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Zesp6t Pradera-Williego jest chorobg genetyczna, ktdra ujawnia si¢ zwykle w Europie z cz¢-
stotliwoscig od 1 : 8000 do 1 : 45000 urodzen. Zaburzenie ujawnia deficyty nie tylko w sferze
ruchowej, ale rowniez na ptaszczyznie jezykowej i komunikacyjnej. Celem artykutu jest zaprezen-
towanie studium przypadku dziecka z zespotem Pradera-Williego. Oméwione tu zostaly wybrane
kwestie zwigzane z dysfunkcjami wystepujacymi u danej grupy dzieci oraz zaprezentowano pro-
pozycje kompleksowego modelu wsparcia logopedycznego dzieci z tym zespotem. Szczegdlng
uwage poswiecono celowosci poszczegdlnych oddziatywan.
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Wprowadzenie

Celem niniejszego artykutu jest opisanie interwencji logopedycznej w przypad-
ku dziecka z zespotem genetycznym, jakim jest zespot Pradera-Williego. Przedmio-
tem rozwazan jest przypadek 6-letniej dziewczynki, u ktorej w drugim miesigcu
zycia zdiagnozowano zespot Pradera-Williego — w Klinice Neonatologii Patologii
I Intensywnej Terapii Noworodka w Warszawie przy Instytucie ,,Pomnik Zdrowia
Dziecka” w Warszawie. W artykule podkreslono znaczenie wczesnych dziatan lo-
gopedycznych skierowanych na eliminowanie zaburzen wystepujacych w obrebie
sfery oralno-motorycznej, a takze deficytow na ptaszczyznach jezykowej i komuni-
kacyjnej. Przedstawiono rowniez nieprawidtowosci towarzyszace sferze intelektual-
nej, emocjonalnej i spotecznej u tego typu dzieci oraz wskazano metody usprawnia-
nia wyzej wymienionych funkcji jezykowych 1 komunikacyjnych.

1. Charakterystyka zespolu

Zespot Pradera-Williego to rzadki zespot wad rozwojowych, wywotany za-
burzeniem struktury chromosomu 15. Najczestszymi przyczynami powstawania
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nieprawidlowo$ci w tym uktadzie sa: delecja fragmentu krytycznego w chromo-

somie ojca, disomia matczyna chromosomu 15, rzadziej mutacje imprintingowe

czy rearanzacje chromosomalne. Zespot nie podlega dziedziczeniu, a znaczna
wigkszos$¢ (99%) przypadkow jest wynikiem mutacji de novo (Cassidy, Wil-

liams, Dykens 2000: 136-146).

Zesp6t Pradera-Williego jest wiec choroba genetyczng. W istocie jest to
spektrum wad rozwojowych, w ktorych najbardziej charakterystycznym obja-
wem jest tak zwany ,,wilczy gtéd”. Zespot ujawnia si¢ na terenie Europy z rozna
czestotliwo$cig: od 1 : 8000 do 1 : 45000 urodzen. Okresla sig, iz na okoto
20 000 rodzacych sig¢ dzieci tylko jedno z nich dotknigte jest tym zaburzeniem.
W Polsce rodzi si¢ co roku kilkanascioro dzieci z tym zespotem’.

Badania nad zespotem Pradera-Williego byty prowadzone mig¢dzy innymi
w Kalifornii. Do najwazniejszych naleza prace zbiorowe lekarzy z Uniwersytec-
kiego Szpitala w Cleveland i Uniwersytetu w Kalifornii. Przedstawiono w nich
logopedyczne proby diagnostyczne na grupie 55 osdéb. Wykazaty one, iz ponad
90% dzieci dotknietych tg wada charakteryzuje si¢ hipotonig mi¢$niowa, a po-
nad 80% z nich ma ogromne problemy artykulacyjne. U wigkszosci 0sob z opi-
sywanym zespolem zauwaza si¢ deficyty w sferze artykulacyjnej, semantycznej,
leksykalnej, stowotworczej, fleksyjnej i sktadniowej, wptywajace na jako$¢ wy-
powiedzi i kompetencje komunikacyjne (Libura 2018: 133-149).

