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DIAGNOZA I TERAPIA
LOGOPEDYCZNA DZIECKA
Z ZESPOLEM DE GROUCHYEGO

Artykut podejmuje problematyke diagnozy i terapii logopedycznej dziecka z bardzo rzad-
kim zespotem genetycznym de Grouchy’ego typu 1, zwanym inaczej delecja 18p czy tez syn-
dromem 18p. Celem artykutu jest przyblizenie tego zespotu i zwiazanych z nim objawow.
W niniejszym artykule opisano kryteria diagnostyczne schorzenia, mozliwosci komunikacyjne
i wady wymowy u dzieci z delecja 18p. Zasadniczg cze$¢ artykutu stanowi opis przypadku jede-
nastoletniej dziewczynki dotknigtej tym zespotem. Na podstawie wywiadu, obserwacji, analizy
dokumentoéw i badania logopedycznego autorka przedstawita diagnoze i program logopedycznej
terapii indywidualnej.
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Wprowadzenie

Zespot de Grouchy’ego typu 1 (zwany inaczej delecja 18p czy tez syn-
dromem 18p) wystepuje u 1 na 50 000 dzieci, przy czym czesciej dotyczy
dziewczynek niz chtopcoéw (w stosunku 3 : 2). Po raz pierwszy zostal opisany
w 1963 roku przez grupe francuskich genetykow pod kierownictwem dra Jeana
de Grouchy’ego. Dotychczas zbadano i opisano ok. 150 przypadkow tego ze-
spotu na $§wiecie, w tym jeden w Polsce (Witkowska-Se¢dek i in. 2013). Przy-
czyna zaburzenia jest delecja czgsci lub catosci krotkiego ramienia chromoso-
mu 18, ktorej skutkiem jest ryzyko wystagpienia wad wrodzonych, opdznienia
w rozwoju i trudnosci w nauce. Okoto 70% przypadkow sg to delecje powstate
na nowo, pozostatych 30% wystepuje rodzinnie, przy czym aberracja w wigk-
szosci przypadkéw zachodzi w chromosomie matki (Artman in. 1992; Bal
2011). Podobnie jak wigkszo§¢ choréob uwarunkowanych genetycznie, scho-
rzenie to nie ma specyficznego leczenia. Podejmowane dziatania majg charak-
ter zapobiegania poglebianiu si¢ objawdw. Dla uzyskania optymalnego rozwo-
ju dziecka niezbg¢dne jest szybkie podjecie rehabilitacji psychoruchowe;,
zwlaszcza u dzieci z hipotonicznym napigciem mig$niowym, oraz stymulacja
rozwoju mowy.
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1. Kryteria diagnostyczne zespolu de Grouchy’ego

Syndrom 18p charakteryzuje si¢ zmiennym fenotypem. Cechy dysmorficzne
ujawniaja si¢ w sposob umiarkowany. Nalezg do nich: okragta twarz z krotka
rynienka nosowa, opadajace powieki oraz duze odstajace uszy. Cechy state ze-
spotu to: niepelnosprawnos¢ intelektualna réznego stopnia, opdznienie rozwoju
mowy, niski wzrost (Willoughby i in. 2014). U ok. 5-10% wystepuja rozne wa-
rianty holoprozencefalii (wady polegajacej na niedokonanym podziale przodo-
moézgowia, objawiajacej si¢ takze znieksztalceniami twarzy): ptaska nasada nosa,
szerokie usta z krotka gorna warga, mata zuchwa, duze, odstajace uszy, krotka,
pletwiasta szyja, szeroka klatka piersiowa, kifoskolioza. Rzadko opisywane sa:
zaburzenia zachowania, choroby autoimmunizacyjne, tysienie, dystonia (Wester
i in. 2006; Turleau 2008).

Dos$¢ powszechne sg problemy ze wzrokiem: zeza oraz daleko- i krotko-
wzroczno$¢ opisano u prawie 50% osob z tym zespotem. Czegsto wystepuje
sktonnos¢ do powaznych infekcji ucha, co w konsekwencji prowadzi¢ moze do
niedostuchu w réznym stopniu, dlatego tak wazne sg regularne badania laryngo-
logiczne. Osoby z monosomia 18p maja tez wigksza sktonno$¢ niz w ogdlnej
populacji do nadczynnos$ci lub niedoczynnosci tarczycy. Zdarza si¢ niedobor
hormonu wzrostu czy immunoglobuliny A (IgA). Dzieci z niedoborem hormonu
wzrostu w wickszos$ci pozytywnie przechodzg terapi¢ tym hormonem (Witkow-
ska-Sadek 2013). Bardzo cz¢sto wystepuje prochnica lub wezesna utrata zebow.
Dzieci z cigzkimi postaciami syndromu nie przezywaja okresu niemowlgcego.

