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Studium przypadku dziecka z zespotem
famliwego chromosomu X - diagnoza
| terapia logopedyczna

A case study of a child with Fragile X
Syndrome - diagnosis and speech therapy

Streszczenie

Artykul stanowi szczegdtowa analizg¢ przypadku chlopca z rozpoznanym zespotem tamliwego chromosomu
X, jednego z najczestszych uwarunkowanych genetycznie zespotéw prowadzacych do niepetnosprawnosci
intelektualnej oraz zaburzen komunikacyjnych. Celem opracowania jest ocena poziomu sprawnosci
jezykowej i komunikacyjnej dziecka ze szczegolnym uwzglednieniem dynamiki rozwoju mowy oraz
charakterystycznych trudnosci wystepujacych w procesie nabywania kompetencji lingwistycznych. W pracy
dokonano szczegétowej analizy objawow zaburzen mowy oraz ich wplywu na funkcjonowanie spoteczne
dziecka. Ponadto zaprezentowano strategie terapeutyczne, w tym metody i techniki stosowane w terapii
logopedycznej, dostosowane do indywidualnych potrzeb pacjenta. Wskazano na skuteczno$¢ zastosowanych
interwencji oraz ich wpltyw na poprawe kompetencji komunikacyjnych dziecka. Opracowanie moze stanowic¢
istotny wktad w rozwoj praktyki logopedycznej oraz dostarczy¢ cennych wskazowek dotyczacych diagnostyki
i terapii logopedycznej dzieci z zespotem tamliwego chromosomu X.

Stowa kluczowe: zespot tamliwego chromosomu X, zespoty genetyczne, diagnoza i terapia logopedyczna
dziecka z zespolem tamliwego chromosomu X

Abstract

The article provides a detailed analysis of a case involving a boy diagnosed with fragile X syndrome, one
of the most common genetic conditions leading to intellectual disability and communication disorders.
The study aims to assess the child’s language and communication skills, with particular emphasis on speech
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development dynamics and the characteristic challenges associated with acquiring linguistic competencies.
The paper examines the symptoms of speech disorders and their impact on the child’s social functioning.
Additionally, it presents therapeutic strategies, including speech therapy methods and techniques tailored
to the individual needs of the patient. The effectiveness of the applied interventions and their role in improving
the child’s communication skills are also discussed.

This study may serve as a valuable contribution to speech therapy practice, offering important insights into
the diagnosis and therapy of children with fragile X syndrome.

Keywords: fragile X syndrome, genetic syndromes, diagnosis and speech therapy of a child with fragile X
syndrome

Charakterystyka zespotu tamliwego chromosomu X

Zespot tamliwego chromosomu X (zesp6t Martina-Bell, fragile X syndrome, FraX, FXS)
to choroba genetyczna o podtozu dziedzicznym, ktdra czgsto pozostaje nierozpoznana lub
jest btednie diagnozowana jako zaburzenie ze spektrum autyzmu badz niepetnosprawnosé
intelektualna. Po raz pierwszy zostata opisana w 1943 roku przez Jamesa Martina i Juli¢
Bell, ktorzy analizowali przypadek rodziny, w ktérej u jedenastu me¢zczyzn stwierdzono
niepetnosprawno$¢ intelektualng przy jednoczesnym braku podobnych objawow u kobiet.
Obserwacja ta stata si¢ podstawa do okreslenia sprzezonego z picig charakteru dziedzi-
czenia zespotu (Landowska i in., 2018: 22-24).

FXS jest najczestsza dziedziczng przyczyna niepetnosprawnosci intelektualnej i jest
przekazywany jako cecha dominujaca sprz¢zona z chromosomem X. Nazwa zespotu
wynika z charakterystycznej mutacji w obrgbie genu FMR1 zlokalizowanego na chro-
mosomie X, prowadzacej do jego strukturalnych nieprawidtowosci, w tym specyficznego
pekniecia chromosomu, ktére moze wystepowaé w trzech réznych postaciach:

— premutacji,

— mozaikowatosci,

— pelnej mutacji (Hersh, Saul, 2011: 994—1006).

Kazda postac tego zespotu niesie ze sobg inny obraz kliniczny. Moze charakteryzowac
si¢ wieloma problemami — od niewielkich trudno$ci w uczeniu si¢ i kontaktach spotecz-
nych po znaczng niepetnosprawnosc¢ intelektualng oraz autyzm (Kulisiak-Kazmierczak,
2011: 78-80).

