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Streszczenie

Zespol Klinefeltera, ktory nalezy do choréb rzadkich, jest najpowszechniejszg uwarunko-
wang genetycznie przyczyng nieptodnosci oraz hipogonadyzmu hipergonadotropowego
u mezczyzn. To choroba nalezaca do aberracji chromosomalnych liczbowych (odchylen
w liczbie chromosomoéw) z co najmniej jednym dodatkowym chromosomem X (47XXY).
Jednym z objawow jest opdzniony rozwdj mowy oraz licznie wystepujace zaburzenia mowy
u chlopcédw. Celem artykutu jest opis przeprowadzonej diagnozy logopedycznej 4-letniego
chlopca ze zdiagnozowanym zespolem Klinefeltera. Podczas analizy sprawno$ci komuni-
kacyjnej zbadano rozumienie i nadawanie mowy, reakcje stuchowe, czynnosci fizjologiczne
w obrebie aparatu artykulacyjnego, sprawnos¢ narzagdéw mowy, artykulacje, prozodig oraz
sprawno$¢ narracyjna.

Abstract

Klinefelter’s syndrome, which is a rare disease, is the most common genetic cause of in-
fertility and hypergonadotropic hypogonadism in men. It belongs to numerical chromo-
somal aberrations (deviations in the number of chromosomes) with at least one additional
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X chromosome (47XXY). One of the symptoms involves delayed speech development and
numerous speech disorders in boys. The aim of the article is to describe the speech therapy
diagnosis of a four-year-old boy diagnosed with Klinefelter’s syndrome. During the commu-
nication skills test, the author analysed the boy’s understanding and production of speech,
his auditory reactions and physiological functions within the articulatory apparatus, the ef-
ficiency of the speech organs, articulation, prosody and narrative skills.

Zespot Klinefeltera wsréd choréb rzadkich — wprowadzenie

Chorobg rzadka (rare disease) nazywa sie chorobe, ,ktdra wystepuje z czestoscig niz-
sza niz 1 na 2000 osdb (5 na 10 000 osdb) w populacji europejskiej” [Choroby rzadkie,
b.r; Liburaiin., 2016, s. 5]. Ta definicja choroby rzadkiej pojawila si¢ po raz pierwszy
w opublikowanej 22 czerwca 1999 r. decyzji nr 1295/1999/EC Parlamentu Europejskie-
go i Rady z dnia 29 kwietnia 1999 r., przyjmujacej wspolnotowy program w dziedzinie
choréb rzadkich w ramach dziatan w zakresie zdrowia publicznego (1999 do 2003)
[Rozporzadzenie (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grud-
nia 1999 r. w sprawie sierocych produktéw leczniczych, s. 21]. Obecnie opisanych zo-
stalo okolo 8 tys. chordb rzadkich, a rocznie odkrywanych jest 50 takich chordb, co
daje opisang jedna chorobe¢ w tygodniu [Choroby rzadkie, b.r.]. Az 80% z nich ma
podloze genetyczne, najczesciej zwigzane z czynnikami srodowiskowymi, réznorod-
nymi infekcjami i alergiami. Ich pierwsze symptomy sg widoczne juz w wieku dzie-
ciecym [Lang, 2022] i w 70% sa wykrywane u dzieci przed 2. rokiem zycia [Smigiel,
Laczmanska, 2012]. Niektore objawy moga nie by¢ widoczne do 3., a nawet 5. roku
zycia, w tym czasie dziecko moze rozwija¢ si¢ prawidlowo, a dopiero z uptywem lat
dostrzegane s stopniowe opdznienia w rozwoju [Kamyk-Wawryszuk, 2021, s. 52].
Obraz choroby rzadkiej jest indywidualny, czyli dzieci z ta samg diagnoza mogg ina-
czej funkcjonowac i mie¢ odmienne symptomy. W Polsce z diagnoza choroby rzad-
kiej zyje okolo 2-3 mln pacjentéw [Choroby rzadkie, b.r.], jednak problemem jest to,
ze dana choroba jest diagnozowana w malej grupie oséb. Istnieje tez duza grupa cho-
réb, ktorych do tej pory jeszcze nie opisano - dla dzieci z takimi chorobami uzywa
sie okreslenia ,,dziecko bez diagnozy medycznej” [Kamyk-Wawryszuk, 2022, s. 20].

Choroby rzadkie byty dawniej nazywane chorobami sierocymi (orphan diseases)
z powodu odczuwania przez pacjentdéw i ich rodziny opuszczenia, porzucenia i ,,osie-
rocenia” przez system opieki zdrowotnej oraz spoleczenstwo w walce z choroba
i w codziennym zyciu [Schieppati i in., 2008]. Wigkszo$¢ choréb uwarunkowanych
genetycznie o przewlektym i ciezkim przebiegu to wtasnie choroby rzadkie [West-
felt i in., 2006; Schieppati i in., 2008].