Diagnostyka roznicowa zespotu obejmuje szerokie spektrum zespotdw uwa-
runkowanych genetycznie, przebiegajacych z niskim wzrostem oraz niepeino-
sprawnoscig intelektualng. W pierwszym okresie zycia objawy sg bardzo podob-
ne do zespotu Turnera czy trisomii 21. Dodatkowo autyzm lub pojawiajaca si¢
w wieku dorastania schizofrenia moga komplikowa¢ rozpoznanie niepelnospraw-
nos$ci intelektualnej. W celu postawienia prawidtowego rozpoznania wykonuje
si¢ badania cytogenetyczne z komoérek krwi obwodowej. Monosomia 18p moze
by¢ wykryta juz w okresie prenatalnym, czeSciej jednak jest stwierdzana po
urodzeniu, w okresie niemowlectwa czy wczesnego dziecinstwa (Bal 2011).

2. Zaburzenia rozwoju mowy u dzieci z delecja 18p

Wedtug Willoughby i in. (2014) zespotowi towarzyszy niepetnosprawnosé
intelektualna w stopniu lekkim i umiarkowanym w 98%. Wspoétczynnik inteli-
gencji (IQ) u osdéb z delecja 18p ksztaltuje si¢ na poziomie pomigdzy 25 a 75,
srednio w wigkszosci przypadkow w okolicach 50. U 0séb z niepetnosprawno-
$cig intelektualng zaburzenia mowy pojawiaja si¢ na tle niedoksztalcenia lub
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opdznienia rozwoju mowy i sg one najczesciej sprzezone z innymi zaburzeniami
rozwojowymi. W literaturze udato si¢ odnalez¢ nieliczne opisy zaburzen mowy
zwigzanych z zespotem de Grouchy’ego typu 1 (Thompson 1986; Maranda i in.
2006; Li-juan i in. 2017; Brenk i in. 2007; Giordano i in. 2016).

U dzieci z delecja 18p juz w pierwszych miesigcach zycia obserwuje si¢
op6zniony rozwdj psychomotoryczny (de Revel 2005). Zaczynaja one pdzniej
ghuzy¢, gaworzy¢ i mowic. Pierwsze stowa sg wypowiadane pomiedzy 15. mie-
sigcem a 5. rokiem zycia, czasami p6zniej, Srednio okoto 3. roku zycia. Niekto-
rzy pacjenci w ogole nie méwia, a jedynie wokalizuja pojedyncze dzwieki
zblizone do samogtosek. Rozumienie u wigkszosci opisywanych w literaturze
dzieci bylo lepsze niz mowa (Thompson 1989). W zwiazku z tym dzieci w ko-
munikacji pomagaty sobie naturalnymi metodami wspomagajacymi — gestem,
dotykiem, mimika twarzy czy ruchami catego ciata. Nie opisywano przypad-
kéw zastosowania systemoéw komunikacji alternatywnej. Mowa spontaniczna
tych dzieci w wigkszosci przypadkow jest niezrozumiata dla odbiorcy, takze
ze wzgledu na liczne zaburzenia i znieksztalcenia artykulacyjne — elizje, sub-
stytucje czy znieksztalcenia grup spotgtoskowych (Thompson 1989; Brenk
i in. 2007).

Oprocz niepetnosprawnosci intelektualnej istnieje wiele innych przyczyn
opdznienia rozwoju mowy i zaburzonej artykulacji, m.in. wystgpujaca hipotonia
powoduje ostabienie migsni jamy ustnej. Przeszkodami sg tez nieprawidtowosci
w budowie jamy ustnej — podniebienie gotyckie, mozliwy rozszczep podniebie-
nia i/lub warg, mala, cofni¢ta Zuchwa, ré6znego stopnia zaburzenia neurologiczne
warunkowane nieprawidtowosciami budowy mézgu. Dodatkowo u tych osob
moze wystapi¢ niedosluch réznego stopnia, bedacy wynikiem czgstego wysie-
kowego zapalenia ucha s$rodkowego oraz czesto przerosnigtych migdatkow,
a takze roznego rodzaju wady zgryzu dodatkowo utrudniajgce artykulacje. U pa-
cjentdow z delecja 18p wystepuja zaburzenia w zakresie proceséw poznawczych,
takich jak: percepcja, pamie¢, myslenie, uwaga, a takze zaburzenia proceséw
emocjonalno-motywacyjnych (Li-juan i in. 2017).