Objawy zespotu FraX sg duzo bardziej nasilone i zré6znicowane u ptci meskiej. Oprocz
niepetnosprawnosci intelektualnej mozna wymieni¢ rowniez zaburzenia zachowania,
znacznie opozniony rozwdj mowy, trudnosci z koncentracjg uwagi, stereotypie ruchowe
(machanie rekami, klaskanie), labilno§¢ emocjonalng, stabg koordynacje wzrokowo-mo-
toryczng, nadwrazliwo$¢ na dotyk, obnizone napigcie mi¢§niowe czy refluks przetykowo-
-zotagdkowy. Cechy zewng¢trzne zespolu to waska, wydluzona twarz, charakterystyczne,
odstajgce malzowiny uszne, ptaskostopie, makroorchidyzm (Lisik i in., 2011: 358-363).
Obraz kliniczny petnej mutacji zespotu u kobiet jest tagodniejszy ze wzgledu na posiada-
nie dwoch chromosomoéw X, z ktorych tylko jeden ulega znieksztatceniu. U kobiet moze
wystepowac niepelnosprawnosc intelektualna w stopniu lekkim, zaburzenia emocjonalne,
spoteczne. Nosicielki premutacji moga wykazywacé tendencje do niskiej samooceny i za-
burzen nastroju. Ich poziom inteligencji zwykle miesci si¢ w normie. Cechy fenotypowe
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kobiet dotycza lekko wydtuzonej twarzy oraz powigkszonych matzowin usznych (Lisik,
Sieron, 2010: 504-510). U kobiet z premutacja moze wystgpowac przedwczesne wygasanie
czynnosci jajnikow, a u mezczyzn zespot drzenia/ataksji (Stembalska, Smigiel, 2017: 16).

Badacze zwracajg uwage na spowolnione tempo rozwoju dzieci z zespotem FraX, jed-
nak nalezy podkresli¢, Zze nie jest ono zwigzane z procesem degeneracyjnym ani regresem
rozwojowym. Wynika jedynie z wolniejszego tempa nabywania nowych umiejetnosci.
Zespot cechuje si¢ ograniczong zdolnoscig adaptacyjng mozgu do nowych warunkow
otoczenia, nadpobudliwoscig i1 deficytem uwagi, nadwrazliwo$cig na bodzce, stabszg
pamiecig krotkotrwala, zaburzeniami percepcji stuchowej, impulsywnoscia, sktonno$cig
do niepokoju lub depresji.

Zespot FraX leczy si¢ glownie w sposob objawowy, wykorzystujac terapie wspierajace:
fizjoterapeutyczna, psychologiczng, logopedyczna, pedagogiczng. Metody i techniki pracy
sg dostosowywane indywidualnie do potrzeb pacjenta. Badacze podkreslajg koniecznosé
rozszerzania diagnostyki w kierunku zespotu tamliwego chromosomu X w przypadku
pacjentdow z cechami spektrum autyzmu lub niepelnosprawnos$cia intelektualng o nie-
znanej etiologii. Tym bardziej jesli trudnoéciom towarzysza nadruchliwos¢, echolalie,
stereotypie ruchowe. W momencie rozpoznania konieczne jest zaopiekowanie si¢ catg
rodzing (Lisik i in., 2011: 358-363).

Metodologia badan

Celem artykutu jest opis funkcjonowania jezykowego i komunikacyjnego chlopca z ze-
spotem tamliwego chromosomu X oraz przedstawienie dynamiki nabywania jezyka. Ni-
niejsza praca obejmuje takze okreslenie deficytow oraz posiadanych zdolnosci w trakcie
prowadzenia terapii logopedyczne;.

Gloéwna metoda badan przedstawiona w artykule jest studium indywidualnego przy-
padku. Zostata ona uzupelniona takimi technikami i narz¢dziami, jak:

— wywiad z rodzicami chlopca,

— bezposrednia obserwacja zachowania,

— analiza dokumentacji medycznej,

— KOJD-AFA — Karta Oceny Jezyka Dziecka Elzbiety Drewniak-Wotosz oraz Anny
Paluch,

— Sprawdz, jak si¢ porozumiewam. Ocena efektywnos$ci porozumiewania si¢ dzieci
ze ztozonymi zaburzeniami komunikacji Magdaleny Grycman.

W niniejszym studium uwzgledniono nie tylko wyniki badan, ale takze spostrzezenia
wynikajace z dlugotrwale prowadzonej terapii chtopea (od 3. do 7. roku zycia). Narzedzie
KOJD-AFA zostato wybrane ze wzgledu na opisowg forme¢ badanych elementow jezyko-
wych. Materiat umozliwia dostosowanie tempa badania oraz liczby powtorzen. Istnieje
takze mozliwo$¢ modyfikacji sposobu przedstawienia zadan, co pozwala lepiej dostosowaé
je do potrzeb dziecka. Za pomoca tego narzedzia ocenione zostang nastepujace aspekty
jezykowe: fonetyczno-fonologiczny, leksykalny, fleksyjny, pragmatyczny, sktadniowy
oraz kompetencja komunikacyjna, pami¢¢ werbalna i poziom myslenia dziecka.
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Narzedzie Magdaleny Grycman Sprawdz, jak si¢ porozumiewam. Ocena efektywnos$ci
porozumiewania si¢ dzieci ze ztozonymi zaburzeniami komunikacji pozwala na dokona-
nie oceny intencji i kompetencji komunikacyjnej w oparciu o zachowania specyficzne
(gesty, mimika). Wynik pozwala na wskazanie odpowiednich proceséw rozwojowych
prowadzacych do ksztattowania si¢ intencji komunikacyjnej i planowanie najblizszych
celoéw terapeutycznych. Badania byly rejestrowane na biezgco na karcie zapisu z uzyciem
zapisu fonetycznego.