Zespol Klinefelteral (ZK, Klinefelter’s syndrome) niewatpliwie nalezy do grupy
choréb rzadkich. Opisany zostat po raz pierwszy w 1942 roku przez Harry’ego Fitcha

1 Wedlug Miedzynarodowej Klasyfikacji Choréb i Probleméw Zdrowotnych (ICD-10): Q98. Inne
aberracje chromosoméw plciowych z meskim fenotypem, niesklasyfikowane gdzie indziej (Other sex
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Klinefeltera, Edwarda Conrada Reifensteina i Fullera Albrighta [1942]. Poczatkowo
ZK uwazany byl za schorzenie endokrynologiczne o niejasnej etiologii. Przyczy-
ne powstania obserwowanych zaburzen odkryli Patricia Ann Jacobs i John Strong
w 1959 roku [Jacobs, Strong, 1959, s. 164]. Zespot Klinefeltera to choroba uwarun-
kowana genetycznie, nalezaca do aberracji chromosomalnych liczbowych (odchy-
len w liczbie chromosomoéw) z co najmniej jednym dodatkowym chromosomem X
(47XXY). Czestos¢ wystepowania jednego chromosomu X w czesci lub we wszyst-
kich komérkach organizmu wnosi 1 na 650 urodzen chlopcow [Belling i in., 2017,
s. 1219; Dasiewicz, Szalecki, 2020, s. 94]. Rzadko wystepuje wiecej niz jeden do-
datkowy chromosom X, a takze mozaikowatos$¢ (48XXXY, 48XXYY, 49XXXXY,
46XY/47XXY [Szalecki, 2006, s. 55]. Za nieprawidlowg liczbe chromosoméw uznaje
sie ich niewlasciwe rozejscie w trakcie podzialéw komoérkowych zachodzacych pod-
czas tworzenia sie gamet (komorki jajowej i plemnikéw). Dochodzi do zaburzenia
w podziale mejotycznym, w procesie podzialu podczas rozwoju zarodka [Jacobs,
1982, 5. 690]. Zespo! Klinefeltera jest najczegstszym schorzeniem zwigzanym z chro-
mosomami plciowymi oraz najczestsza przyczyng meskiego hypogonadyzmu (ok.
1:500-1:1000 zywo urodzonych noworodkéw plci meskiej) [Szalecki, 2006, s. 66].
Szacuje sig, ze diagnoze ZK stawia si¢ u 1-2:1000 noworodkéw plci meskiej i jest
on najczesciej wstepujaca aneuploidia chromosomalng po zespole Downa w ogélnej
populacji [Nielsen, Wohlert, 1990, s. 209; Bojesen, Juul, Gravholt, 2003, s. 624]. Inni ba-
dacze oceniajg czestos¢ wystepowania zespotu Klinefeltera na 1:500 meskiej populacji
[Visootsak, Graham, 2006]. Przyjmuje si¢ jednak, ze rozpoznanie ZK stawiane jest je-
dynie u 25% mezczyzn, z czego wiekszos¢, bo 70%, wykrywana jest w wieku dorostym,
20% w okresie dojrzewania, a tylko 7-10% w dziecinstwie [Bojesen, Juul, Gravholt, 2003,
s.622]. W okresie dziecinstwa opdzniony rozwdéj motoryczny, zaburzenia mowy, zacho-
wania lub nadmierny wzrost moga by¢ przyczyng podejrzen zaburzen genetycznych,
jednak jedynie okoto 10% przypadkéw zostaje zidentyfikowanych przed okresem doj-
rzewania plciowego [Bojesen, Juul, Gravholt, 2003]. Wskazéwka do rozpoznania choroby
genetycznej moga by¢ takze nieprawidtowosci w uzebieniu, a tzw. zgby taurodontyczne
wskazywa¢ moga na duze prawdopodobienstwo wystepowania zespotu Klinefeltera.
Obraz kliniczny ZK jest bardzo zréznicowany, nie u kazdego mezczyzny z ZK
obserwuje si¢ wystepowanie wszystkich objawéw. Trzy zasadnicze obszary zaburzen
to: mowa, rozwdj fizyczny oraz rozwoj spoteczny [Purwin, Stowikowska-Hilczer,
2015, s. 13]. Najbardziej staltymi cechami ZK s3 male jadra i tendencja do wyso-
kiego wzrostu. Na charakterystyczng dla zespotu Klinefeltera eunuchoidalng syl-
wetke sklada sie otylos¢ brzuszna oraz dlugie konczyny dolne i waskie barki. Na-
lezy jednak doda¢, ze prawidlowy, a nawet niski wzrost, nie wyklucza obecnosci
zespotu Klinefeltera [Ben-Skowronek i in., 2009]. U 60-80% chorych wystepuje