3. Terapia

Chorzy z delecja 18p wymagaja wielospecjalistycznej opieki medyczne;j.
Terapia logopedyczna stanowi zatem element kompleksowego postgpowania
leczniczo-terapeutycznego. Ze wzgledu na specyfike i wielowymiarowos¢ nie-
doksztatcenia terapia jest dluga, zmudna i nie daje wymiernych efektow na prze-
strzeni lat (Wierzba 2017: 83-103). Wazne jest, aby juz na poczatku terapii usta-
li¢ podstawowa przyczyng utrudniajgcg porozumiewanie si¢. Poniewaz obnizone
napigcie miesni jest jednym z objawoéw monosomii 18p, juz w poczatkowej fazie
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terapii w ramach wczesnej interwencji oddziatywania logopedyczne sprowadza-
ja sie do stymulowania odruchéw w obrgbie jamy ustnej i ksztattowania prawi-
dtowego toru oddechowego. W celu poprawy napigcia mi¢§niowego moze byc
stosowana terapia Rodolfo Castillo Moralesa (Regner 2003). W czasie terapii
0s0b z niepetnosprawnoscia intelektualng logopeda wspiera rodzicow i opie-
kunow. Wazne jest, by niemalze od samego urodzenia podejmowac dzialania
stymulujace rozwd] mowy. Nabywanie umiegjetnosci jezykowych powinno
odbywac¢ si¢ w toku naturalnych czynnosci poznawczych i bezposredniej ko-
munikacji z osobami najblizszymi. Nalezy pamigta¢ o stworzeniu warunkow
sprzyjajacych spontanicznej aktywnosci dziecka (Siwek 2006: 31-88; Micha-
lak-Widera 2012: 273-308).

Program terapii powinien uwzglednia¢ indywidualnos$¢ pacjenta, poziom je-
go funkcjonowania komunikacyjnego, mozliwosci i potrzeby, aktualny stan
fizyczny i psychiczny, zainteresowania. Ze wzgledu na trudnosci w skupieniu
uwagi istotne jest podawanie tych samych tresci do ¢wiczen w réznorodny, cie-
kawy 1 zabawowy sposob. W terapii, niezaleznie od ¢wiczen majacych na celu
budowanie i1 doskonalenie kompetencji jezykowej i komunikacyjnej, nalezy
usprawnia¢ jednocze$nie inne zaburzone funkcje poprzez ¢wiczenia rozwijajace
percepcje stuchows, stymulacje zmystow, usprawnianie psychoruchowe, wspo-
maganie motoryki malej. Rozwijajac mozliwosci komunikacyjne dziecka, moz-
na wprowadza¢ dla lepszego porozumiewania si¢ metody alternatywnej komu-
nikacji (AAC): manualne, np. MAKATON i/lub znaki graficzne np. PCS-Picture
Communication Symbol czy program MOWIK, w zaleznosci od sprawnosci
motorycznych i mozliwo$ci poznawczych dziecka. W terapii dzieci z syndro-
mem 18p nalezy przede wszystkim pamietaé, iz wazne jest budowanie kompe-
tencji jezykowej i komunikacyjnej, a usprawnianie realizacyjne staje si¢ w tej
terapii procedura wtorng (por. Grabias 2012: 15-71).

4. Studium przypadku dziewczynki
z zespolem de Grouchy’ego

Zasadnicza czg$¢ artykutu stanowi opis przypadku jedenastoletniej dziew-
czynki dotknietej delecja 18p. Na podstawie wywiadu, obserwacji, analizy do-
kumentow i badania logopedycznego przedstawiono diagnoze¢ i program terapii
indywidualnej.

4.1. Charakterystyka dziecka

Charakterystyki dziecka dokonano na podstawie obserwacji, analizy doku-
mentow oraz wywiadu z mamg. Dziewczynka jest drugim dzieckiem w rodzinie.
Urodzona byta sitami natury w 37. tygodniu cigzy. Przebieg ciazy byt powiklany
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infekcjg gérnych droég oddechowych u matki w Il trymestrze oraz plamieniami
z drég rodnych i skurczami przedwczesnymi w 6. miesigcu (hospitalizacja — leki:
oxytorycyna, no-spa). Parametry urodzeniowe: masa ciata 2600 g, dlugosé
ciata 50 cm, obwdd glowy 34 cm. Dziewczynka otrzymata 9 pkt w skali Apgar
(niskie napigcie migsni). Zaraz po urodzeniu miata problemy ze ssaniem piersi
oraz smoczka. Ze wzgledu na trudnos$ci z karmieniem poczatkowo zywiona
byta sonda, stopniowo wprowadzano karmienie doustne butelka. W okresie no-
worodkowym kilkukrotnie byta hospitalizowana z powodu bezdechdéw z zasi-
nieniem.