Charakterystyka osoby badanej

Bartosz urodzit si¢ 19 czerwca 2016 roku z masg ciata 3780 g w 40./41. tygodniu cigzy
(Hbd). Noworodek otrzymat 10 punktow w skali Apgar. Poréd drogami natury, induko-
wany oksytocyng. W trakcie porodu w zapisie KTG odnotowano epizody deceleracji
czynnosci serca ptodu.

W okresie noworodkowym wystepowaly trudnosci w karmieniu piersia, ktére doradca
laktacyjny przypisat asymetrii utlozeniowej oraz obnizonemu napigciu mig¢sniowemu.
Niemowle¢ byto karmione naturalnie do 10. miesigca zycia, wylacznie w pozycji lezacej
i z jednej piersi. Rozszerzanie diety rozpoczgto w 4. miesigcu zycia metoda tradycyjna. Juz
na tym etapie obserwowano objawy wybidrczosci pokarmowej o podtozu sensorycznym.

Okoto 11. miesigca zycia pacjent zostal skierowany na konsultacj¢ gastroenterolo-
giczng w kierunku refluksu zotadkowo-przelykowego. Zalecono eliminacj¢ biatka mleka
krowiego z diety oraz wprowadzenie odpowiedniego preparatu mlekozastepczego. Prze-
prowadzono diagnostyke w kierunku wrodzonych wad metabolizmu metodg tandemowe;j
spektrometrii mas, nie stwierdzajac odchylen od normy.

Opoznienie w rozwoju motorycznym manifestowalo si¢ pdznym osiaggnieciem kamieni
milowych — siadanie okoto 11.—12. miesigca zycia, samodzielny chod w 18. miesigcu.
W badaniu rezonansu magnetycznego (MRI) uwidoczniono hipoplazj¢ dolnej cze¢sci ro-
baka moézdzku z poszerzeniem zbiornika mézdzku. Poczatkowo obserwowane zaburzenia
wigzano z tymi nieprawidtlowosciami strukturalnymi OUN.

W wieku 2 lat u chlopca zdiagnozowano catosciowe zaburzenia rozwojowe — autyzm
dziecigcy (F84.0). Analiza dokumentacji wskazuje na brak inicjowania kontaktu z tera-
peuta oraz znaczna przerzutno$¢ uwagi. Dziecko nie wykazywato zdolno$ci do utrzymania
koncentracji na przedmiotach, a jego aktywnos¢ w gabinecie miala charakter swobodnej
eksploracji otoczenia. Zabawki przyciggaly jego uwage jedynie na krotkie momenty.
Obserwowano specyficzne stereotypie ruchowe, w tym powtarzalne ruchy rak oraz silng
potrzebe stukania przedmiotami.

Zachowanie chtopca charakteryzowata labilno$¢ emocjonalna, przejawiajaca si¢ mie-
dzy innymi epizodami agresji, frustracji oraz napadami ptaczu, szczegdlnie w sytuacjach
uniemozliwiajacych realizacj¢ jego zamierzen. Kompetencje jezykowe byly zaburzone
we wszystkich ptaszczyznach. Wykazywat on istotne deficyty w zakresie prymarnych
umiejetnosci komunikacyjnych — nie uzywat gestu wskazywania palcem, a pole wspolnej
uwagi bylo znacznie ograniczone. Kontakt wzrokowy byt krotkotrwaly i nieutrwalony.
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Diagnoza logopedyczna potwierdzita istotne deficyty w zakresie komunikacji werbal-
nej. Chlopiec sporadycznie podejmowat proby interakcji poprzez wokalizacje towarzysza-
cg, wspartg wskazaniem dlonia, jednak brak naprzemiennos$ci w dzialaniu oraz zaburzony
kontakt wzrokowy uniemozliwiaty skuteczng wymiane komunikacyjng. Nie reagowat
na swoje imie, a poziom rozumienia mowy pozostawat trudny do jednoznacznej oceny.
Podczas badania nie wykazywat zainteresowania znanymi osobami ani przedmiotami
poprzez celowe odwracanie glowy. Stwierdzono réwniez trudnosci w wykonywaniu
prostych polecen, nawet gdy byly one wspierane gestem lub demonstracjg.

Rozwoj motoryki duzej i matej byt opdzniony. Dziecko nie akceptowato aktywnosci wy-
magajacych precyzyjnych ruchow rak oraz prawidlowego chwytu. Chodzilo na szerokiej
podstawie, a zabawa miata charakter prostych, stereotypowych manipulacji przedmiotami.
Nie inicjowalo interakcji z badajacym, nie podejmowato zabaw konstrukcyjnych ani na-
sladowczych. Nie wykorzystywalo gestow prezadajacych ani preinformujacych, a jego
zdolno$¢ do rozumienia mowy oraz wykonywania polecen byta znacznie ograniczona.