Wady rozwojowe sktadajace si¢ na ten zespot to:

— hiperfagia — tzw. niezaspokojony wilczy gldd, na ktory chorzy nie maja
wplywu,

— hipotonia mig$niowa — obnizone napie¢cie mig¢§niowe w obrebie ciala,
z uwzglednieniem ogranow wewnetrznych,

— niskorosto$¢ — niedobor hormonu wzrostu,

— dysmorficzna twarz — waskie czoto, antymongoidalne ustawienie szpar
powiekowych, waskie usta,

— hipopigmentacja skory oraz teczoOwek oraz akromikria — mate dtonie i stopy,

— hipogonadyzm — defekt uktadu rozrodczego, skutkujacy dysfunkcja gonad
(jaynikow lub jader),

— zaburzenia termoregulacji,

—  wysoki prog odczuwania bolu,

— zaburzenia snu,

— calosciowe opdznienie rozwoju (u dzieci ponizej 6. roku zycia), a nastgpnie
czesto diagnozowana lekka badz umiarkowana niepetnosprawnosé
intelektualna,

—  zaburzony rozwdj psychomotoryczny,

! Dla porownania — czesto$é zespotu Downa szacuje sie na 1 : 800 — 1 : 1000 zywych uro-
dzen, natomiast zespot tamliwego chromosomu x wystepuje u chlopcow z czgstoscig 1 : 1200—
3600, a u dziewczynek — 1 : 4000-6000 (Cieszynska-Rozek i in. 2018).
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—  krétkowzrocznose,

— charakterystyczne problemy behawioralne — zaburzenia manipulacyjne,
zmiany nastroju, wybuchy gniewu i agresji oraz samookaleczanie,

— op6zniony rozw6j mowy (por. Akefeldt, Gillberg 1997: 302-311).

Wyzej wymienione objawy wptywaja w duzej mierze na rodzaj zaburzen je-
zykowych, ktore obserwuje si¢ u chorych w zespole Pradera-Williego. W pierw-
szych miesigcach zycia tych dzieci stwierdza si¢ znaczng hipotonig, ktora wpty-
wa na rozwoj komunikacji i dalszy rozwdj jezykowy. Ogolne opdznienie rozwo-
ju psychoruchowego oddziatuje na czynno$ci poznawcze i umiejetnosci eksplo-
racji otoczenia przez dzieci z tym zespotem (Midro, Olchowik, Lebiedzinska,
Midro 2009: 135-166). Rowniez czgste opoznienie rozwoju intelektualnego rzutu-
je na rozwdj jezyka i jego odbior. W kolejnych latach dzieci majg ogromny pro-
blem z poradzeniem sobie z ,,wilczym gltodem”, co wywotuje u nich frustracje
i czeste zachowania agresywne (Krefft, Smigiel, Stembalska 2014: 740—747).

2. Charakterystyka dziecka

2.1. Historia kliniczna

Dziewczynka urodzita si¢ w czerwcu 2012 roku z wrodzonym zakazeniem
wirusem cytomegalii oraz wrodzona toksoplazmoza (matka przeszta toksopla-
zmozg we wezesnym okresie cigzy). Porod odbyt si¢ sitami natury w 41. tygo-
dniu cigzy. Dziecko podczas porodu bylo owinigte pepowing. Dziewczynka
otrzymata 10 pkt w skali Apgar. W pierwszej dobie zycia lekarz pediatra zdia-
gnozowal u niej obnizone napiecie mi¢§niowe, szmer kurczowy serca oraz bar-
dzo staby odruch ssania. Dziecko urodzito si¢ z matymi stopami i rgkami oraz
wykazywalo mala aktywno$¢ spontaniczng. W okresie noworodkowym dziew-
czynka karmiona byta pokarmem matki z butelki. W pierwszych dniach jej zycia
pobrano ptyn mézgowo-rdzeniowy w celu potwierdzenia zespotu genetycznego.
W wyniku specjalistycznej diagnostyki — potwierdzonej badaniem molekular-
nym — zdiagnozowano u niej zespot Pradera-Williego.

Rozwdj psychoruchowy dziewczynki przebiegat z opdznieniem. Od drugie-
go roku zycia byta rehabilitowana metodg Vojty oraz NDT Bobath. Dziecko
zaczeto siada¢ 1 chodzi¢ pdzniej niz jego réwiesnicy. Rozwoj mowy rowniez
przebiegal z opdznieniem. Na trudno$ci w opanowaniu umiejetno$ci motorycz-
nych i komunikacyjnych z pewno$cig miala wplyw utrzymujaca si¢ hipotonia
catego ciala.