W okresie dziecinstwa dziewczynka miata bardzo czgsto zapalenie ucha
srodkowego, przerost migdatkow podniebiennych i migdatka gardtowego (trud-
nosci z prawidlowym oddychaniem). W wieku 3,5 lat wykonano adenotomi¢
W znieczuleniu ogélnym. W wieku 5 lat dziewczynka zostala poddana badaniu
ABR w $nie naturalnym — badanie wykazato stuch w normie. Od 2. roku zycia
obserwowano niskorostos¢, wykluczono somatotropinowa niedoczynno$¢ przy-
sadki. Od 8. roku zycia leczona byta z powodu nadczynnosci tarczycy (choroba
Gravesa-Basedowa). Po dluzszym diagnozowaniu w poradni genetycznej w 2014
roku — dziewczynka miata wowczas 8 lat — rozpoznano aberracj¢ chromosomo-
wa strukturalng — delecj¢ 18p 11.32 (utrata fragmentu danego chromosomu).
Aberracja chromosomowa strukturalna ma charakter zmiany powstalej na nowo,
w rodzinie nie wystepowaly wczesniej choroby genetyczne. W obrazie klinicz-
nym u pacjentki stwierdzono niepelosprawnos¢ intelektualng, niedobor wzro-
stu, dysmorfi¢ twarzy, podniebienie gotyckie, krotsza szyje, szerszg nasade nosa,
dlugi nos z szerokim czubkiem, duze usta, pelng dolng wargg, nieco cofnigta
zuchwe. Dziewczynka znajduje si¢ pod stala opieka neurologiczng (zmiany
w badaniu USG moézgowia opisane zostaly jako niemajgce znaczenia kliniczne-
go, bez objawow ogniskowego uszkodzenia OUN). Wyniki powtarzanych sys-
tematycznie badan EEG sa w granicach normy.

Zdaniem mamy rozw0j motoryczny dziewczynki przebiegatl prawidtowo.
Zaczegta siada¢ samodzielnie w 7., a chodzi¢ w 14. miesigcu zycia. Pominigta
byla faza raczkowania, dziecko przemieszczalo si¢ na pupie, pomagajac sobie
re¢koma. Bardziej niepokoilo mame to, iz corka nie podtrzymywata butelki przy
karmieniu, miata problemy z chwytaniem i podnoszeniem zabawek itp. Pierwsze
proby uchwycenia tyzeczki i samodzielnego jedzenia nastapity po ukonczeniu
drugiego roku zycia, za$ proby samodzielnego mycia i ubierania pojawity si¢
dopiero w przedszkolu, okolo 5. roku zycia (do dzisiaj dziecko potrzebuje po-
mocy przy wykonywaniu zlozonych precyzyjnych ruchow, np. przy wigzaniu
sznurowadel czy zapinaniu matych guzikéw i zasuwaniu zamkow). Dziewczyn-
ka nadal jest powolna zarowno w pojedynczych ruchach, jak i wykonywanych
ztozonych czynno$ciach. Ma bardzo czujny sen, budzi si¢ kilkakrotnie w nocy.
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Do 9. roku zycia zdarzato si¢ moczenie nocne. Obecnie podczas zabawy domaga
si¢ cigglego zainteresowania osob dorostych. Nie wykazuje si¢ inwencjg pod-
czas zabaw, sg one stereotypowe, powtarzane. Dziewczynka jest pogodna, bywa
niepostuszna i uparta, zazdrosna. Boi si¢ ciemnosci, jest Igkliwa wobec obcych,
czasami jest agresywna — szczypie i kopie.

Rozw6j mowy byl niestandardowy — dziewczynka zaczeta glhuzy¢, gdy mia-
fa 8-9 miesigcy, gaworzy¢ w wieku 17-18 miesigcy. Pierwsze cztery slowa
pojawity w wieku 3 lat: mama, tata, da, am. Wczesniej komunikowata si¢ mi-
mika, ruchami ciata i gestem: wskazywatla, czego potrzebuje, lub brata osobe
dorostg za reke i podprowadzata ja do przedmiotu. Ograniczone byto rozumienie
zaréwno polecen prostych, jak i ztozonych. W rodzinie pacjentki nie wystepo-
waty choroby przewlekte ani wady wrodzone, nie stwierdzono wad wymowy
czy innych zaburzen komunikacji.

Obecnie badana dziewczynka ma 11 lat i 4 miesigce. Od 3. roku zycia obje-
ta byla programem wczesnego wspomagania rozwoju (WWR) z powodu op6z-
nienia rozwoju mowy (psycholog, logopeda). Terapia logopedyczna nie byta
prowadzona systematycznie. Od 5. roku zycia dziecko uczeszczato do oddziatu
przedszkolnego, w ktorym zostalo poddane systematycznej terapii logopedycz-
nej. Aktualnie dziewczynka objeta jest ksztalceniem specjalnym w ramach szko-
ly ogodlnodostepnej w oddziale integracyjnym, uczgszcza do klasy czwarte;.
Udzielana jest jej pomoc psychologiczno-pedagogiczna oraz logopedyczna.
Uczeszcza na zajecia rewalidacji indywidualnej w wymiarze dwoch godzin ty-
godniowo oraz jednej godziny zaje¢ logopedycznych.