Brak prymarnych umiejetnos$ci komunikacyjnych byl powodem braku intencji ko-
munikacyjnej chlopca. Konieczne byto wychwycenie, wykorzystywanie i wzmacnianie
nawet nieintencjonalnych zachowan komunikacyjnych. Logopeda musiat sta¢ si¢ zrodtem
zaspokajania potrzeb i probowa¢ nadawac¢ intencje komunikacyjna nawet przypadkowym
ruchom i dzwigkom chtopca. Celem pracy logopedycznej bylo wzmacnianie niespecy-
ficznych sygnatow przywotujacych uwage (patrzenie, usmiech, wokalizacja).

Dodatkowe cele terapeutyczne obejmowaty:

— ukierunkowywanie i utrzymywanie uwagi dziecka,

— poszerzanie wspdlnego pola uwagi, ¢wiczenia korzystania z gestu wskazywania
palcem oraz utrzymywania kontaktu wzrokowego, nauke¢ kierowania uwagi wzrokowej
dziecka na wybrane osoby lub przedmioty,

— wzbudzanie intencji komunikacyjnej,

—ksztaltowanie rozumienia wypowiedzi stownych, ksztattowanie systemu jezykowego,

— ¢wiczenia naprzemiennosci i nasladownictwa,

— odwrazliwianie stop, rak, obszaru ustno-twarzowego,

— ksztattowanie odpowiedniej reakcji na dany dzwiek,

— rozwijanie zdolno$ci organizowania zabawy i wlasnych aktywnosci,

— usprawnianie zrgcznosci 1 precyzji ruchéw, usprawnianie motoryki matej oraz ko-
ordynacji oko-reka,

— respektowanie regut i zasad panujacych podczas wspdlnych aktywnosci,

— rozwijanie umiej¢tnosci wspotdziatania, trening poprawnego zachowywania si¢
w trakcie zabawy na dywanie oraz odpowiedniego zachowania si¢ w trakcie pracy przy
stoliku.

Na podstawie obserwacji proceséw przetwarzania sensorycznego chtopiec przejawiat
zaburzenia w zakresie uktadu przedsionkowo-proprioceptywnego, czucia powierzchow-
nego, sluchowego i wzrokowego. Miato to wptyw na koordynacje, dynamike ruchdw,
planowanie motoryczne oraz interpretacj¢ ciata w przestrzeni. Miat liczne nadwrazliwosci
eksteroceptywne oraz zaburzenia modulacji sensorycznej objawiajace si¢ obronnos$cig
dotykowsa. W 2019 roku ze wzgledu na obnizone napi¢cie migsniowe, stopy z tendencjg
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do koslawienia i ptaskostopie zastosowano krotkie ortezy korygujace zaburzenia osiowe
w plaszczyznie czotowej. Chiopiec korzystat takze z kamizelki obcigzeniowe;.

Okoto 4. roku zycia zaobserwowano poprawe w funkcjonowaniu dziecka. Chlopiec
zaczal rozumie¢ 1 wykonywac proste polecenia. Stereotypie ruchowe ulegaty stopnio-
wemu wygaszaniu. Wzrosta funkcjonalnos¢ zabawy — dziecko zaczgto uzywaé zabawek
zgodnie z ich przeznaczeniem, cho¢ nadal wykazywato tendencje¢ do narzucania wtasnych
aktywnosci. Nie sygnalizowato swoich potrzeb za pomocg mowy, nie inicjowato ani nie
podtrzymywato interakcji z rowiesnikami. Kontakt wzrokowy pozostawat niezadowala-
jacy, jednak utrzymywato pole wspolnej uwagi z druga osobga. Zachowania niepozadane
wystepowaly gtownie w sytuacjach przerywania preferowanej aktywnosci.

Chtopiec zaczat wykorzystywac podstawowe gesty komunikacyjne, takie jak ,,jeszcze”
i,,koniec”. Jego realizacja fonemowa byta ograniczona — wypowiadat wyrazy zbudowa-
ne z reduplikowanych sylab, natomiast trudnos$¢ sprawiaty mu struktury sktadajgce si¢
z r6znych sylab. W niektorych momentach prezentowat zachowania sugerujace objawy
dziecigcej apraksji mowy — obserwowano trudnosci w przywotywaniu odpowiednich
wzorcOw motorycznych niezbednych do realizacji danej sylaby lub wyrazu. Wsparcie
w postaci gestu lub wizualnej reprezentacji graficznej (obrazka) utatwiato dziecku dostep
do wzorca artykulacyjnego oraz produkcji dzwickowe;.

Dodatkowo zaobserwowano wzmozone zainteresowanie zapisem literowym nowo
wprowadzanych elementéw stownika. W zwigzku z tym wdrozono nauke czytania me-
toda symultaniczno-sekwencyjna, co miato na celu wspomaganie ksztaltowania systemu
fonologicznego, morfologicznego oraz syntaktycznego.

Od okresu niemowlecego dziecko objete bylo kompleksowa terapia, w ktorej sktad
wchodzily: fizjoterapia, terapia psychologiczna, pedagogiczna, neurologopedyczna oraz
integracja sensoryczna. Znajdowato si¢ pod statg opiekg gastroenterologiczng, neurolo-
giczng i psychiatryczng.