chromosome abnormalities, male phenotype, not elsewhere classified), Q98.0. Zesp6t Klinefeltera, ka-
riotyp 47,XX (Q98.0 Klinefelter syndrome karyotype 47,XXY).
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ginekomastia, co wigze si¢ z ponad dwudziestokrotnie czestszym wystepowaniem
raka sutka. Chlopcy maja zwykle nizsza urodzeniowa mase i dtugos¢ ciata. Ob-
wod glowy réwniez jest mniejszy i zwykle miesci si¢ miedzy 10. i 25. centylem, co
wedlug niektérych badaczy moze wskazywac na stabszy rozwdj moézgu w okresie
zycia plodowego [Ratcliffe, 1999, s. 192-195]. Miedzy 5. a 8. rokiem zycia nastepuje
przyspieszenie tempa wzrostu i wyréwnanie deficytu wzrostowego. Péznej szybkos¢
wzrastania nie rozni si¢ od reszty chtopcéw. Kolejny nadmierny skok wzrostu wy-
stepuje po 18. roku zycia, co wynika z niedoboru hormondéw plciowych i opdznie-
nia dojrzewania chrzgstek przynasadowych [Szalecki, 1999, s. 56]. U 80% pacjen-
tow z ZK zmniejszone jest owlosienie twarzy i tulowia. Zespo6t Klinefeltera moze
wystepowac jako izolowane zaburzenie lub z chorobami wspoélistniejacymi [Belling
iin., 2017, s. 1220]. Czesciej niz w ogolnej populacji u pacjentéw z ZK obserwuje si¢
zesp6t metaboliczny (otylos¢, cukrzyca typu II, nadci$nienie, zaburzenia lipidogra-
mu), choroby ukladu krazenia, chorobe zakrzepowo-zatorowa, zylaki, osteopenie/
osteoporoze, padaczke, pozagonadalne nowotwory z komorek piciowych i choroby
autoimmunologiczne, np. choroby tarczycy, reumatoidalne zapalenie stawow [Ak-
sglaedeiin., 2013; Nieschlag, 2013; Purwin, Stowikowska-Hilczer, 2015; Belling i in.,
2017, s. 1219-1229]. Diagnozowane sg réwniez: padaczka, choroby zyl, zakrzepice
zylne, préchnica z¢béw [Molnar, Terasaki, Amor, 2010, s. 708]. Czesciej moga tez
wystepowac choroby nowotworowe, zwlaszcza jader, piersi, czasem diagnozuje si¢
bialaczke, chloniaki, guzy srédpiersia [Bebb i in., 1998, s. 547].

U mlodszych chlopcédw z ZK w okresie przeddojrzewaniowym (3.-10. r.z.) wystepuja:
opdznienie rozwoju mowy, problemy z czytaniem, pisaniem, liczeniem [Rovet, Netley,
Keenam, 1996; Purwin, Stowikowska-Hilczer, 2015, s. 14], a takze zaburzenia koncentra-
cji uwagi oraz czasem zwiekszona impulsywnosc¢. ,,U miodszych chfopcow obserwuje sie
postep rozwoju mowy mimo jej opoznienia, podczas gdy u starszych pacjentéw powszech-
ny jest znaczacy deficyt w funkeji ekspresywnej jezyka” [Purwin, Stowikowska-Hilczer,
2015, 5. 18]. Chlopcy z ZK pdzniej wypowiadaja pierwsze sylaby, stowa, zdania. Problem
dla nich stanowi werbalne wyrazanie swoich potrzeb [Zampiniiin., 2018, s. 571] i uczué¢
oraz przetwarzanie zaslyszanych informacji [Faithfull-Lloyd, 2019, s. 38]. W zakresie
ilorazu inteligencji catkowitej i bezstownej nie wykazano odstepstw od normy, nato-
miast iloraz inteligencji stownej jest znacznie obnizony, ,,[...] stad wystepuja opdznienia
W rozwoju, problemy z czytaniem, pisaniem, matematyka”, ktére wynikaja z zaburzonej
pamieci krétko- i dlugotrwalej [Dasiewicz, Szalecki, 2020, s. 93]. W okresie dojrzewania
pojawiaja sie problemy psychologiczne, ktére wynikaja z niskiej samooceny, narastaja-
cych probleméw z nauka i gorszej wydolnosci fizycznej [Kebers, Janvier, Collin, 2002].
Uposledzone sg tez funkcje poznawcze, behawioralne i psychospoleczne oraz obnizo-
ne zdolnosci werbalne [Purwin, Stowikowska-Hilczer, 2015, s. 13]. Pacjenci z ZK moga
mie¢ trudnosci w identyfikacji i werbalizacji emocji [Van Rijn iin., 2007], a takze tatwiej
ulegaja pobudzeniu emocjonalnemu [Van Rijniin., 2006]. W dziecinstwie chlopcy z ZK
moga przejawiac zachowania, ktére mozna poréwnac do zachowan autystycznych.
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Jednym z gltéwnych probleméw w codziennym funkcjonowaniu sg trudnosci
zwigzane z komunikowaniem si¢ z otoczeniem [Kawalec, Grenda, Ziétkowska, 2013,
s. 220; Langowska, 2022]. Chlopcy zaczynaja mowic pozniej, wolniej i niechetnie na-
wigzujg relacje spoleczne. Méwig niewiele, maja ubozszy zaséb stownictwa, czesto
ich mowie towarzysza wady wymowy [Purwin, Stowikowska-Hilczer, 2015, s. 13].