W wieku 4 lat i 5 miesigcy dziewczynka zostata zgloszona przez mame¢ do
poradni celem objecia jej wezesnym wspomaganiem rozwoju. Na podstawie
przeprowadzonych badan psychologicznych testem IDS (Skala inteligencji i rozwo-
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ju dla dzieci w wieku przedszkolnym, 2013) stwierdzono nizszy poziom rozwo-
ju umyslowego niz przewidywany dla dzieci w tym wieku. W wieku 4 lat i 5
miesigcy dziewczynka miata prawidlowo rozwinigta percepcja wzrokows, jak
rowniez dobrze rozwinieta uwage selektywna. Dziecko w prawidlowym tempie
przetwarzato informacje poznawcze i dobrze wyszukiwato najwazniejsze infor-
macje dotyczace konkretnego bodzca. Jednocze$nie obserwowano u niego prze-
cigtny poziom pamigci stuchowej oraz rozwinigtej ponizej przecig¢tnej normy
wiekowej pamigci fonologicznej. Dziewczynka miata ogromne trudnos$ci z prze-
chowywaniem w pamigci krotkotrwatej dzwigkéw mowy. Dobrze rozwinigta
pamie¢ wzrokowo-przestrzenna pozwalata jej zapamigtaé cechy analizowanego
obiektu. U dziecka wystepowato obnizone napigcie migsniowe w obrebie catego
ciala, w tym w obrebie narzadéw aparatu artykulacyjnego. Diagnoza pedago-
giczna, ktéra przeprowadzono na podstawie Profilu psychoedukacyjnego
E. Schoplera (PEP-R), wykazata, ze rozwdj dziewczynki ksztaltuje si¢ na po-
ziomie 3 lat i 7 miesigcy (0wczesny wiek dziecka to 4 lata i 5 miesiecy).
Dziewczynka miala dobrze rozwinigte czynno$ci poznawcze i percepcje, na-
tomiast znaczne deficyty wystepowaly w obszarze koordynacji wzrokowo-
ruchowej i komunikacji.

Diagnoze logopedyczna dziecka przeprowadzono w grudniu 2016 roku
w oparciu 0 Calosciowe badanie logopedyczne Danuty Emiluty-Rozyi (2013).
Dziewczynka w trakcie badan zaprezentowala si¢ jako bardzo pogodne dziecko,
otwarte i chetnie eksplorujace otoczenie. Utrzymywata prawidlowy kontakt
wzrokowy z diagnosta. Rozumienie polecen stownych prostych i ztozonych byto
U niej znacznie obnizone. Rozumiata polecenia proste osadzone wytacznie
w kontekscie sytuacyjnym. Postugiwata si¢ wyrazeniami i prostymi zdaniami,
0 nieprawidlowej konstrukcji sktadniowej i fleksyjnej. W mowie pojawiato si¢
duzo agramatyzmow. Dziecko nie realizowato poprawnie glosek dentalizowa-
nych, nalezacych do wszystkich trzech szeregdw. Samogloska [e] byta zastepo-
wana samogtoska [a]. Wystepujaca nieptynnos¢ leksykalna wskazywata na niska
jakos¢ procesow pamigciowych. Dziecko dysponowato bardzo matym zasobem
stow, mialo problemy z ich doborem. Komunikacja byta znacznie obnizona
w stosunku do normy wiekowej — komunikaty byty najcze$ciej jednowyrazowe.
Dziewczynka miata maty zasob stownictwa biernego i czynnego. Nie potrafita
opowiedzie¢, co dzieje si¢ na obrazku wskazanym przez osob¢ badajaca. Rozu-
mienie historii badZz uchwycenie istotnych elementow treSci wypowiadanych
przez diagnoste byly znacznie zaburzone.

Zaobserwowane u niej nieprawidtlowo$ci w budowie anatomicznej aparatu
mowy sa charakterystyczne dla dzieci z zespotem Pradera-Williego: gotyckie
podniebienie, znacznie obnizone napig¢cie migsniowe w obrgbie narzadow apara-
tu artykulacyjnego, brak pionizacji jezyka. Sprawno$¢ aparatu artykulacyjnego
dziewczynki byta obnizona. Ocena stanu anatomicznego narzgdéw mowy wyka-
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zata ponadto prawidtowa wielko$¢ i grubosé¢ jezyka, brak wady zgryzu i prawi-
dtowa budowe przegrody nosSowej.