W ramach farmakoterapii zastosowano kuracje cerebrolizyna, podawang réwnolegle
z lekami przeciwpadaczkowymi. Zaobserwowano poprawe stanu klinicznego dziecka,
jednak efekty terapii nie byly w petni zgodne z oczekiwaniami lekarza prowadzacego.
W zwiagzku z tym podjeto decyzje o wdrozeniu leczenia preparatem Gammalon. Kuracja
przyniosta znaczace rezultaty, co zostato potwierdzone zarowno przez lekarza, jak i ro-
dzicow oraz terapeutow pracujgcych z dzieckiem.

Dziecko, réwnolegle z terapia logopedycznag, uczestniczyto w zajeciach fizjoterapeu-
tycznych oraz terapii integracji sensorycznej. Wdrozenie komunikacji wspomagajace;j
i alternatywnej (AAC), elementéw jezyka migowego oraz wykorzystanie gestow wi-
zualizacyjnych wspomagajacych nauke samoglosek 1 podstawowych sylab umozliwito
osiggniecie pierwszych sukcesow w zakresie komunikacji werbalnej. W 5. roku zycia
chlopiec zaczat postugiwac si¢ prostymi stowami.

Wypracowanie umiejetnosci nasladowania, nawigzywania kontaktu wzrokowego oraz
utrzymywania wspolnego pola uwagi sprawito, ze dla nowych terapeutdow, nieznajgcych
wczesniej historii pacjenta, jego funkcjonowanie moglo sugerowaé niedoksztatcenie
mowy o typie afazji sensoryczno-motoryczne;.
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Chiopiec nadal wymagat intensywnego wsparcia ze wzgledu na obnizong zdolno$é
koncentracji uwagi oraz trudno$ci wynikajace z ograniczonego zasobu stownika czynnego
1 biernego. Jego rozwoj miat charakter skokowy — funkcjonowanie byto w duzej mierze
uzaleznione od aktualnego stanu zdrowia i samopoczucia. Ponadto dtuzsze przerwy w tera-
pii skutkowaly regresja uprzednio nabytych umiej¢tnosci, co wskazywato na koniecznos¢
systematycznej i intensywnej pracy terapeutyczne;j.

Pacjent zostat skierowany do poradni genetycznej w okresie niemowlecym z powodu
obecnosci cech dysmorficznych twarzy. W ramach diagnostyki wykonano badanie kario-
typu, ktore nie wykazato aberracji chromosomowych, oraz analiz¢ w kierunku zespotu
Retta, ktory zostat wykluczony.

W 2022 roku uzyskano pierwszy wynik badania w kierunku zespotu tamliwego chro-
mosomu X. Przeprowadzono przesiewows analize technika PCR z oceng liczby powtdrzen
sekwencji CGG w genie FMR1, jednak wynik byt nieinformacyjny. W zwigzku z tym
zalecono rozszerzenie diagnostyki z zastosowaniem metody MS-MLPA przy uzyciu
zestawu metylacyjnego ME029, umozliwiajacej potwierdzenie obecno$ci mutacji lub
wykluczenie rozpoznania zespotu tamliwego chromosomu X.

Dopiero szczegdtowa analiza DNA wspomniang metodg wykazata obecno$¢ petnej
mutacji w eksonie 1 genu FMR1, co jednoznacznie potwierdzito kliniczne rozpoznanie
zespotu famliwego chromosomu X.

Wyniki badan

Diagnoza logopedyczna zostata wykonana, gdy chtopiec miat 6 lat i 9 miesiecy. Badanie byto
prowadzone w trakcie dwoch spotkan. Wyniki byly zapisywane w trakcie trwania badania
z uzyciem zapisu fonetycznego. Rodzice chlopca nie uczestniczyli w badaniu, poniewaz
Bartosz lepiej radzit sobie, pracujac samodzielnie z terapeuta. Utrzymywano przyjemna
atmosfere podczas spotkania, unikajac ocen wartosciujagcych wypowiedzi chtopca. Po kaz-
dym wykonanym zadaniu udzielano stownych pochwat. Gdy dziecko wykazywato oznaki
zmeczenia, zmieniano zajecie lub motywowano je do podjecia kolejnych prob.

Chlopiec nawigzywat kontakt z terapeuta i wykonywat postawione przed nim zadania.
Zdarzalo sig, ze probowal narzuca¢ wiasne reguly dzialania lub chcial odwroci¢ uwage
diagnosty, jednakze takie sytuacje nie stawaty si¢ powodem agresji, niezadowolenia lub
ptaczu. Chiopiec nawigzywat kontakt wzrokowy z logopeda, z wyjatkiem momentu przy-
witania lub pozegnania — dziecko w takich sytuacjach uciekato wzrokiem, zachowywato
si¢ w sposob wstydliwy, lecz bez problemu komunikowato formuty grzecznosciowe ,,dzien
dobry” [en oby] i ,,do widzenia” [0 icen’ia] ze wsparciem w postaci gestow.

