz gloski [r] moze by¢ interpretowany
jako zjawisko normatywne, zwazywszy na wiek chlopca. Inne wadliwe realizacje
sg za$ zaburzeniem wynikajacym z anomalii w budowie aparatu mowy.

Oceny sprawnosci stowotwdrczych dokonano poprzez zbadanie dwdch umiejetno-
$ci: rozumienia (dekodowania) i tworzenia (kodowania) konstrukeji stowotwoérczych.
W poleceniu pierwszym ocenie podlegata umiejetno$¢ dekodowania (rozumienia)
konstrukeji stowotwdrczych nalezacych do réznych kategorii [Muzyka-Furtak, 2010].
Poproszono chlopca o sformutowanie parafrazy, np.: ,,Co to jest: »domek, »ptaszy-
sko«, »tygrysicac, »klamcac, »grzejnike, »mrozonka«, »samotnike« i »herbaciarnia«?”.
Zadaniem badanego byla odpowiedz na pytanie, czym s3a podane desygnaty (zbudo-
wanie wypowiedzi definicyjnej w postaci parafrazy stowotwdrczej) oraz wskazanie
cech semantycznych badanych wyrazéw, np. ,,domek to jest maty dom”. Chlopiec nie
poradzit sobie z powierzonym mu zadaniem. Pomimo dwdch préb polecenie nie zo-
stalo wykonane.
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Kolejne zadanie mialo na celu ocen¢ umiejetnosc¢ tworzenia (kodowania) konstruk-
cji stowotwdrczych na podstawie parafrazy stowotwdrczej. Chlopiec zdecydowanie
lepiej wykonat to polecenie. W tabeli 1 zaprezentowano uzyskane odpowiedzi.

Tabela 1. Wyniki oceny umiejetnosci tworzenia konstrukgji stowotworczych na podstawie ich cech

semantycznych

Parafraza stowotworcza Odpowiedz dziecka
Kot, ktory jest maty to...? Nie wiem, kot.
Pies, ktéry jest bardzo maty, bardzo tadny i dobry to...? Nie wiem.
Pani, ktora jest aktorem to...? Nie wiem.
Pan, ktory biega to...? Biegacz.
Przyrzad, ktéry stuzy do otwierania butelek i konserw to...? Nie wiem.
Rzecz, ktéra budzi ludzi rano to...? Budzik.
Pan, ktory jest bardzo gruby to...? Nie wiem.
Sklep, w ktorym ludzie kupuja ksigzki to...? Ksiegarnia.

Zrodio: opracowanie wiasne na podstawie Muzyka-Futrak 2010, s. 91-94.

W badaniu chlopiec nie zrozumial polecen odnoszacych sie do konstrukeji demi-
nutywnych. Z obserwacji wynika za$, ze w mowie spontanicznej sam tworzy i uzy-
wa zdrobnien stosunkowo czgsto. Przy pozostalych przykladach odnoszacych si¢
do takich kategorii jak wykonawcy czynnosci oraz nazwy narzedzi chlopiec udzielil
prawidlowej odpowiedzi w dwéch przypadkach: ,biegacz” oraz ,budzik”. Niestety,
nie utworzy! konstrukeji stowotwoérczej odnoszacej sie do nosiciela cechy oraz kon-
strukeji feminatywnej, natomiast prawidlowo zbudowat konstrukcje odnoszaca si¢
do nazw miejsca ,ksiegarnia™.

W celu oceny sprawnosci narracyjnej wykorzystano czteroelementowy historyjke
obrazkowa. Zadanie chlopca polegato na utozeniu wszystkich elementéw w kolejno-
$ci chronologicznej oraz jezykowe przedstawionej historii. Linie narracji (w odnie-
sieniu do metodologii Barbary Bokus [1991]) tworzyly cztery sytuacje odniesienia,
ktérym nadano tytuly: ,ubrudzony piesek”, ,wlozenie psa do balii”, ,,sptukiwanie
szamponu’, ,,suszenie psa recznikiem”. Badany zrealizowal opowiadanie w naste-
pujacy sposob: ,,Tu jest brudny piesek. Piesek sie¢ myje i mama go polewa. Potem si¢
wysuszyl i teraz jest czysty.”.