W badaniu motoryki artykulacyjnej dziewczynka nieprecyzyjnie wykony-
wata proby sprawnosci jezyka i warg. Ogromny wplyw miata na to wystepujaca
u dziecka duza hipotonia, ktora uwidaczniata si¢ rowniez w postaci niewydolno-
$ci podniebienia migkkiego oraz stabej ruchomosci zuchwy.

Przy badaniu funkcji przetykowej nie stwierdzono nieprawidtowosci. Fizjo-
logiczne oddychanie u dziewczynki odbywato si¢ torem nosowym. Oddech byt
regularny, rytmiczny i harmonijny, gtos wysoki. Dziecko wypowiadato stowa
bardzo gtosno.

W orientacyjnym badaniu stuchu zawazono nieprawidlowe reakcje na bodz-
ce stuchowe. Pojawily si¢ trudnosci w powtarzaniu wyrazow i zdan wypowiada-
nych przez diagnoste¢ z r6znej odlegtosci. Dziewczynka wykazywata nadwrazli-
wos$¢ stuchowa 1 duze trudnos$ci zwiagzane z uwagg i analizg stuchowa. W zwigz-
ku z zauwazonymi deficytami skierowano ja na diagnoze mozliwych zaktocen
uwagi sluchowej i przetwarzania sluchowego testem uwagi i lateralizacji stu-
chowej wedlug metody A. Tomatisa.

Badanie stuchu fonematycznego z kolei wykazalo, iz dziewczynka nie
roznicuje glosek opozycyjnych o zblizonych cechach artykulacyjnych (spo-
sob i miejsce artykulacji). Nie poradzita sobie rowniez z probami polegajacymi
na analizie i syntezie stuchowej stow. Stwierdzono réwniez trudnosci z powta-
rzaniem ciggu wyrazow i cyfr, a wiec z pamigcig stuchowg werbalng. Zaburze-
nia zaobserwowano takze w zakresie ksztaltowania si¢ wzorcéw kinestetyczno-
ruchowych glosek. Zaburzenia kinestezji objawiaty si¢ trudno$ciami w realizacji
glosek trzech szeregow dentalizowanych. Po wczedniejszej prezentacji ulozenia
narzagdéw mowy oraz ich odpowiednich ruchéw dziewczynka potrafita realizo-
wac poprawnie gloski w izolacji oraz w wyrazach.

Orientacyjne badanie lateralizacji w zakresie dominacji r¢ki, nogi, oka
i ucha wykazato u badanej dominacj¢ prawostronna.

Jak wczesniej wspomniano, kompetencje jezykowe dziewczynki byly
znacznie obnizone. Pomimo ogromnej checi do komunikowania si¢ dziecko
nie potrafito zbudowa¢ prostych zdan, poprawnych pod wzgledem fleksyjnym
I sktadniowym. Wystgpowaty u niego zaburzenia semantyczno-pragmatyczne
(dziecko nie rozumiato metafor, zartow, miato problem z abstrakcyjnymi poje-
ciami, wykazywalo biernos¢ i nadwrazliwo$¢ stuchowg), znacznie utrudniajace
rozumienie i uzycie mowy. Najwigcej trudnosci sprawiato dziewczynce zro-
zumienie wypowiedzi ztozonych. Zauwazone deficyty przejawiaty si¢ spowol-
niatymi reakcjami na polecenia.

Dziecku towarzyszyly dodatkowo zaburzenia integracji sensorycznej, nie-
zborno$¢ ruchowa, obnizony poziom motoryki matej i duzej oraz mala aktyw-
no$¢ spontaniczna.
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2.2. Rozpoznanie logopedyczne

Nieprawidtowosci zwigzane z budowg aparatu artykulacyjnego i obnizone
napi¢cie migsniowe mocno rzutowalty na artykulacje dziewczynki, co pozwolito
stwierdzi¢ u niej dyslali¢ anatomiczno-funkcjonalng (Mierzejewska, Emiluta-
Rozya 2008). Zaburzenia dotyczyly jednak nie tylko warstwy brzmieniowej
jezyka. Kompetencje jezykowe i komunikacyjne dziecka byty znacznie obnizo-
ne w stosunku do normy rowiesniczej. Deficyty w rozwoju jezykowym objety
wigc wszystkie podsystemy jezykowe — fonologiczny, leksykalny, morfologicz-
ny i sktadniowy.