Bartek prawidlowo rozumial i wykonywat proste polecenia, adekwatnie identyfiku-
jac wskazane cze$ci ciata. Poprawnie nasladowat podstawowe czynno$ci motoryczne
1 mimiczne, takie jak zamykanie oraz otwieranie oczu, ziewanie, karmienie czy ptacz.

Reagowal wlasciwie na polecenia zawierajace rzeczowniki, czasowniki, przymiotniki
oraz wybrane przystowki. Wykazywatl jednak trudnosci w rozumieniu liczebnikow 3 i 4,
podczas gdy 1 oraz 2 rozpoznawal poprawnie.

31



Urszula Adamiec-Krzyska

Chiopiec miat obnizong zdolno$¢ przetwarzania zaimkow, wyrazen przyimkowych
oraz zaimkow pytajnych, co skutkowato nieadekwatnymi reakcjami na niektore polecenia
1 pytania. Nie byl w stanie utozy¢ historyjki obrazkowej w prawidlowej kolejnosci, co
wskazuje na trudno$ci w zakresie myslenia przyczynowo-skutkowego.

Podczas opisywania ilustracji potrafit nazywac poszczegolne elementy, jednak nie byt
w stanie logicznie ich powiazaé, co $wiadczylo o deficytach w integracji informacji oraz
strukturze narracyjnej wypowiedzi.

Proba nazywania ukazata, ze chlopiec czesto dokonuje elizji pierwszej gloski w dtuz-
szych wyrazach. Powtarzajac, dzieli wyrazy na sylaby. Dochodzi takze do redukcji grup
spolgtoskowych oraz asymilacji. Wyrazy dwusylabowe sg w wigkszo$ci wymawiane
poprawnie, natomiast do zmian dochodzi przy wyrazach trzysylabowych lub dluzszych.
W momencie, gdy jaki§ wyraz sprawial chtopcu problem, dochodzito do perseweracji
pierwszej sylaby danego wyrazu. Wypowiedzi chtopca stawaly si¢ duzo bardziej zro-
zumiate 1 poprawne podczas wspierania go gestami, z ktorych on rowniez samodzielnie
korzystal'. Realizacja byta zaburzona w zwiazku z niepewno$cig wzorcow stuchowo-
-ruchowych. Przej$cie z jednego ruchu artykulacyjnego do nastepnego sprawiato chtopcu
problem. Dokonywat on substytucji nazw poprzez podobienstwo znaczenia wyrazow
rzadziej uzywanych (bagietka — chleb, rogalik — butka, smazy — gotuje, wyciera — myje).
Bartek nie nazywat wlasciwie niektérych przystowkow oraz liczebnikow ze wzgledu
na trudno$¢ w rozumieniu postawionego mu pytania. Powtarzanie zdan bylo nieprawi-
dlowe ze wzglgdu na ograniczone mozliwo$ci utrzymania w pamigci sekwencji wyrazow.
Powtarzanie glosek i sylab izolowanych bylo prawidtowe.

U badanego obserwowano trudno$ci w zakresie narracji oraz prowadzenia dialogu.
Postugiwat si¢ on prostymi zdaniami lub pojedynczymi wyrazami pelnigcymi funkcje
komunikacyjna. Sprawiat wrazenie, ze w niektorych sytuacjach korzystat z wyuczonych,
schematycznych odpowiedzi, ktore nie zawsze byly adekwatne do kontekstu.

Podsystem fonetyczno-fonologiczny charakteryzowat si¢ trudnos$ciami w percepcyjnym
oraz motorycznym roéznicowaniu opozycji fonemowych. Stwierdzono nieregularne substy-
tucje fonemowe, w tym zastepowanie glosek szumigcych gloskami szeregu syczacego oraz
substytucje gloski 7 przez /. Wypowiedzi charakteryzowaly si¢ nieregularnymi znieksztatce-
niami struktury wyrazowej, obejmujacymi elizje, uproszczenia, perseweracje oraz asymilacje.
Artykulacja byta bardziej stabilna w przypadku wyrazow o strukturze sylab otwartych niz
zamknigtych. Utrwalone zostaty schematy prostej sylaby oraz wyrazow dwusylabowych.

Podsystem fleksyjno-sktadniowy wykazywat deficyty w zakresie petnego rozumienia
zalezno$ci fleksyjnych i sktadniowych. Badany miat trudno$ci w rozumieniu pytah oraz
polecen. Wypowiedzi ograniczaly si¢ do prostych struktur sktadniowych typu podmiot —
orzeczenie — dopehnienie, czgsto wspomaganych gestami. Ocena zdolnoSci stosowania
regut gramatycznych w wypowiedziach byta utrudniona. Chtopiec poprawnie odmieniat
rzeczowniki w dopetiaczu i bierniku, natomiast sporadycznie popetnial btedy fleksyjne
w narzg¢dniku oraz miejscowniku.