9 Na temat umiejetnoséci tworzenia wyrazéw pochodnych przez dzieci styszace i niestyszace pisata
Ewa Muzyka-Furtak nastepujaco: ,wysoki poziom rozumienia, tj. dekodowania konstrukcji stowo-
tworczych, gwarantuje przyswojenie umiejetnoséci ich tworzenia, czyli kodowania. Poziom rozumienia
konstrukeji stowotworczych przewyzsza poziom ich tworzenia, co jest zgodne z ogélnymi prawidla-
mi rozwoju jezyka — percepcja poprzedza ekspresje” [Muzyka-Furtak, 2009, s. 163; por. Marciniak-
-Firadza, 2016, s. 38]. ,Dzieci wykazuja wyzsza sprawno$¢ w zakresie tworzenia kategorii modyfika-
cyjnych — deminutywéw i feminatywow, niz mutacyjnych - nazw wykonawcéw czynnosci, obiektow
i wytwordw, narzedzi, nosicieli cech i miejsc” [Muzyka-Furtak, 2009, s. 163].
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W trakcie wykonywania zadania chlopiec prawidlowo ulozyl obrazki, w odpo-
wiedniej kolejnosci przyczynowo-skutkowej. W swoim opowiadaniu zawarl wszyst-
kie cztery sytuacje odniesienia, ktore zaobserwowat na obrazkach. Zachowat on réw-
niez prawidlowa lini¢ narracji, odnoszac si¢ do obrazkéw w sposéb chronologiczny.
Zawigzal akcje w sposob prawidlowy oraz dodatkowo uzyt formy konczacej wypo-
wiedz: ,,i teraz jest czysty”. Narracja byla realizowana w sposéb ptynny, bez pauz oraz
powtdrzen. Pod wzgledem leksykalnym wypowiedz obejmuje wylacznie czasowniki
i rzeczowniki niezbedne do opisu przedstawionych zdarzen. Narracje stanowig trzy
zdania, z ktérych jedno jest pojedyncze rozwiniete, a dwa wspoétrzednie zlozone facz-
ne. W tym krétkim opowiadaniu chiopczyk poprawnie uzyt operatora temporalne-
go ,potem”, ktéry oznacza, ze kolejne zdanie odnosi si¢ do nastgpnego zdarzenia.

Wyniki badania zasobu stownika czynnego oraz nasladownictwa na podstawie
Inwentarza rozwoju mowy i komunikacji. Sfowa i zdania [Smoczynska i in., 2015]
prezentuje tabela 2.

Tabela 2. Wyniki badania zasobu stownika czynnego oraz nasladownictwa

Czesc |
C. Lista stow Méwi | (Maks.) Uwagi
1 Odgtosy 8 (12) | Brak: BAM/BUM/BEC, BRRUM
BRRUM, TIK TAK, TRALALALA/
LALALALA
2 Zwierzeta 42 (43) |Brak: kurczatko
3 Pojazdy 14 (14)
4 Pokarmy i napoje 66 (66)
5 Zabawki 18 (18)
6 Ubrania 23 (24) | Brak: sliniaczek
7 Czesci ciata 26 (26)
8 W domu 31 (31
9 Przedmioty domowe 48 (48) |Brak: miotfa
10 |Poza domem 30 (30)
11 | Miejsca 18 (18)
12 | Osoby 27 (27)
13 | Formuty, zabawy, rutynowe czynnosci 19 (19)
14 | Przymiotniki 32 (33) |Brak: cacy
15 | Przystowki 13 (13)
16 | Czasowniki 123 (123)
17 | Okreslenia miejsca 16 (16)
18 | Okreslenia czasu 18 (18)
19 | Okreslenia miary 20 (20)
20 | Zaimki osobowe i dzierzawcze 17 (17)
21 | Zaimki wskazujace i nieokreslone 9 9)
22 | Pytania 13 (13)
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Czesc |
C. Lista stow Mowi | (Maks.) Uwagi
23 | Partykuty 8 (8)
24 | Przyimki 15 (15)
25 | Spojniki 9 )
SUMA 663 670
D. |Nasladownictwo 3 (3)
Czes¢ Il. Zdania
Jeszcze nie Czasem Czesto
C. |taczenie wyrazéw O O X
D. | Przyktady wypowiedzen wielowyrazowych
1 | Musze sobie popatrze¢, gdzie jest to lotnisko.
2 | Uwazaj mamo, bo tu jest bardzo duza dziura.
3 | Zobacz, to moje banieczki.
4 | Moge zrobi¢ ci kawe?
5 | Co teraz bedziemy robic?
6 | Terazto ja bede cie badat mamo.
7 | ChodZmy na plac zabaw.
8 | Chodz, pokaze ci moj szybki rower.
9 | Mamo, narysujesz mi samolot?
10 | Chce pojechac¢ nad morze i budowac zamki z piasku.
E. | Trzy najdtuzsze zdania
1 | Mamo musisz uwazac, jak przechodzisz koto mnie, zeby mnie nie uderzyc.
2 | Nie pomagaj mi, ja sam utoze te puzzle, bo to przeciez moja ulubiona bajka.
3 | Mamo, musze ci przyczepic taricuszek do torebki, zeby ci klucze nie wypadty.

Zrodto: opracowanie wiasne na podstawie Smoczyniska i in., 2015.

Chlopiec postuguje si¢ bogatym stownikiem czynnym. Na co dzien nie uzy-
wa tylko 7 z 670 sléw zawartych w kwestionariuszu, lecz je w pelni rozumie.
Nie ma problemu z budowaniem zdan prostych i ztoZzonych. Z fatwoscig reali-
zuje — poprzez nasladownictwo - zaslyszane wczesniej wypowiedzi, poproszony
o powtdrzenie, zawsze powtarza. Chetnie uczy sie wierszykow oraz piosenek.