Warto zaznaczy¢, ze cho¢ u dziecka nie zostala zdiagnozowana niepetno-
sprawnos¢ intelektualna, stwierdzono obnizenie ogdlnego funkcjonowania po-
znawczego i stabe rozumienie mowy. Diagnoza logopedyczna, postawiona
w tym czasie (4 lata i 5 miesi¢cy) na podstawie wywiadu, badan i obserwacji,
brzmiata: niedoksztatlcenie mowy o etiologii wieloczynnikowej. Na trafno$é
powyzszej diagnozy wskazuja przede wszystkim:

1. cechy anatomiczne jamy ustnej — gotyckie podniebienie,

2. hipotonia — spowolnione ruchy narzadéw artykulacyjnych dziecka, a takze
obnizona koordynacja ruchéw,

3. trudnosci w rozwoju jezykowym obejmujace wszystkie podsystemy jezyka,

4. problemy z pamigcig krotkotrwala i deficyty w procesowaniu sekwen-
cyjnym,

5. slabe umiejetnosci pragmatyczne.

3. Postepowanie terapeutyczne

Terapia logopedyczna dziewczynki objeta wszystkie aspekty mowy: artyku-
lacje, a takze kompetencje leksykalne oraz gramatyczne. Intensywng stymulacja
objete byly réwniez kompetencje komunikacyjne dziewczynki. Praca koncen-
trowata si¢ ponadto na poprawie rozumienia u dziewczynki oraz na mobilizacji
napigcia migsniowego. W celu wzmocnienia mi¢$ni narzgdow mownych stoso-
wano techniki fizjoterapeutyczne (masaz logopedyczny).

3.1. Program logopedyczny

Glownym celem programu terapeutycznego dziewczynki bylo przede
wszystkim motywowanie do komunikacji werbalnej i rozwijanie kompetencji
komunikacyjnych i jezykowych na poziomie wszystkich podsystemow jezyka.
Jako cele szczegotowe pracy terapeutycznej wskazano:

— usprawnianie wlasciwego funkcjonowania narzadéw artykulacyjnych, praksji

i Kinestezji artykulacyjnej,
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— podnoszenie umiejetno$ci rozumienia mowy, ksztattowanie wypowiedzi
prostych i ztozonych oraz rozwijanie myslenia przyczynowo-skutkowego,

— usprawnianie funkcji oddechowych i fonacyjnych,

— usprawnianie funkcji stuchowych, w tym stuchu fonematycznego,

— wzbogacanie stownictwa czynnego i biernego,

— ksztattowanie i utrwalanie poprawnej wymowy,

— usprawnianie koordynacji wzrokowo-ruchowej,

— wydhuzanie czasu koncentracji uwagi,
— rozwijanie motoryki duzej i matlej.

Cele operacyjne

Zaplanowane dzialania

Motywowanie do komunika-
cji werbalnej i rozwijanie
kompetencji komunikacyj-
nych i jezykowych na pozio-
mie wszystkich podsysteméw
jezyka

inicjowanie kontaktu z wykorzystaniem naturalnych
sytuacji i zdarzen z zycia dziecka do nawigzywania inte-
rakcji,

inicjowanie dialogu,

¢wiczenia prowadzenia rozmowy i jej podtrzymywania,
przyjmowanie réznych 1ol w dialogach, wykorzystanie natu-
ralnych sytuacji i zdarzen z Zycia dziecka do nawigzywania
interakcji i tworzenia wypowiedzi prostych i ztozonych,
zabawy tematyczne: w dom, u lekarza, w przedszkolu,
w sklepie z zabawkami,

wprowadzanie nowych poje¢ poprzez przedmioty znane
dziecku z zycia codziennego, zabawa kierowana przez te-
rapeute

Usprawnianie whasciwego
funkcjonowania narzadéw
artykulacyjnych, praksji

i kinestezji artykulacyjnej

¢wiczenia aparatu artykulacyjnego, regulujace napigcie
migs$niowe warg i jezyka,

¢wiczenia pionizacji jezyka,

¢wiczenia praksji oralnej — wywotywanie precyzyjnych
ruchow warg, jezyka i podniebienia mi¢ckkiego,