Kiedy dziewczynka rozpoczeta edukacje szkolng (4 lata temu), nie nawig-
zywala kontaktu werbalnego, porozumiewata si¢ za pomoca mimiki i gestow,
wyrazow dzwickonasladowczych, wypowiadata si¢ za pomocg sylab i znata
kilka wyrazow (np. mama, tata, sisi ‘sikac¢’, am ‘jes¢’).

4.2. Diagnoza psychologiczna i pedagogiczna

Juz w pierwszym badaniu psychologicznym, przeprowadzonym, gdy dziec-
ko miato 3 lata, stwierdzono niepelnosprawnos¢ intelektualng w stopniu lekkim
(dolna granica). Ostatnie dostgpne badanie wykonano, gdy dziewczynka miala
9 lat. Stwierdzono globalne obnizenie mozliwo$ci umystowych o cechach upo-
$ledzenia umiarkowanego stopnia — dolna granica. Z uwagi na staby rozwoj
mowy i1 zwigzane z nim ograniczenie zrozumiato$ci wypowiedzi badanie prze-
prowadzono skalg niewerbalng — uzyto skali dojrzatosci umystowej Columbia —
wynik w skali wechslerowskiej — 40 (centylowej — 0, tenowej — 10). Zaobser-
wowano regres w funkcjonowaniu dziecka i stosunkowo mate postgpy rozwo-
jowe. Dodatkowo procesy poznawcze zaburza wysoki poziom leku, ktory utrud-
nia tez kontakty spoteczne.
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Badanie pedagogiczne przeprowadzone w wieku 9 lat wykazato duze braki
w wiadomos$ciach i umiejgtnosciach szkolnych. Dziewczynka nie czyta — zna
tylko kilka liter. Niski poziom sprawno$ci manualnej (nie potrafi wycina¢ po
$ladach, rwie papier, nie potrafi poprawnie przyklei¢ w odpowiednie miejsca
brakujacych elementéw na obrazku) wplywa na ograniczenia w rysowaniu
szlaczkow 1 pisaniu (odwzorowywaniu tekstu). Dziecko przelicza na palcach
elementy do szesciu. Nie potrafi porownac liczebnosci zbioru, z figur geome-
trycznych rozpoznaje tylko koto. Trudnosci wystepujg w zakresie nazywania
stosunkow przestrzennych i okre$lania kierunkow.

4.3. Diagnoza logopedyczna

W trakcie badania logopedycznego zostaly wykorzystane nastepujace na-
rzgdzia badawcze:

—  Kwestionariusz do badania umiejetnosci komunikacyjnych u dzieci glebiej

uposledzonych umystowo (Minczakiewicz 1986; 1989),

— Afa-skala (Paluch i in. 2003),

—  Karta 60 krokow (Bienkowska 2011),

—  Test rozwoju jezykowego (TRJ) (Smoczynska i in. 2015),

— Calosciowe badanie logopedyczne z materiatem obrazkowym (Emiluta-

Rozya 2013),

— Karta badania motoryki artykulacyjnej — 72 préb (Rodak 2002).