Podsumowanie

Badany chlopczyk zmaga si¢ ze znacznymi zaburzeniami wymowy. W dziecinstwie
zdiagnozowano u niego opdzniony rozwo6j mowy, natomiast aktualnie obserwuje si¢
dyslali¢ anatomiczna. Mowa chlopca jest znieksztalcona oraz niewyrazna przede wszyst-
kim przez zwezone, wysoko wysklepione podniebienie twarde, malg jame ustng oraz
obnizong mobilno$¢ narzadéw mowy. W jego mowie nie wystepuja samogtoski no-
sowe, spolgloska [1] oraz niektére spotgloski zmigkczone i miekkie, takie jak: [I'], [11],
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[] oraz [3]. Zmiany w wymowie glosek sg czesto niekonsekwentne lub dotyczg jedy-
nie konkretnej pozycji w wyrazie. Nosowe zabarwienie glosu, chrapanie podczas snu
oraz wysilkowe potykanie moga §wiadczy¢ o nieprawidlowej ruchomosci podniebienia
migkkiego, powigzanej ze wzmozonym napieciem mig$niowym!0.

Stuch fonematyczny chlopca jest w normie, z fatwoscig rozréznia on kazdy dzwigk
mowy. Podczas préb badania sprawnosci motorycznej narzagdéw artykulacyjnych
u chiopca zaobserwowano rézne nieprawidtowosci. Pierwsza z nich jest pozycja dor-
salna jezyka, spowodowana zwezong jama nosowa. Wystepuja zaburzenia w obrebie
ruchéw zuchwy, ktére wynikaja z anomalii w jej budowie wzgledem calej twarzo-
czaszki. Odnotowano réwniez wzmozone napiecie mie$niowe warg i jezyka, ktore
uniemozliwia prawidlowa realizacje niektorych glosek.

Proces odgryzania, zucia i potykania jest nieprawidfowy. Chlopiec zamiast od-
gryzac¢ kawalek pokarmu, odrywa go, mozliwe tez, ze wynika to z malej wielkosci
uzebienia. Proces zZucia odbywa si¢ przy otwartej jamie ustnej, prawdopodobnie
w wyniku zwezonej jamy nosowej. Dodatkowe napiecia podczas polykania spowo-
dowane sg zaburzeniami pracy podniebienia migkkiego.

Oddech w spoczynku realizowany jest poprzez ustny tor oddechowy. Zuchwa chtop-
cajest odwiedziona, a jezyk ustawiony w pozycji dorsalnej. Wynika to z niemoznosci
oddychania torem nosowym. Poza tym oddech mowny realizowany jest z delikatnym
nosowaniem, ktére wynika z zaburzen funkcji podniebienia miekkiego.

W prébie oceniajacej umiejetnos¢ budowania wypowiedzi narracyjnej chtopiec
poradzil sobie do$¢ dobrze. Odnidst sie do wszystkich sytuacji przedstawionych
na obrazkach. Wypowiedz byla jednak mato rozbudowana, zupelnie pozbawiona
pejzazu $wiadomosci.

Chlopczyk wykazuje trudnosci w zakresie niektérych konstrukeji stowotwdrczych
(podczas tworzenia nowych stéw i dokonywania ich eksplikacji).

Zakres mowy czynnej chlopca jest prawidiowy, tworzy on poprawne pod wzgle-
dem gramatycznym zdania pojedyncze i ztozone.

Wyniki badan potwierdzajg, jak istotne jest indywidualne i calo$ciowe podejscie
do terapii logopedycznej u dzieci z rzadkimi zespotami genetycznymi. Regularna
praca z logopeda, zaangazowanie rodzicéw, odpowiednie wsparcie psychologiczne
iintegracyjne w $rodowisku przedszkolnym sg niezb¢dne do zapewnienia dziecku jak
najlepszych warunkéw rozwoju. Badany chlopczyk, mimo trudnosci, jest otwartym,
radosnym i ciekawym $wiata dzieckiem. Powyzsze obserwacje pokazuja, ze odpo-
wiednia opieka oraz empatyczne podejscie moga znaczaco wpltyna¢ na jakos¢ zycia
i rozwdj kazdego dziecka.

10 Takna ten temat pisze Monika Luszczuk: ,,[...] miarg sprawnosci podniebienia migkkiego w trakcie
realizacji wypowiedzi moze by¢ natomiast ocena wymowy glosek ustnych, ktéra powinna wigzac sie
zjego uniesieniem i catkowitym oddzieleniem nosowej i ustnej czeéci gardfa” [Luszczuk, 2022, s. 330].
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Autorki sktadajg podzigkowania rodzicom za otwartos¢ w kontakcie i che¢ po-
dzielenia si¢ wltasnymi dos§wiadczeniami i spostrzezeniami.

Szczegdlne wyrazy wdziecznosci kierujemy do Jasia i jego mamy - dziekujemy
za zaufanie, otwarto$¢ i umozliwienie nam przeprowadzenia badan. Wasza historia
i wspolna sita w codziennym zmaganiu si¢ z przeciwnosciami byty dla nas ogrom-
nym zrédtem refleksji i motywacji. Jasiu — Twoja rados¢ i odwaga na dlugo pozo-
stang w naszej pamieci. Trzymamy za ciebie mocno kciuki.
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