¢wiczenia kinestezji artykulacyjne;j,

wywolywanie i korygowanie nieprawidtowo realizowa-
nych glosek dentalizowanych,

utrwalanie wywotanych glosek w wyrazach, zdaniach,
tekstach i mowie spontanicznej,

masaze i terapia ustno-twarzowa z wykorzystaniem tech-
nik fizjoterapeutycznych

Podnoszenie umieje¢tnosci
rozumienia mowy i ksztalto-
wanie wypowiedzi pro-
stych/zlozonych oraz rozwi-
janie mySlenia przyczynowo-
skutkowego

opowiadanie sytuacji z zycia z uzyciem rekwizytow,
zabawek,

odgrywanie 1ol przez terapeute i dziecko,

wprowadzanie nowych pojec i stosowanie ich w kontek-
$cie sytuacyjnym,

faczenie desygnatu ze stowem,

ogladanie, a takze komentowanie ilustracji/obrazkéw
w ksigzeczkach,

uktadanie historyjek obrazkowych
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— c¢wiczenia oddechowe z wykorzystaniem baniek mydla-

nych/pidrek/pitek,

Usprawnianie funkcji — ¢wiczenia prawidlowego wdechu/wydechu,

oddechowych i fonacyjnych — ¢wiczenia fonacyjne — wypowiedzi szeptem, naslado-
wanie glosOw z otoczenia oraz instrumentéw muzycz-
nych

— ¢wiczenia stuchu fonematycznego,

— rdznicowanie dzwigkOw z otoczenia,

— piosenki i rymowanki,

— wystuchiwanie i rozpoznawanie odgltosow otoczenia
i odglosow przyrody,

— nasladowanie odgltosow otoczenia i odglosow przyrody,

— zabawa z instrumentami (wystukiwanie rytmu)

— analizowanie r6znych sytuacji spotecznych,

— okres$lanie emocji i odczué wlasnych oraz drugiej
osoby,

— uwrazliwianie na intencj¢ i motywacje nadawcy
wypowiedzi

— dopasowywanie elementow do siebie,

— segregowanie i kategoryzowanie,

Usprawnianie funkcji
sluchowych

Rozwijanie sfery
emocjonalno-spolecznej

Wydluzenie czasu koncentra- | — nasladowanie ruchow motoryki duzej podczas piosenek,
cji uwagi, rozwijanie koordy- zabaw ruchowo-muzycznych,

nacji wzrokowo-ruchowej, — ¢wiczenia rozmachowe rak,

usprawnianie motoryki malej | — zabawy paluszkowe,

i duzej — zabawy manipulacyjne,

— usprawnianie motoryki duzej z wykorzystaniem elementow
integracji sensorycznej

3.2. Przebieg terapii

Dziewczynka uczeszczata na terapie logopedyczng od 2017 roku. Spotkania
odbywaly si¢ raz w tygodniu i trwaty 45 minut. Pierwszymi dziataniami logope-
dycznymi byly przede wszystkim zabawy majace na celu motywowanie dziecka
do aktywno$ci werbalnej. Zabawy zaktywizowaty dziecko i wptynety pozytyw-
nie na kontakt z nim, przez co terapia byta efektywniejsza. Zabawy tematyczne,
oparte na konkretnym kontek$cie sytuacyjnym, rozwijaty u dziecka rozumienie
mowy i wptywaly na rozszerzenie stownictwa biernego oraz czynnego. Za po-
mocg tych zabaw, a takze ilustracji i opowiadania historii obrazkowych rozwija-
no u dziewczynki stownictwo i rozumienie mowy.