Analiza przypadku

Badanie logopedyczne skladalo si¢ z kilku etapéw. Na pierwszym spotkaniu zostal prze-
prowadzony wywiad z matka chlopca oraz oméwiono zasady zaplanowanego badania.
Dokonano wgladu w dokumentacj¢ medyczng chlopca, tj. wyniki badan genetycz-
nych, karty informacyjne leczenia szpitalnego (podczas zabiegéw okulistycznych).

Opisywany chlopiec pojawil sie w gabinecie logopedycznym jako czterolatek
(tuz przed rozpoczeciem edukacji w przedszkolu), cho¢ swoim wygladem sprawial
wrazenie chlopca duzo starszego, co najmniej siedmio-, o§miolatka. Jest jednym
z trojga rodzenstwa — ma starszg i mlodsza siostre. Chlopiec urodzony z cigzy III
porodu fizjologicznego, o masie urodzeniowej 3200 g, otrzymat 10 punktéw w skali
Apgar. Do pierwszego roku zycia karmiony byt piersia, pdzniej mlekiem modyfi-
kowanym. Z wywiadu z mamg chlopca wynika, ze gluzyt i gaworzyl, jednak mowa
rozwijala si¢ z opdznieniem. Do 3. roku zycia ssal smoczek. Zaczal chodzi¢, majac
okolo 15 miesiecy. Obecnie jego ruchy sa niezgrabne, sylwetka niesymetryczna,
wystepuje wada postawy, trudnosci w utrzymaniu réwnowagi spowodowane sg
takze duza wada wzroku (+13 dpi). Badany jest bardzo wrazliwy na glosne dzwie-
ki, nie lubi hatasu i krzyku. Jest samodzielny we wszystkich czynno$ciach samo-
obstugowych.

Chlopiec jest pod stala opieka lekarza okulisty (przeszed! kilka operacji oku-
listycznych) i endokrynologa. Zespot Klinefeltera zdiagnozowany zostal w wieku
dwdch lat przy okazji badania postepujacej wady wzroku. Chlopiec nie ma orzecze-
nia o niepelnosprawnosci ani opinii z poradni psychologiczno-pedagogicznej, ak-
tualnie czeka na diagnoze.

Motoryka duza i mata, lateralizacja

Badany chlopiec jest samodzielny w czynno$ciach samoobstugowych, jednak jego ru-
chy sg niezdarne, sztywne. Ma problemy z utrzymaniem réwnowagi, stojac na jednej
nodze, wchodzac i schodzac po schodach. W zakresie motoryki malej potrafi ryso-
wac po $ladzie, jednak podczas kolorowania znaczaco wyjezdza poza kontury. Lubi
ukladac puzzle, nie ma wigkszych probleméw z dopasowaniem ksztaltéw. Badania
lateralizacji wykazaly dominacje lewej reki, prawej nogi, lewego oka i lewego ucha.
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Budowa i sprawnos¢ narzaddéw artykulacyjnych

Twarz chlopca jest proporcjonalna, wargi sa symetryczne wzgledem siebie, pozba-
wione bruzd i blizn. Nos jest prosty i réwny na calej diugosci, szczeka i zuchwa sa
proporcjonalne, zgryz prawidlowy. Uzgbienie jest petne, mleczne, w dobrym stanie.
Zeby nie sa sttoczone, s3 proporcjonalne wzgledem siebie, a linia srodkowa jest za-
chowana. Wielkos¢ jezyka w normie, jest on symetryczny i pozbawiony bruzd oraz
blizn. Wedzidetko jezyka nie jest skrocone, nie wplywa na sprawnos¢ i ruchy jezy-
ka. Badanie podniebienia twardego i migkkiego nie wykazalo zmian anatomicz-
nych ani wystepowania podsluzéwkowego rozszczepu podniebienia. Podniebienie
twarde jest symetryczne, pozbawione ubytkéw oraz blizn, jednak wysoko wyskle-
pione. Podniebienie miekkie jest proporcjonalne wzgledem podniebienia twardego
i réwniez pozbawione nieréwnosci oraz ubytkéw. Jezyczek bez anomalii. Migdatki
podniebienno-gardlowe prawidlowej wielkosci.

