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Zaburzenia rozwoju jezyka
w kontekscie niepetnosprawnosci
intelektualne] w wybranych
zespotach uwarunkowanych
genetycznie

Streszczenie
W rozdziale oméwione s3 zaburzenia rozwoju jezykowego o0sob z niepetno-
sprawnoscia intelektualng uwarunkowana okre$lonymi zespotami genetycz-
nymi: Downa, Williamsa, kruchego chromosomu X, Angelmana oraz kociego
krzyku. W przypadku kazdego z zespotéw scharakteryzowano cztery rodzaje
umiejetnosci jezykowych: pragmatyczne, leksykalne, morfosyntaktyczne oraz
fonologiczne. Ponadto ukazano mozliwosci efektywnej pomocy logopedycznej
osobom z tymi zespotami.
Summary

Disorders of language development in the context of

chosen genetic syndromes of intellectual disability
The chapter highlights the difficulties observed in the oral language develop-
ment of individuals with genetic syndromes of intellectual disability: Down
syndrome, Williams syndrome, fragile X-syndrome, Angelman syndrome and
cat cry syndrome. In every syndrome four language skills: pragmatic, lexical,
morphosyntactic and phonological are considered. The effective language in-
terventions for individuals with these syndromes also are discussed.

Wprowadzenie

Specyfika rozwoju jezykowego oséb z niepelnosprawnoscig intelektualng budzi
coraz wigksze zainteresowanie wérdd badaczy z kilku powodéw. Po pierwsze, ko-
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munikacja jezykowa odgrywa bardzo wazna role w spolecznym funkcjonowaniu
kazdego cztowieka. Po drugie, jezyk stanowi istotny wyznacznik jego osiggnie¢
poznawczych. Po trzecie, zakres i stopienn nieprawidiowosci w rozwoju jezyka wy-
raznie nasilajg si¢ u osob z glebszym (umiarkowanym, znacznym i gtebokim) po-
ziomem niepelnosprawnosci intelektualnej. Po czwarte, to wlasnie w tych grupach
odnotowano bardzo zréznicowany przebieg rozwoju umiejetnosci pragmatycz-
nych, leksykalnych, morfosyntaktycznych oraz fonologicznych i tego faktu nie moz-
na w pelni wyjasni¢, odwolujac si¢ wylacznie do czynnikdéw poznawczych (Rondal,
2001; Fowler, 1998). Podsumowujac wyniki badan z ostatnich trzech dekad, nalezy
stwierdzi¢, ze wiekszo$¢ 0sob z niepelnosprawnoscia intelektualng osigga poziom
rozwoju jezykowego ponizej swoich mozliwosci umystowych, co oznacza, ze u pod-
toza tych opodznien lezg te same przyczyny. Poziom rozwoju umystowego tych oséb
mierzony ilorazem inteligencji pozostaje w silniejszych zaleznosciach z poziomem
rozwoju ich jezykowych umiejetnoéci pragmatycznych ileksykalnych niz morfo-
syntaktycznych i fonologicznych.

Pierwsze z nich odnosza si¢ do adekwatnego wykorzystania jezyka w okreslo-
nych sytuacjach spotecznych z respektowaniem kompetencji stuchacza. Obejmuja
one zaréwno komunikacje werbalng, jak i niewerbalng. Dzieci, mtodziez i dorosli
z lekkim stopniem niepelnosprawnosci intelektualnej bardzo czgsto prezentuja sze-
roki zakres umiejetnosci komunikacyjnych, ktéry zalezy od spotecznego kontekstu
ich rozwoju. Trudnosci sprawia im tworzenie historyjek czy opowiesci na okreslony
temat. Osoby z glebszym stopniem niepelnosprawnosci intelektualnej wykorzystuja
umiejetnosci pragmatyczne w taki sposob, jak czynia to mlodsze dzieci o prawidto-
wym przebiegu rozwoju, lecz osiggajace podobny wiek umystowy.

Umiejetnosci leksykalne dotycza ujmowania sensu stéw i zdan. Najczedciej za
ich wskaznik uznaje si¢ zasob stownika biernego i czynnego. Osobom o niskim po-
ziomie tych umiejetnosci szczegdlne trudnosci sprawiaja pojecia abstrakcyjne oraz
wyrazenia przyimkowe. Rowniez te umiejetnosci u osoby z niepelnosprawnoscia
intelektualng rozwijaja si¢ w sposob charakterystyczny dla dzieci mtodszych. Mor-
fosyntaktyczna funkcja jezyka odnosi si¢ do rozumienia i adekwatnego stosowa-
nia regul gramatycznych. Autorzy licznych badan dowodza, ze rozwdj tej funkcji
u 0s6b z niepelnosprawnoscia intelektualng przebiega w analogiczny sposob jak
u réwiesnikéw z normg intelektualng, ale nie wszyscy sposréd nich wykorzystuja
ja w sposob biegly. Rozwdj tej funkcji w mniejszym stopniu zalezy od przebiegu
rozwoju poznawczego, czyli jest bardziej autonomiczny. Ponadto w populacji 0s6b
z niepelnosprawnoscia intelektualng daja sie zauwazy¢ duze réznice indywidualne
W jej stosowaniu i nie wiadomo, co je warunkuje.