Na podstawie przeprowadzonych badan logopedycznych oraz diagnozy psy-
chologicznej stwierdzono u dziewczynki niedoksztatcenie mowy towarzyszace
niepetnosprawnosci intelektualnej. Do diagnozy logopedycznej wykorzystano
Zestawienie form zaburzern Mierzejewskiej i Emiluty-Rozyi (2007). Niepetno-
sprawnos¢ intelektualna powoduje obnizenie kompetencji jezykowej w aspekcie
semantycznym, leksykalnym, morfologicznym i syntaktycznym. Zaburzenia ko-
munikacji obejmuja tez sfere wykonawczg czynno$ci mowy. Wystepuja liczne
zaburzenia artykulacyjne wynikajgce z ograniczen anatomicznych (wysoko wy-
sklepione waskie podniebienie twarde, tzw. gotyckie, nieco cofnigta zuchwa, tyto-
zgryz, duze usta, pelna dolna warga znacznie wigksza od gornej), niskiej spraw-
nosci narzgdow artykulacyjnych (brak pionizacji jezyka, apeks jezyka praktycznie
nie odrywa si¢ od dna jamy ustnej, ruchy pionowe i poziome wykonuje zazwy-
czaj srodkowa, czasami tylna czgs¢ jezyka) oraz deficytow kontroli stuchowe;.
Stuch fonemowy nie jest zaburzony, ale sa problemy z pamigcig sluchows.
Dziecko ma ubogi zaséb stownictwa biernego i czynnego z (przewaga iloSciows
tego pierwszego). W stownictwie biernym przewazajg rzeczowniki i czasowniki
(ograniczone do najblizszego otoczenia). Obecnie dziecko komunikuje si¢ wer-
balnie za pomoca stow jedno- i dwusylabowych, np. [mama], [tata], [lala],
[dom], [pies] ‘pies’, [oto] ‘oko’, [tot] ‘kot’, [nos], [lody], [am] ‘jes¢’, [sis i]
‘siku’, [pina] ‘pitka’, [safa] ‘szafa’, [puty] ‘buty’, [lyba] ‘ryba’, [des] ‘deszcz’,
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[pacy] ‘patrzy’, [cyta] ‘czyta’, [te] ‘tez’, czasami uzywa wyrazen dzwigkonasla-
dowczych, wspomaga si¢ mimika i gestem — pokazuje reka. Komunikacja prze-
biega w oparciu o rozumienie prostych polecen. Trudno$ci w rozumieniu poja-
wiaja si¢, gdy dziewczynka ma wykona¢ polecenia wieloelementowe, rozbudo-
wane (powyzej czterech elementéw do zapamictania). Wypowiedzi, ktére buduje,
zawierajg zdania proste (przewaznie jedno- i dwuwyrazowe, np. [ius ide] ‘juz idg’,
[ius vie] ‘juz wiem’, [leie de] ‘pada deszcz’. Ocena opanowania podsystemu mor-
fologicznego i sktadniowego nie byta mozliwa ze wzgledu na nieliczne wypo-
wiedzi wielowyrazowe. Dziewczynka postuguje sie tylko liczba pojedyncza
rzeczownikow 1 czasownikdéw, te ostatnie zreszta w wigkszo$ci przypadkow
wystepuja w bezokoliczniku. Bardzo rzadko pojawiaja si¢ przymiotniki, np.
maly — duzy, zaimki (rozréznia ja — ty — on — ona), liczebniki (uzywa liczebni-
kow gtownych od 1 do 5). Zasob stow i wyrazen zwigzany jest z pojgciami kon-
kretnymi, obrazowymi, natomiast brak pojec i zjawisk abstrakcyjnych. Dziew-
czynka nie rozumie okreslenia miary, czasu i przestrzeni. W jej mowie wystepu-
ja liczne onomatopeje, agramatyzmy, zaburzone powtarzanie z wadliwg artyku-
lacja, pojawiajg si¢ znieksztalcenia, substytucje, elizje gtosek. Ograniczona jest
liczba wymawianych glosek, obserwuje si¢ trudnosci z wymowa grup spotgho-
skowych oraz sylab zamknietych. Brak gtosek [f], [f'], [K], [£], [3]. [$], [Z], [€], [3].
[s1, [2], [€], [3], samogtoski nosowe wymawiane sg jako ustne [a], [€]. Wystepuja
liczne elizje, np. [K], [f], substytucje, np. [s], [¢], [2] — [S], [z]. [c]; [K] — [t]; [z] —
[s]; [w] — [IT; [r] — [1T; [b]— [p]-

Notuje si¢ liczne zaklocenia w realizacji struktury wyrazow, ktore ograni-
czaja mozliwo$¢ porozumiewania si¢: redukcje glosek, np.: [ob ia] ‘obiad’ [te]
‘tez’; redukcje sylab, np.: [g'ila] ‘gitara’, [bus] ‘autobus’, redukcje elementow
sktadowych grup spotgtoskowych, np.: [tep] ‘sklep’, redukcje catych grup spot-
gloskowych oraz liczne metatezy i epentezy. Mowa dziewczynki w wypowiedzi
spontanicznej jest niezrozumiata dla odbiorcy przy jednoczesnie zachowanej
intonacji i melodii mowy oraz mimice.

5. Program kompleksowej terapii logopedycznej

W opisywanym przypadku zasadniczym celem kontynuowanej terapii jest
budowanie kompetencji i sprawnosci jezykowych. Program terapeutyczny opie-
ra si¢ na ¢wiczeniach zmierzajacych do budowania systemu jezykowego oraz na
¢wiczeniach usprawniajgcych aparat oddechowy, fonacyjny i artykulacyjny.
Szczegbdlowy plan obejmuje:

I.  Rozwijanie sprawnosci jezykowych i komunikacyjnych poprzez:

a) rozwijanie umiej¢tnosci rozumienia polecen i zdan ztozonych (zawiera-
jacych wiecej niz jedng czynno$¢ do wykonania), np. nalej sok z kartonika do
szklanki i podaj Madzi;
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b) ¢wiczenie udzielania odpowiedzi na pytania dotyczace najblizszego otocze-
nia; wielokrotne zadawanie tych samych pytan do momentu uzyskania odpowiedzi,
Np. jak masz na imieg?, gdzie jest mama?, jak ma na imig twoj dziadek?;