Podczas badania przeprowadzonych zostato wiele préb sprawdzajacych napiecie
mies$ni oraz umiejetno$¢ wykonywania szybkich i precyzyjnych ruchéw poszcze-
golnych narzadow artykulacyjnych (jezyka, warg, podniebienia miekkiego). Nie
kazda préba wykonana zostala poprawnie. Najwiecej trudnosci sprawialy ¢wicze-
nia unoszenia jezyka oraz precyzyjnego kierowania we wskazane miejsce, przy ru-
chach dodatkowo wystepowaly wspoétruchy zuchwy. Czynnosci w obrebie warg,
zmieniania ich ukladu, rozciggania oraz zwezania byty wykonane nieprawidiowo.
Cwiczenia polegajace na poruszaniu wargami w prawg lub lewg strone réwniez
odbywaly sie przy wspélruchach zuchwy. Wiekszo$¢ ¢wiczen zostata wykonana
w sposob poprawny lub zblizony do wzorca, jednak sprawnos¢ narzadéw artyku-
lacyjnych nalezy doskonali¢ w toku terapii logopedyczne;j.

Podczas procesu diagnostycznego wykonane zostalo badanie kinestezji artykula-
cyjnej, ktore sprawdzalo umiejetnos¢ czucia i ulozenia narzadow artykulacyjnych przy
realizacji pojedynczych sylab lub par ustawionych opozycyjnie. Zadaniem chlopca
bylo powtarzanie prezentowanego wzorca na podstawie analizatora stuchowego. Cwi-
czenie zostalo wykonane z wieloma pomytkami, chlopiec dos¢ wolno i niepoprawnie
zmienial ulozenie narzadow przy artykulacji poszczegdlnych glosek. Brzmienie glo-
sek, ktore sa realizowane nieprawidfowo, réwniez bylo styszalne.

Czynnosci fizjologiczne w obrebie aparatu artykulacyjnego

Ocena oddychania polegata na obserwacji chlopca zaréwno podczas wypowiadania sie,
jak i podczas czynnosci niewymagajacych méwienia. Badany oddycha torem ustnym
i nosowym w zaleznosci od sytuacji. Podczas oddychania szczgka jest domknieta, wargi
s3 luzno ze sobg zlaczone, a jezyk zachowuje prawidtowg pozycje spoczynkows. Oddy-
chanie dynamiczne podczas méwienia jest wykonywane w sposéb prawidlowy przez
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tor ustno-nosowy. Ilo$¢ nabieranego powietrza jest wystarczajaca, aby chlopiec umiejet-
nie rozkladal wydychane powietrze w czasie wypowiedzi, co pozwala mu na swobodne
i pozbawione napiecia méwienie. Zaobserwowano typ oddychania brzuszny i prawid-
fowa aktywnos¢ migsni oddechowych. Nastawienie glosowe jest miekkie, wysoko$é
glosu wysoka, barwa glosu ciepta, a tempo mowy spowolnione.

Badanie odgryzania, gryzienia i Zucia odbywalo si¢ jednoczesnie. Badany zo-
stal poczestowany herbatnikiem, ktdrego spozycie pozwolilo na zaobserwowanie
wszystkich elementéw badania. Chlopiec odgryza prawidfowo przednimi siekacza-
mi, a pokarm jest odgryzany przez nacisk zebéw bez odtamywania. Gryzienie i zZucie
réwniez odbywaja si¢ w sposdb nieodbiegajacy od normy. Pokarm rozdrabniany jest
przy zamknietych ustach dzieki zastosowaniu ruchéw okreznych zuchwy. Do oce-
ny polykania wykorzystana zostata woda, gdyz fatwiej bylo zaobserwowac czynno$é
potykania napoju niz herbatnika. Chlopiec prawidtowo nabiera plyn do ust, nic si¢
nie ulewa w trakcie picia, potrafi réwniez bez trudnosci zatrzymac wode w ustach.
W trakcie potykania jezyk jest przy dolnych zebach, co swiadczy o wystepujacym
u pacjenta infantylnym sposobie polykania.