! Chlopiec podczas terapii korzysta z elementow werbogestow Agaty Gladowicz-Bojarskiej oraz gestow wizu-
alizacyjnych Jagody Cieszynskiej-Rozek.
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Podsystem leksykalno-semantyczny ujawniat ograniczenia w zakresie stownika bier-
nego. Wystepowaty przypadki zastgpczego rozumienia stow na podstawie podobienstwa
semantycznego. Obserwowano trudno$ci w rozumieniu wyrazen przyimkowych, za-
imkow osobowych oraz liczebnikow. Chlopiec miat deficyty w zakresie formutowania
pytan — zarbwno w mowie spontanicznej, jak i na polecenie. W celu kompensacji brakow
leksykalnych wykorzystywat intonacje.

W kontekscie kontaktu spolecznego obserwowano epizody jego ograniczonej do-
stepnosci. Preferowal interakcje z terapeutami, ktorych znat i darzyl sympatig. Mowa
spontaniczna koncentrowala si¢ gtoéwnie na tresciach wyuczonych. Niektore wypowiedzi
byly zrozumiale jedynie w kontek$cie sytuacyjnym lub z pomocg wsparcia wizualnego.

Dokonano oceny budowy i funkcji narzadéw mowy na podstawie obserwacji kliniczne;.
Stwierdzono znaczne obnizenie napigcia migsniowego w obrebie aparatu artykulacyjnego.
Pozycja spoczynkowa jezyka byta nieprawidlowa, co wynikato z obnizonej sprawnosci
migéni jezyka oraz warg.

Tor oddechowy byt prawidtowy, a kontrola saliwacyjna zachowana. Gospodarowanie
powietrzem podczas mowy cechowato si¢ skrocong fazg wdechowa i wydechows. Stwier-
dzono waskie podniebienie twarde przy prawidtowej budowie podniebienia migkkiego.

Mechanika pobierania ptynéw byta adekwatna — badany przyjmowat wod¢ z otwartego
kubka w sposéb sekwencyjny. Zaobserwowano trudnos$ci w manipulacji k¢sem pokar-
mowym o twardej i sprezystej konsystencji oraz w wykonywaniu ruchow czyszczacych
jame ustna.

W obrebie okolicy ustno-twarzowej stwierdzono nadwrazliwo$¢ sensoryczng — dziecko
nie zawsze akceptowato dotyk w rejonie twarzy. Preferencje pokarmowe obejmowaty
produkty o okreslonych wtasciwosciach sensorycznych. Chiopiec akceptowal gtéwnie
zupy, gotowane mi¢so, kanapki oraz wybrane owoce.

Tab. 1. Ocena efektywnosci porozumiewania si¢ M. Grycman

Ocena umiejetnosci
w skali od 0 do 5
Przekaz informacji: 2 | Uzytkownik ma intencj¢ komunikacyjng. Potrafi dokona¢ wyboru danego

Opis zachowan

komunikatu, chociaz korzysta z ograniczonej liczby znak6éw/symboli.
Wystepuje jednoznaczny i zrozumiaty po obu stronach kod komunika-
cyjny. Chlopiec obraca si¢ w podobnych tematach do rozmowy, ktore sg
wielokrotnie ¢wiczone. Stosuje w komunikacji przymiotniki i przystowki.

Budowanie wypowie- | Chtopiec potrafi zbudowa¢ krotkie zdania sktadajace si¢ z dwdch, trzech
dzi: 2 stow. Wystegpuja trudnosci w postugiwaniu si¢ strukturami gramatycznymi.

Funkcjonalne wspoét- | Potrzeba wsparcia w podtrzymywaniu kontaktu. Zdarza sig, ze chtopiec
granie z rozméwca: 1 | nie zwraca uwagi na stuchajacego. W przebiegu zorganizowane;j sytuacji
komunikacyjnej mozliwe jest uzyskanie aktywnosci komunikacyjnych
opartych na naprzemiennosci, ale jedynie w zaplanowanych i wy¢wiczo-
nych tematach rozmowy.
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Ocena umiej¢tnosci
w skaliod 0 do 5
Ogolne nastawienie | Uzytkownik potrafi zainicjowa¢ interakcje, jednak wymaga wsparcia

i motywacja do ko- |1 pobudzania do komunikowania si¢ na przyktad gestami.
munikacji: 1

Opis zachowan

Srednia umiejetno$¢
porozumiewania sig¢:
1,5

Zr6dto: opracowanie wlasne na podstawie narzedzia Sprawdz, jak sie porozumiewam. Ocena efektywnosci

porozumiewania si¢ dzieci ze ztozonymi zaburzeniami komunikacji M. Grycman.

Powyzsze wyniki jednoznacznie wskazuja na poprawe efektywnosci komunikowa-
nia si¢. Chlopiec opanowal sposoby komunikacji oparte na strategii start—stop. Potrafi
uczestniczy¢ w zabawach naprzemiennych, co jest podstawg do budowania dialogu.
Systematycznie stosowano state wzmocnienia dla prawidlowo uzytych przez dziecko
sygnatéw komunikacyjnych. Modyfikowano zachowania nieakceptowalne spotecznie
na zachowania ogoélnie przyjete. Wprowadzono plany aktywnosci na zajeciach terapeu-
tycznych, w domu i w przedszkolu. Stosowano brak natychmiastowej reakcji na sygna-
ty niespecyficzne w celu wypracowania odpowiedniego sposobu reagowania. Nauka
znaczenia gestow, obrazkow lub symboli miata miejsce w momencie ich uzywania.
Tworzone zostaty pomoce komunikacyjne, niezbedne do funkcjonowania w przedszkolu
1 na zajeciach terapeutycznych.