€) ¢wiczenie umiejetnoSci uczestnictwa w prostej rozmowie, prowokowa-
nie spontanicznych wypowiedzi na temat réznych sytuacji zyciowych; mozna
zastosowa¢ zabawy tematyczne, np. w sklep, gotowanie obiadu itp.; wspolne
tworzenie rysunkéw tematycznych, dorysowywanie cze$ci, prowokowanie do
odpowiedzi poprzez zadawanie pytan;

d) wzbogacanie stownika biernego i czynnego poprzez omawianie obser-
wowanych sytuacji i zjawisk, poszerzanie poje¢ ogolnych: grupowanie, katego-
ryzowanie przedmiotéw i poj¢é, np.: rosliny, owoce, warzywa, zabawki itp.;
wprowadzanie nowych stow (obecnie przyimkow); stosowanie technik asocja-
cyjnych (cechy przeciwstawne, synonimy, skojarzenia, okre$lanie zwigzkoéw
logicznych — skojarzeniowych, np. czasownika z rzeczownikami);

e) rozwijanie wypowiedzi ustnych poprzez rozwijanie myslenia przyczy-
nowo-skutkowego, dobieranie elementow ilustracji do styszanej krotkiej bajki;
uktadanie historyjek obrazkowych;

f) rozwijanie systemu fleksyjnego i sktadniowego, np. jedno jabtko — dwa
Jjabtka, jakie jest jabtko? czerwone, stodkie; ja i ty lubimy jabtka itp.

I1. Cwiczenia usprawniajace realizacje mowy:

a) potykanie somatyczne — ¢wiczenia powinny obejmowac unoszenie jezy-
ka i probe pionizacji, uczulanie konca j¢zyka i okolicy przyzebowej podniebie-
nia poprzez dotykanie tych miejsc szpatutka, zabawy przed lustrem, np. $piewa-
nie lalala, lololo, lelele, lululu itp.;

b) motoryka i kinestezja artykulacyjna — ¢wiczenia usprawniajace jezyk
(wszystkie ¢wiczenia pionizujace jezyk: dotykanie jezykiem gornych zgbow,
gbrnej wargi 1 podniebienia; mozna przy tym wykorzysta¢ np. chrupki kukury-
dziane, przyklejajac je na watku dzigstowym — zaczynaé od wiekszych poprzez
coraz mniejsze kawatki), wargi (cmokanie wargami, prychanie, naktadanie gor-
nej wargi na dolng i odwrotnie; wymawianie samoglosek taczone z ¢wiczeniami
fonacyjnymi, np. nasladowanie sygnatow pojazdow na sygnale: karetki pogoto-
wia i-u-i-u, policji e-0-e-0 itp.), zuchwe (ziewanie, przesuwanie zuchwy w pra-
wo, lewo, wysuwanie do przodu), podniebienie mickkie i pierScien zwierajacy
gardto (glebokie oddychanie: wdech nosem, wydech ustami, chrapanie, chucha-
nie przy szeroko otwartych ustach, ziewanie — szczgka nisko opuszczona);
wszystkie te ¢wiczenia maja za zadanie utatwi¢ kierowanie ruchami narzadow
mowy, zwickszy¢ wrazliwo$¢ miejsc 1 ruchow w jamie ustnej oraz usprawnic
koordynacje¢ ruchu poszczegélnych narzadow;

c) koordynacja pracy uktadow oddechowego, fonacyjnego oraz artykula-
cyjnego: usprawnianie funkcji oddechowych, co posrednio ma wpltyw na do-
mkniecie jamy ustnej i oddychanie nosem — duzo ¢wiczen na réznicowanie fazy
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wdechu i wydechu, wydtuzanie fazy wydechowej, méwienie tylko na wydechu;
¢wiczenia oddechowe z jednoczesnym wymawianiem pojedynczych glosek (powoli
i szybko, glosno i cicho), samoglosek, a pozniej spotgtosek, np. nasladowanie leca-
cego samolotu z rekoma uniesionymi w bok, przy jednoczesnej wymowie gloski [V],
nasladowanie szumu wiatru z rekoma uniesionymi do gory itp.;

d) percepcja stuchowa: wystuchiwanie dzwiekow z otoczenia, rozpozna-
wanie odglosow darcia papieru, przelewania wody, stukania wysypywanych
klockéw, stukania tyzeczka o szklanke itp., zabawa w odglosy z puszki, odszu-
Kiwanie ukrytego dzwigku, rozpoznawanie barwy dzwigku instrumentow mu-
zycznych, odtwarzanie rytmu.