Umiejetnosci fonologiczne oznaczajg rozumienie i poprawng wymowe izolowa-
nych czesci wyrazow i zdan. W opisach jezyka 0séb z niepelnosprawnoscia intelek-
tualng trudnosci fonologiczne sa najczesciej wskazywane, chociaz w ich zakresie

30 Wrtadystawa Pilecka, Michat Gacek, Agnieszka Fusinska-Korpik




réwniez wystepuja duze réznice indywidualne niezaleznie od poziomu rozwoju
umystowego tych oséb.

Wspdlczesnie trudnosci i nieprawidtowosci w rozwoju umiejetnosci jezyko-
wych u 0s6b z niepelnosprawnoscia intelektualng probuje sie opisaé, zrozumieé
i wyjasni¢, respektujac etiologie obnizenia poziomu ich inteligencji. Przyjmuje sie
kilka zalozen opartych na dowodach empirycznych, ktore wskazuja na wzajemne
powigzania charakteru czynnikéw ryzyka niepelnosprawnosci intelektualnej, de-
ficytow funkcjonowania psychospolecznego oraz przebiegu rozwoju jezykowego.
Pierwsze zalozenie mowi, ze glebsze stopnie niepelnosprawnosci intelektualnej
zwykle s3 uwarunkowane czynnikami biologicznymi, w tym czgsto natury gene-
tycznej, podczas gdy o lekkiej niepelnosprawnosci intelektualnej decyduja w duzej
mierze czynniki spoteczno-kulturowe. W literaturze przedmiotu zostalo opisanych
ponad 750 zespoldw genetycznych powigzanych z réznymi, najczesciej glebszymi
stopniami niepelnosprawnosci intelektualnej. Wedtug drugiego zalozenia réznice
genetyczne wyznaczaja odmienne trajektorie rozwoju jezyka i rézne stopnie jego
deficytow w zaleznosci od cech innych sfer psychospolecznego rozwoju jednostki.
Trzecie méwi, ze rozwoj jezyka jest uwarunkowany wszelkimi nieprawidlowoscia-
mi w caloksztalcie jej poznawczego i psychospolecznego funkcjonowania. Ten
uklad specyficznych wilasciwosci psychospolecznego funkcjonowania oséb z okres-
lonymi uwarunkowaniami genetycznymi okresla si¢ mianem ,,fenotypu behawio-
ralnego”. Natomiast czwarte zalozenie stanowi, Ze bez wzgledu na rodzaj czynnikow
ryzyka niepetnosprawnosci intelektualnej rozwdj i zachowanie kazdej osoby w du-
zym stopniu zalezg od jej srodowiska spotecznego (Abbeduto i Boudreau, 2004;
Rondal, 2001).

Respektujac te zalozenia, jak réwniez przestanie calej monografii, w rozdziale
tym zostang scharakteryzowane umiejetnosci jezykowe oséb z niepelnospraw-
noscia intelektualng powiazang z okreslonymi zespotami genetycznymi, czyli os6b
z zespolami: Downa, Williamsa, kruchego chromosomu X, Angelmana oraz kocie-
go krzyku. Rozwojowi jezykowemu tych 0séb poswigcono szczegélnie duzo uwagi
w badaniach empirycznych.

Zespo6t Downa

Anomalie chromosomalne stanowig najczestsza przyczyne glebszej (w stopniu:
umiarkowanym, znacznym i glebokim) niepelnosprawnosci intelektualnej (Simo-
noff i wsp., 1998). Zespot Downa, inaczej trisomia 21, jest najczesciej wystepuja-
cym typem trisomii, a jednoczesnie najczestsza pojedyncza przyczyna glebszej nie-
pelnosprawnosci intelektualnej. Zaburzenie to wystepuje w okoto 1:600-700 zywo
urodzonych dzieci (Sadowska i wsp., 2009). Jego przyczyna jest obecnos¢ dodatko-
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wego chromosomu 21 badz jego czgéci (ramion diugich). W 95% przypadkéw jest
to wynik nondysjunkcji chromosoméw w okresie mejozy, ktora skutkuje powsta-
niem gamety ze zwigkszona liczbg chromosoméw autosomalnych. W tym przy-
padku prawdopodobienstwo wystgpienia zespolu Downa u dziecka wzrasta wraz
z wiekiem matki (Simonoft i wsp., 1998). W pozostalych 5% przypadkéw niepra-
widlowo$ci uwarunkowane s3 przez translokacje chromosomalng lub mozaicyzm
(Sadowska i wsp., 2009).