Cele i programowanie terapii logopedycznej

Diagnoza logopedyczna umozliwia precyzyjna lokalizacje oraz identyfikacje obszarow
deficytowych, co pozwala na wlasciwe zaplanowanie procesu terapeutycznego. W plano-
waniu terapii nalezy uwzglednia¢ wszystkie sfery funkcjonowania, w ktorych obserwuje
si¢ zaburzenia. Terapia logopedyczna pacjenta z zespolem tamliwego chromosomu X
powinna koncentrowacé si¢ na:

—rozwijaniu systemu fonologicznego, a szczegdlnie na usprawnianiu motoryki aparatu
artykulacyjnego oraz kinestezji artykulacyjne;j,

— ksztattowaniu systemu morfologicznego — wlasciwej odmiany form fleksyjnych,

—poszerzaniu stownika czynnego i biernego, a takze ksztattowaniu rozumienia polecen
prostych i ztozonych,

— doskonaleniu systemu sktadniowego — rozwijaniu umiejetnosci budowania zdan
ztozonych oraz struktur pytajacych,

— doskonaleniu dostosowywania komunikatéw do sytuacji spotecznej, zachgcaniu
dziecka do uczestnictwa w dialogu,

— rozwijaniu mys$lenia przyczynowo-skutkowego,

— ¢wiczeniu stuchu fonemowego.
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Skuteczno$¢ terapii logopedycznej jest uwarunkowana wiasciwym doborem metod
i technik terapeutycznych. Cwiczenia powinny by¢ dostosowane do indywidualnych moz-
liwosci pacjenta oraz jego strefy najblizszego rozwoju. Kluczowe jest zastosowanie form
atrakcyjnych, a w miare mozliwo$ci zabawowych, co zwigksza motywacje do dziatania
oraz minimalizuje negatywne reakcje emocjonalne.

Pacjent nadal wymaga stosowania strategii komunikacji wspomagajacej i alternatywne;j
(AAC). Dotychczasowe interwencje przyniosty oczekiwane rezultaty, dlatego kontynuacja
modelowania prawidtowych zachowan komunikacyjnych oraz umozliwienie pacjentowi
samodzielnego konstruowania pelnych komunikatow stanowi istotny element terapii.
Zasadne jest rowniez dalsze wykorzystanie gestow wizualizacyjnych wspierajacych ko-
munikacj¢ werbalng, poniewaz dotychczasowa terapia wykazata ich istotng role w procesie
budowania wypowiedzi stownych.

Wazng czgscig terapii logopedycznej chiopca jest proba niwelowania nadwrazliwosci
obszaru ustno-twarzowego. Manualne techniki terapii ustno-twarzowej w potaczeniu
z terapig integracji sensorycznej moga mie¢ wplyw na regulacje i korekcje dysfunkcji
sensomotorycznych. Praca manualna powinna dotyczy¢ roéwniez punktow dystalnych
ciata, poniewaz nadal obserwowana jest nadwrazliwo$¢ stop oraz dioni.

Terapia logopedyczna pacjentéw z zespotem tamliwego
chromosomu X - podejscie wieloaspektowe — wnioski

Terapia pacjentéw z zespotem tamliwego chromosomu X powinna mie¢ charakter ho-
listyczny i uwzglednia¢ wieloaspektowe oddziatywania. Wyzwaniem terapeutycznym
pozostaje stosunkowo pdzna diagnoza, ktora czgsto wspotwystepuje z rozpoznaniem
zaburzen ze spektrum autyzmu, niepelnosprawnosci intelektualnej lub catosciowych
zaburzen rozwoju. Wlasciwa diagnoza stanowi klucz do identyfikacji Zrodet trudnos$ci
oraz umozliwia skuteczniejsze planowanie terapii logopedyczne;.

Zagadnienia zwigzane z kompetencjg komunikacyjng oraz sprawnos$cia jezykowa
w zespole tamliwego chromosomu X sg nadal stabo opisane w literaturze. Niniejsze
studium przypadku obrazuje charakterystyczne zmiany w rozwoju jezykowym pacjenta
z tym zespotem. Przedstawiony przypadek wskazuje, ze potaczenie leczenia klinicznego
z intensywna terapig logopedyczna, pedagogiczna, fizjoterapeutyczng oraz zajeciami
integracji sensorycznej pozwolito na znaczaca poprawe kompetencji jezykowych i ko-
munikacyjnych.

Na szczegblng uwage zastuguje determinacja rodzicow w poszukiwaniu przyczyn
trudnoS$ci oraz ich ogromne zaangazowanie w proces terapeutyczny, ktore stanowity
istotny czynnik warunkujacy osiagniety postep w rozwoju dziecka.
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