Dodatkowo w planie terapii uwzgledniono ¢wiczenia logorytmiczne, uspraw-
niajace motoryke ogolng ciata, w potaczeniu z ¢wiczeniami poprawiajagCymi moto-
ryke narzadow mowy, a takze C¢wiczenia plastyczne, ruchowo-stuchowo-
wzrokowe oraz zabawy muzyczno-ruchowe ksztaltujgce umiejetnos¢ z zakresu
motoryki duzej, matej i artykulacyjnej. Prowadzono réwniez stymulacje migs$ni
twarzy poprzez ¢wiczenia bierne, polegajace na masazu powierzchni twarzy
i jamy ustnej (obszar mig$nia okreznego ust, zwaczy, policzkéw, obszar oczu
i czota, okolice nosa) oraz stymulacji wewnetrznej (masaz dzigset, podniebienia
ijezyka). W celu urozmaicenia i zwickszenia atrakcyjnosci zaje¢ w terapii wykorzy-
stano konkretne przedmioty, krotkie wierszyki rymowane, wyliczanki i proste za-
gadki, gry i zabawy. W czasie prowadzenia dialogu z dziewczynka bardzo
atrakcyjne i pomocne okazalo si¢ uzywanie pacynek.

W terapii duzo miejsca poswigcono na ¢wiczenia usprawniajace realizacje
mowy. Przede wszystkim skupiono si¢ na pionizacji jezyka oraz koordynacji
pracy uktadow oddechowego, fonacyjnego i artykulacyjnego, co przyczynito si¢
do poprawy motoryki narzadow artykulacyjnych. U dziewczynki poprawie ule-
glo rozumienie rzeczownikow, co jednocze$nie wplynelo na lepsze rozumienie
polecen i zdan ztozonych. Wyrazisto§¢ wypowiedzi pozostata na takim samym
poziomie, mowa dziewczynki jest niezrozumiata dla otoczenia.

Podsumowanie

W przypadku opisanej w artykule dziewczynki terapia zostata podjeta po ukon-
czeniu 3. roku zycia i nie byta prowadzona systematycznie. Dziewczynka rozpocze-
a nauke szkolng w wieku 8 lat, mowiac pojedyncze stowa. Wymaga wigc inten-
sywnego 1 wszechstronnego stymulowania. Niezaleznie od ¢wiczen majacych na
celu doskonalenie form porozumiewania si¢ nalezy usprawnia¢ jednocze$nie inne
zaburzone funkcje. Nalezy pamigta¢ o dlugotrwatym i wielokrotnym powtarzaniu
¢wiczen w celu utrwalania zdobytych umiejetnosci. Oprocz zaje¢ indywidualnych
istnieje potrzeba zaje¢ grupowych, gdyz dziewczynka nie umie bawi¢ si¢ z innymi
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dzieé¢mi, reaguje czesto ztoscig 1 agresja. Dziecko chetniej (niz wezesniej) podejmu-
je proby wykonywania ¢wiczen i zadan. Wydtuzy? si¢ rowniez czas koncentracji na
konkretnym zadaniu, poleceniu.

Mimo dtugoletniej terapii mowa dziewczynki jest nadal uboga i niezrozu-
miala, a przyczyng zachowan agresywnych moze by¢ brak mozliwosci komuni-
kowania si¢ i nawigzywania kontaktow. Nalezatoby niezwlocznie wdrozy¢ ko-
munikacj¢ alternatywng AAC. W tym konkretnym przypadku wprowadzanie
metod komunikacji wspomagajacej powinno obejmowaé prace na symbolach na
poziomie ich dopasowywania, rozumienia i uzywania do komunikacji w postaci
typowej ksigzki komunikacyjnej. Ze wzgledu na fakt, ze dziewczynka postuguje
si¢ komputerem i sprawia jej to przyjemnosé¢, moglaby komunikowac si¢ przy
uzyciu tabletu z odpowiednim oprogramowaniem, ktére umozliwitoby nie tylko
nazywanie pojedynczych obrazkéw, ale takze uktadanie zdan.

Wszyscy specjalisci sa zgodni, ze odpowiednio wczesne 1 prawidlowe roz-
poznanie daje choremu z delecja 18p i jego rodzinie wigksza szans¢ uzyskania
wlasciwego wsparcia, leczenia i postgpowania rehabilitacyjnego, a program
wczesnej interwencji edukacyjnej oraz terapia logopedyczna moga pomoc w rozwo-
ju intelektualnym dziecka.
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Diagnosis and speech therapy of a child with de Grouchy syndrome
Summary

The article refers to a diagnosis and speech therapy of a child with a very rare de Grouchy
genetic disorder type 1, otherwise called 18p deletion or 18p syndrome. The aim of the article is to
present the syndrome and the symptoms related to it. The article describes the diagnostic criteria of
the illness, the communication capability and speech disorder in children with 18p deletion. The
basic part of the article is a case study of an eleven-year-old girl suffering of the syndrome. Based
on the interview, observations, analysis of documents and speech examination, the author present-
ed a diagnosis and individual speech therapy program.

Key words: de Grouchy syndrome, diagnosis, speech therapy



	Głos 6 doi