Chromosom 21, najmniejszy sposréd chromosomoéw autosomalnych, zaliczany
jest do tzw. grupy G, ktéra powoduje nie tylko spowolniony rozwdj umystowy, ale
takze charakterystyczny dla zespotu Downa fenotyp. Wsérdd cech dysmorficznych
charakterystycznych dla tego zespolu mozna wyrdzni¢ miedzy innymi: specyficz-
ny wyglad twarzy, oczu, nosa oraz konczyn (Sadowska i wsp., 2009). U oséb tych
wystepuja takze nieprawidlowosci narzadowe i uktadowe obejmujace osrodkowy
uklad nerwowy, uklad sercowo-naczyniowy, moczowo-pliciowy, mig¢$niowy, ko-
stno-stawowy, oddechowy, pokarmowy oraz narzady zmystéw (Sadowska i wsp.,
2009). Psychopatologia w zespole Downa rézni si¢ od nieprawidlowosci charakte-
rystycznych dla innych zespoléw warunkujacych niepelnosprawnos¢ intelektualna.
Zaobserwowano m.in. zwiekszone ryzyko choroby Alzheimera (Zingman i wsp.,
1993), a takze wystepowanie zaburzen zachowania i emocji o niewielkiej intensyw-
nosci (Dykens i wsp., 2002; Di Nuovo i Buono, 2011). Charakter tych zaburzen zale-
zy od okresu rozwojowego, przyjmujac postac eksternalizacyjng w péznym dziecin-
stwie oraz w okresie wczesnej adolescencji, zanikajacg w wieku pdzniejszym, kiedy
to nasilaja si¢ zaburzenia o charakterze internalizacyjnym (Dykens i wsp., 2002).
Niektorzy uwazaja wystepowanie symptomow depresyjnych za objaw poprzedzajg-
cy demencje u tych oséb (Burt i wsp., 1992). Nalezy zaznaczy¢, ze zwigkszone ryzy-
ko probleméw emocjonalnych oraz behawioralnych dotyczy poréwnania z osobami
petnosprawnymi. Posréd grupy osob z niepelnosprawnoscia intelektualng zespot
Downa wigze si¢ ze stosunkowo niskim ryzykiem psychopatologii (Dykens i wsp.,
2002; Spendelow, 2011).

Osoby z zespotem Downa stanowig zréznicowang grupe pod wzgledem po-
ziomu rozwoju umystowego. Cho¢ 80% z nich posiada glebszy stopien niepetno-
sprawnosci umyslowej, niektére osoby osiggaja norme intelektualng (Estigarribia
i wsp., 2012). Jezyk nalezy do najbardziej zaburzonych sfer funkcjonowania oséb
z zespotem Downa oraz stanowi istotng bariere w osiggnieciu pelnej samodziel-
nosci (Abbeduto i wsp., 2007). Poczynajac od najwczesniejszych okreséw rozwoju
po adolescencje, rozwdj jezykowy osdb w tej grupie przebiega wolniej w porow-
naniu z pelnosprawnymi réwiesnikami (Chapman, 1997), w przeciwienstwie do
stosunkowo dobrze rozwinietych zdolnosci wzrokowo-przestrzennych (Karmiloft
i Karmiloft-Smith, 2002; Bellugi i wsp., 1997). Udokumentowanym wzorcem funk-
cjonowania jezykowego tych oséb jest przewaga rozumienia komunikatéw jezyko-
wych nad zdolnoscig do ich produkowania (Chapman i wsp., 2001). Jak zaznaczaja

32 Wrtadystawa Pilecka, Michat Gacek, Agnieszka Fusinska-Korpik




Kim i wsp. (2008), moze to $wiadczy¢ o tym, ze zdolnos¢ rozumienia komunikatow
jezykowych jest wzglednie niezalezna od innych umiejetnosci poznawczych zwia-
zanych z rozwojem jezyka, takich jak pamiec¢ fonologiczna, zaséb stownictwa czy
identyfikacja liter.