Artykulacja

W badaniu wymowy sprawdzona zostala artykulacja wszystkich spoiglosek oraz sa-
moglosek jezyka polskiego. Material jezykowy zawierat gloski w r6Znym sgsiedztwie
fonetycznym, we wszystkich pozycjach w wyrazie, tj. naglosie, srodgtosie i wyglosie.
Badanie polegato na nazwaniu ilustracji. Wszystkie zakl6cenia dzwigckéw mowy, kto-
re wystepuja u chlopca, maja charakter deformacji. Wyniki badania pokazaly, ze za-
burzone sg wszystkie gloski szeregu syczacego, tj. [s], [z], [c], [dz], gloska [1], [1] oraz
[w]. Znieksztalcone gloski syczace realizowane sg jako gloski szeregu ciszacego, tj.
[$], [z], [¢], [dz]. Natomiast gloski [1], [1], [w] przybieraja forme dzwieku [j]. Pozostale
gloski sa realizowane w sposéb prawidlowy niezaleznie od sgsiedztwa fonetyczne-
go oraz pozycji w wyrazie. Gloski realizowane nieprawidfowo majg charakter staty
- oznacza to, ze s3 wymawiane w sposob znieksztalcony niezaleznie od miejsca oraz
otoczenia fonetycznego, w jakim si¢ znajduja. Wadliwa realizacja nie zmienia si¢
réwniez przy probie powtarzania zaprezentowanego wczesniej prawidtowego wzor-
ca. Badanie artykulacji przebieglo sprawnie, jednak wymagalo wielu powtdrzen, aby
dokladnie oceni¢, jak zachowuja si¢ narzady aparatu artykulacyjnego podczas reali-
zacji poszczegolnych glosek.
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Prozodia wypowiedzi

W mowie chlopca nie sg obecne wszystkie elementy prozodyczne. Wypowiedzi sa
»plaskie”, bez wyraznej intonacji. Z uwagi na fakt, iz sktadnia wypowiedzi jest za-
burzona, rodzaju wypowiedzenia (zdania oznajmujacego, pytajacego czy rozkazu-
jacego) nalezy doszukiwac sie z kontekstu wypowiedzi. Podczas dialogu tempo oraz
rytm mowy s3 spowolnione, pojawiaja sie dos¢ czeste pauzy (towarzyszy temu za-
stygnieta pozycja ciala, uniesienie glowy ku gorze i zawieszone spojrzenie w sufit).
Zaburzona jest plynno$¢ méwienia, pojawiaja si¢ powtdrzenia z przedtuzajacym
sie czasem do namystu. Akcent w wyrazach stawiany jest w odpowiednim miejscu.
Wysokos¢ glosu jest nienaturalna (glos jest zbyt wysoki), pojawia si¢ takze skton-
nos$¢ do zbyt glosnej mowy.

Stuch fonematyczny — badanie percepcji dzwiekdw mowy

Badanie stuchu fonematycznego odbylo sie w sposéb standardowy. Po kolei prezen-
towane byly zestawy zlozone z dwoéch i trzech obrazkow, a materiat jezykowy zo-
stal dobrany na podstawie opozycji fonetycznej. Zadaniem badanego byto wskaza-
nie obrazka, ktérego nazwe uslyszal. Stowa powtarzane byty kilkukrotnie w réznej
kolejnosci. Do analizy stuchu fonematycznego zostaly wykorzystane takie stowa,
jak: potka — butka; Tomek — domek; buty — budy; kury — gory; wiesza — wieza; pasek
— piasek; trgby — trqbi; nurek — murek; burak — Burek; tyzka - t6zka; kaczka - tacz-
ka - teczka — paczka - taca; kasza - Kasia - kasa; fale — szale - sale; pies — piec; nos
- noc; kot - koc; kura - kula; kratka - klatka [Emiluta-Rozya, 2013, s. 43]. Badanie
wykazalo, ze stuch fonematyczny jest obnizony, zaréwno w zakresie dyskryminacji
fonemow, jak i dekodowania wyrazoéw.

Pamiec stowna

Podczas tej czgsci badania zadaniem chlopca bylo wskazanie tych obrazkow, ktore
zostaly wymienione, przy zachowaniu odpowiedniej kolejnosci. Aby pokazaé mecha-
nike tego zadania, zostalo ono rozpoczete od dwuelementowego ciggu, ktory chlopiec
bez trudnosci powtorzyl. Nastepnie wprowadzone zostaly ciagi 3-, 4- i 5-elementowe.
Kazda préba byta powtarzana dwukrotnie, réznity si¢ one od siebie kolejnoscia wy-
mienianych wyrazéw. Ciag zlozony z pigciu elementéw chlopiec w obu probach od-
tworzyl z problemami. Badany zaczal si¢ myli¢, pominal dwa obrazki i zmienit kolej-
nos¢ ostatnich. Préba zostata powtdrzona na kilku spotkaniach, na ktérych réwniez
pojawily sie podobne biedy.
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Sprawnos$¢ narracyjna — jezykowa realizacja wypowiedzi