Kolejnym etapem pracy terapeutycznej bylo usprawnianie narzagdow artyku-
lacyjnych przed lustrem. Cwiczenia warg, jezyka, policzkow, podniebienia
mickkiego oraz zuchwy wplynelty na wzmocnienie mig¢$ni, a takze wigksza ru-
chomo$¢ narzgdéw mownych, poprawe kontroli nad wykonywanymi ruchami
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i utozeniem poszczegdlnych elementow aparatu artykulacyjnego. Praca nad arty-
kulacja polegata jednocze$nie na wywotaniu poszczegdlnych glosek, jak row-
niez systematycznym utrwalaniu prawidtowych wzorcow w mowie spontanicz-
nej. Zastosowana rownolegle terapia ustno-twarzowa z wykorzystaniem technik
fizjoterapeutycznych oddziatywata na mechanizm regulacji napigcia mig$niowe-
go w obrebie twarzy. Cwiczenia oddechowe z wykorzystaniem piorek, wiatra-
kow, baniek mydlanych, pitek, zabawy glosem (niski/wysoki, gruby/cienki)
wptynety na kontrole wydychanego powietrza i na poprawe fonacji u dziew-
czynki. Zabawy rytmiczne, piosenki i wierszyki paluszkowe stymulowaly pa-
mie¢ stowng i1 krotkotrwatg dziecka, a takze aktywizowaly ruchowo, poprawia-
jac zaburzong sfere motoryki duze;.

Trzeba podkresli¢, iz w procesie terapeutycznym dziewczynki waznym
aspektem byla codzienna praca w domu. Matka dziewczynki bardzo aktywnie
uczestniczyla w calym procesie terapeutycznym i regularnie podejmowata pracg
w domu z dzieckiem. Dziecko chetnie uczegszczato na zajecia terapeutyczne
i wykazywato odpowiednig motywacj¢ do pracy.

Jednoczesnie zaobserwowano u dziecka niewielkg labilno$¢ emocjonalna, cze-
sto zwiazang z ,,wilczym glodem”, czyli jednym z podstawowych objawéw zespotu
Pradera-Williego. Dlatego w procesie terapeutycznym dziewczynki nalezato rozwi-
ja¢ rowniez sfere emocjonalno-spoleczng. Podczas zaje¢ podejmowano zabawy,
ktore miaty na celu motywowanie dziewczynki do analizowania réznych sytuacji
spotecznych, okreslania emocji i odczu¢ wilasnych oraz drugiej osoby, a takze
uwrazliwianie na intencj¢ i motywacj¢ nadawcy wypowiedzi.

3.3. Podsumowanie terapii

Dziecko nadal uczeszcza na terapie logopedyczna. Zastosowane metody te-
rapeutyczne, miedzy innymi: metoda Weroniki Sherborne, zabawy paluszkowe,
elementy systemu Growth Through Play System, zabawy rytmiczno-ruchowe,
masaze z wykorzystaniem technik fizjoterapeutycznych i relaksacyjnych, inten-
sywna stymulacja aktywnos$ci werbalnej, przy jednoczesnym rozwijaniu wszyst-
kich podsystemow jezyka, pozytywnie wptynely na rozwdj rozumienia mowy
u dziewczynki. Dziecko zaczgto komunikowac si¢ werbalnie, wyrazajac wlasne
mysli, spostrzezenia i potrzeby. Dziewczynka zaczgta budowac proste wypo-
wiedzi, adekwatnie do sytuacji. Wprawdzie nadal trzeba je korygowac pod
wzgledem sktadniowym i fleksyjnym, jednakze poziom kompetencji komunika-
cyjnych znacznie si¢ U niej poprawit. Dalsza praca terapeutyczna powinna nadal
rozwija¢ rozumienie wypowiedzi, ze szczegdlnym uwzglednieniem rozumienia
tekstu bez przedstawienia ilustracji badz osadzenia go w kontekscie sytuacyj-
nym. W zakresie artykulacji glosek trzech szeregdow nadal trzeba pracowac nad
ich utrwalaniem i automatyzowaniem.
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Podsumowanie

Postgpowanie terapeutyczne w wypadku dzieci z zespotem Pradera-Williego
wymaga duzego zindywidualizowania z uwagi na wiele objawow towarzysza-
cych. Calo$ciowa terapia, jaka musza by¢ objete dzieci z opisywanym wyzej ze-
spotem, powinna by¢ rozpoczeta w pierwszych dniach zycia. Obszar interwencji
wielospecjalistycznych — w tym logopedycznych — powinien przej$¢ ptynnie od
usprawniania funkcji pokarmowych do budowania kompetencji komunikacyjnych
i jezykowych u dzieci dotknietych ta wadg. Wazne jest, aby w procesie terapeu-
tycznym uwzgledniaé catosciowy obraz zaburzen zespotu Pradera-Williego.