Badanie sprawnosci narracyjnej skladato si¢ z dwdch ¢wiczen. Pierwszym z nich
bylo ulozenie czteroelementowej historyjki obrazkowej i opowiedzenie wydarzen,
ktére zostaly pokazane na ilustracjach. Poza aspektem jezykowym zadanie spraw-
dzalo mozliwosci poznawcze chlopca na podstawie prawidltowej oceny kolejnosci
zdarzen i wyznaczenia logicznego ciagu. Chlopiec nie poradzil sobie z zadaniem.
Z rozsypanych obrazkéw nie stworzyl chronologicznego ciagu zdarzen, pomimo
pomocy i podpowiedzi. Po ulozeniu historyjki przez logopedke zostal poproszony
o opowiedzenie historii na podstawie obrazkéw. Zastanawiat si¢ dlugo, jednak nie
ulozyl opowiadania. Odpowiadal: ,,Nie wiem, co oni zrobili”. Mial tez problem z na-
daniem imion bohaterom.

Drugim ¢wiczeniem sprawdzajacym umiejetnosci narracyjne bylo opowiadanie
o krasnoludku. Zadaniem chlopca bylo jak najdoktadniejsze opisanie postaci krasno-
ludka. Nie wykonat on zadania, odpowiedzial, ze nigdy nie widziat krasnoludka i nie
wie, co to jest. Uzyl zaimka ,,co”, traktujac tym samym krasnoludka jako rzecz.

Wyniki badania pokazaly, ze chlopiec nie potrafi tworzy¢ spontanicznych wypo-
wiedzi. Nie mozna oceni¢ umiejetnosci narracyjnych.

Sktadnia i fleksja

Chlopiec postuguje si¢ w wypowiedziach zdaniami pojedynczymi, a czasami takze
zfozonymi. Jego wypowiedzi zawieraja liczne bledy gramatyczne. Chlopiec nieprawid-
fowo postuguje si¢ fleksjag wyrazéw. W mowie spontanicznej niesprawnie postuguje
sie roznymi konstrukcjami gramatycznymi, np. uzyl formy ,,Sikam” jako komunikat
»Chce do toalety”. Stowniki czynny i bierny sg ubogie. Spontaniczne wypowiadanie
sie sprawia mu problem, ale dos¢ szybko wchodzi w interakcje stowna.

Whnioski z diagnozy

Rozwdj spoleczny badanego chlopca jest na dobrym poziomie, przestrzega on norm
i zasad panujacych w spoleczenstwie. Jest zdystansowany do nowo poznanych oséb.
Zanim poczuje si¢ swobodnie wérdd rowiesnikdw, musi czu¢ sie bezpiecznie w ich
towarzystwie. Reaguje duzym lekiem na krzyk i inne niespodziewane dzwigki. Mo-
toryka duza i motoryka mala sg zaburzone - ruchy niezgrabne, postawa sztywna,
dominuje lewa reka, jednak chwyt jest nieprawidlowy.

W mowie spontanicznej mozna uslyszec¢ liczne onomatopeje, przewazaja zdania
proste oraz krotkie jednowyrazowe odpowiedzi. Wystepujace struktury gramatyczne
nie zawsze s3 poprawne, a zasob stownictwa czynnego nadal ogranicza si¢ w duzym



266« Ewelina Zajac

stopniu do poje¢ z zakresu zabawy, 0sob z najblizszego otoczenia i wyrazen dzwig-
konasladowczych. Chlopiec nazywa i komentuje otoczenie strukturami werbalnymi
zrozumialymi dla innych, czesto dodatkowo gestykulujac rekoma. Gloski szeregu
syczacego s3 zastepowane gloskami szeregu ciszacego, a gloski [1], [1], [w] sa reali-
zowane nieprawidlowo jako dzwigk [j].

Ogolny zakres rozwoju zdolnosci poznawczych chlopca jest przecigtny. Ma on trud-
nosci z rozpoznawaniem cech wspolnych poje¢ i umiejetnoscig tworzenia kategorii
semantycznych. Réwniez bardzo slaba jest umiejetnos¢ przetwarzania wzrokowe-
go. Widoczna jest obnizona zdolno$¢ w obszarze krotkotrwatej pamieci stuchowej.
Wrystepuja komplikacje zwigzane z uwzglednieniem instrukgji i polecen stownych
w trakcie wykonywania zadan oraz z wykonywaniem zadan wymagajacych utrzy-
mywania wigkszej ilosci danych w pamigci roboczej.

Chlopiec rozumie wigkszo$¢ polecen oraz komunikatéw, ktore sa do niego kiero-
wane. W probie rozumienia, ktéra obejmowata znajomos¢ czesci mowy (czasowniki,
rzeczowniki, przymiotniki, przystéwki), wskazal wszystkie obrazki. Préba dotycza-
ca badania umiejetnosci z zakresu nazywania pokazala, ze wzorzec artykulacyjny
powtarzanych sléw pozostaje zaburzony, wystepuja substytucje i uproszczenia grup
spotgloskowych. Wiasciwie rozpoznal i nazwal wigkszos$¢ kolorow.

Zaproponowane podczas badania zadania wykonywal na miare swoich mozliwosci
chetnie i zzaangazowaniem. W motoryce duzej widoczne sa komplikacje w nasla-
dowaniu ruchéw naprzemiennych. Po dltuzszym czasie czynnego udzialu w bada-
niu chlopiec zaczal si¢ rozpraszac i interesowac tym, co dzieje si¢ wokot niego.

Podsumowanie

Terapia dzieci obcigzonych rzadkimi chorobami genetycznymi to ogromne wy-
zwanie dla logopedy, zespotu terapeutéw oraz dla dziecka i jego najblizszych. Tera-
pii logopedycznej nie mozna rozpatrywac jednak tylko pod katem wsparcia komu-
nikacyjnego — nalezy spojrzec¢ na nig holistycznie [Brzozowska-Misiewicz, Lorens,
Karwowska, 2018]. Najwazniejszym aspektem terapii logopedycznej nie jest praca
nad artykulacja, ale przede wszystkim poszerzanie kompetencji komunikacyjnych
i jezykowych dziecka [Stefaniak, 2019, s. 88]. Jednak nalezy pamieta¢, ze zesp6t Kli-
nefeltera to choroba wrodzona, ktérej nie da si¢ wyleczy¢, dlatego mozna stosowaé
terapie wspomagajace [Zitzmann i in., 2021, s. 146]. Terapia powinna by¢ holistycz-
na, interdyscyplinarna, dostosowana do wieku i mozliwosci pacjenta. Wdrozo-
ne powinny zosta¢: terapia farmakologiczna (z uzyciem testosteronu, pozwalajaca
na przywrocenie poziomu hormonu oraz wptywajaca na obnizenie glosu), terapia
behawioralna (uwzgledniajaca trudnosci w zachowaniu dziecka), psychoterapia (po-
prawiajaca zdrowie psychiczne), terapia rodzinna, wczesne wspomaganie rozwoju,
terapia fizykalna (wspomagajaca budowe miesni i zwigkszajaca sile miesniowa) oraz
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terapia logopedyczna (rozwijajaca mowe oraz tagodzaca objawy napigecia mie$nio-
wego) [Van Rijn i in., 2007, s. 1065-1070]. Powinno si¢ réwniez uwzgledni¢ trening
sensoryczny, dzigki ktéremu usprawniane bedg analizatory, np. w zakresie wyzszych
funkcji stuchowych oraz organizacji bodzcéw dotykowo-proprioceptywnych [Szub-
starska, Bednarska, 2020, s. 100].

Nauczyciele edukacji przedszkolnej i wezesnoszkolnej czesto sa pierwszymi spe-
cjalistami z zakresu rozwoju dziecka, ktérzy dostrzegaja trudnosci w jego funkcjono-
waniu. Cz¢sto maja miejsce takie sytuacje, ze dziecko (uczen) kierowane jest na dal-
sze badania specjalistyczne wlasnie z inicjatywy nauczyciela [Kamyk-Wawryszuk,
2021, s. 52], bo to on dostrzega pewne niepokojace cechy. Aby w pelni poméc dzie-
cku - postawi¢ trafng diagnoze zaburzen jezykowych oraz opracowa¢ adekwatny
plan terapii logopedycznej/komunikacyjnej — logopeda powinien zna¢ skroéty i ter-
miny, ktore pojawic si¢ moga w dokumentacji medycznej, takze w przypadku dzie-
cka z zespotem Klinefeltera. Terminami najczesciej pojawiajacymi sie sa: atrofia,
asfiksja, encefalopatia, habituacja, hiper- i hipotonia, zaburzenia z grupy TORCHS
[Sarota, 2012, s. 169-170]. ,,Optymalizacja logopedycznych dzialan diagnostyczno-
terapeutycznych wsrod dzieci z zaburzeniami rozwoju powinna obejmowac proce-
dury uwzgledniajace syndromy choroby, a zatem odchodzi¢ od tradycyjnego poste-
powania ograniczajacego si¢ do postrzegania i opisu wyltacznie defektu jezykowego”
[Btachnio, 2013, s. 221].

Nalezy dodag, ze tylko systematycznie prowadzona terapia dziecka z zespotem
Klinefeltera moze doprowadzi¢ do polepszenia porozumiewania si¢ z otoczeniem,
ale réwniez jest w stanie ,,przygotowacé do samodzielnosci w interpretowaniu ota-
czajacego srodowiska” [Langowska, 2022, s. 148].
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