Rodzaj, zmienno$¢ i stopien nasilenia objawow, a takze chordb wspotwystepu-
jacych u opisywanego dziecka nie pozwala na doktadne okreslenie jego dalszego
rozwoju jezykowego. Terapia logopedyczna powinna by¢ jednak nadal prowadzona
regularnie i wielotorowo, z uwzglednieniem wszystkich deficytow zwiazanych
Z mowa, a takze z obnizeniem og6lnego funkcjonowania poznawczego dziecka.

Literatura

Cassidy S.B., Dykens E., Williams C.A., 2000, Prader-Willi and Angelman syndromes: sister
imprinted disorders, ,,American Journal of Medical Genetics”, New Jersey, s. 136-146.
Cieszynska-Rozek J., Sobolewski P., Grzesiak-Witek D. (red.), 2018, Zaburzenia mowy w wybra-

nych zespotach uwarunkowanych genetycznie, Lublin: Wydaw. Czelej.

Emiluta-Rozya D., 2008, Modyfikacja zestawienia form zaburzerr mowy H. Mierzejewskiej
i D. Emiluty-Rozyi [w:] Diagnoza i terapia w logopedii, red. J. Porayski-Pomsta, Warszawa:
Wydaw. Elipsa, s. 25-36.

Emiluta-Rozya D., 2013, Cafosciowe badanie logopedyczne z materiatem obrazkowym, \Warsza-
wa: Wydaw. Akademii Pedagogiki Specjalnej.

Grob A., Reimann G., Gut J., Fruchknecht M.C., 2013, IDS Skala inteligencji i rozwoju dla dzieci
w wieku przedszkolnym, Warszawa: Wydaw. Pracownia Testow Psychologicznych.

Krefft M., Smigiel R., Stembalska A., 2014, Profil behawioralny w zespole Pradera i Willego —
gdy otylosé¢ przestaje by¢ glownym objawem [w:] Stand Med Pediatr, Wroctaw, s. 740-747.

Landreth G.L., 2016,_Terapia zabawg, Krakow: Wydaw. Uniwersytetu Jagiellonskiego.

Libura M., 2007, Moje dziecko ma zespdél Pradera-Williego. Jak moge mu pomdc?, Warszawa:
Polskie Stowarzyszenie Pomocy Osobom z Zespotem Pradera-Williego i Fundacja Kro-
nenberga.

Libura M., 2018, Zaburzenia rozwoju mowy i jezyka w zespole Pradera-Williego [w:] Zaburzenia
mowy w zespolach genetycznych, red. J. Cieszynska-Rozek, P. Sobolewski, D. Grzesiak-
Witek, Lublin: Wydaw. Czelej, s. 133-149.

Midro A.T., Olchowik B., Lebiedzinska A., Midro H., 2009, Wiedzie¢ wigcej o zespole Pradera-
Williego, ,,Psychiatria Polska”, t. XLIIL, nr 2, Biatystok, s. 135-166.

Stembalska A., Smigiel R., 2009, Znaczenie kliniczne wezesnej diagnostyki zespotu Pradera-
Williego — historia trzech chorych, ,, Pediatria Polski”, Biatystok, s. 84-94.

Stepien M., Siudzinska N., 2012, Zaburzenia mowy a struktura jezyka. Proba klasyfikacji zaburzen
mowy w $wietle wspolczesnej wiedzy o strukturze jezyka [w:] Studia Pragmalingwistyczne, red.
J. Porayski-Pomsta, Warszawa: Wydaw. Uniwersytetu Warszawskiego, s. 24-31.


https://www.wuj.pl/page,autor,autordane,2255.html

96 AGNIESZKA STEFANIAK

Speech therapy course in Prader-Willi syndrome. Case study
Summary

Prader-Willi syndrome is a genetic disorder, which usually occurs in Europe with the fre-
quency of 1:8000 to 1:45000 of births. The disorder reflects deficits not only in movement but also
in language and communication. The purpose of the article is to present a case study of a child
with Prader-Willy disorder. It discusses the selected issues related to dysfunctions occurring in
a specific group of children and puts forward a proposal of a comprehensive speech therapy sup-
port model for children suffering of the syndrome. Special attention has been devoted to the pur-
posefulness of the particular actions.

Key words: Prader-Willi syndrome, case study, therapeutic conduct, language competencies,
communication competencies
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