Réznice w przebiegu rozwoju jezykowego zaznaczaja si¢ juz w pierwszych mie-
sigcach zycia. Berglund i wsp. (2001) wykazali, Ze trudnos$ci rozwojowe w tym za-
kresie dotyczg juz okresu nabywania pierwszych stéw. Wyniki badan tych autoréw
wskazujg na to, ze okoto 10-20% dzieci z zespotem Downa w wieku 3-5 lat posiadato
w swoim czynnym sfowniku mniej niz 10 stéw. Jak twierdzg autorzy, oszacowania te
nie obejmowaly calosciowego stownictwa zawierajacego sygnaly manualne. Wska-
zuje sie na to, ze u podloza nieprawidlowosci w tworzeniu komunikatéw jezyko-
wych u 0s6b z zespolem Downa lezg trudnos$ci w stosowaniu niewerbalnych prosb
obserwowane na wczesniejszych etapach rozwoju (Mundy i wsp., 1995), a takze ini-
cjowaniu wspdlnej uwagi i interakcji spotecznych (Sigman i wsp., 1999).

Osoby z zespotem Downa maja trudnosci w zakresie morfosyntaktycznej funk-
cji mowy (Estigarribia i wsp., 2012). Ten aspekt jezyka jest bardziej uszkodzony, niz
wskazywalby na to poziom rozwoju umystowego tych oséb (Martin i wsp., 2013),
chociaz $rednia dtugos¢ wypowiedzi (mean length of utterance — MLU) wzrasta
wraz z przechodzeniem przez kolejne stadia rozwojowe (Chapman i wsp., 2002).
Najczestsze bledy dotycza omijania wyrazéw funkcyjnych (takich jak rodzajniki czy
przyimki) oraz morfeméw zwigzanych (Chapman i wsp., 1998). Ponadto osoby z ze-
spolem Downa rzadziej uzywaja czasownikdw niezaleznie od ich rodzaju (Hesketh
i Chapman, 1998). W zadaniach z uzyciem narzedzi badajacych ztozono$¢ wypo-
wiedzi wykazano, ze chlopcy z zespolem Downa uzyskali nizsze ogdlne wyniki
w poréwnaniu z grupg chlopcéw z zespotem kruchego chromosomu X (ze wspot-
wystepujacym autyzmem lub bez) oraz prawidlowo rozwijajacych si¢ (Price i wsp.,
2008). Dotyczylo to zaré6wno ogdlnego wskaznika poprawnosci skladni, jak i czegsci
wynikow w poszczegolnych podskalach z najwiekszymi trudnosciami obserwowa-
nymi w zakresie negacji oraz pytan. W badaniu Michael i wsp. (2012) dokonano
podziatu czasownikéw ze wzgledu na liczbe towarzyszacych im rzeczownikéw po-
trzebnych do utworzenia poprawnego gramatycznie zdania. Podobnie jak w przy-
padku pacjentdéw z afazja agramatyczng zakladano, ze osoby z zespotem Downa
w poréwnaniu z grupg kontrolng o podobnym stownictwie receptywnym wykaza
trudnodci w odtwarzaniu czasownikéw iinnych elementéw struktury gramatycz-
nej, a stopien tej trudnosci bedzie sie roznil w zaleznosci od rodzaju czasownika.
Chociaz zaobserwowano taka tendencje, wyniki byly nieistotne statystycznie, nie
dostarczajac dowodoéw na nieprawidlowosci w tym zakresie.

Czytanie okazuje si¢ zwykle silng strong w rozwoju jezykowym 0s6b z zespo-
tem Downa, przewyzszajac ich wiek umystowy (Steele i wsp., 2013), wyniki sg jed-
nak bardzo zréznicowane w obrebie jednej grupy badawczej. W badaniach Hul-
mea i wsp. (2012) w grupie dzieci z zespolem Downa rozpieto$¢ wynikéw w tescie
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czytania byla bardzo duza. Zaobserwowane przez autoréw bledy w duzej mierze
odpowiadajg wzorcowi charakteryzujagcemu osoby z dysleksja. W grupie tej od-
notowano bledy wskazujace na trudnosci w rozumieniu relacji grafem-fonem.
Réznice w poréwnaniu z dzie¢mi prawidtowo rozwijajacymi si¢ narastaty podczas
2-letniego okresu badan. Trudnos$ci w zadaniach diagnozujacych $wiadomos¢ fo-
nologiczng (np. dopasowywanie rymoéw i foneméw) potwierdzone zostaly takze
w innych analizach (zob. Hulme i wsp., 2012).

Szczegdlne problemy sprawia osobom z zespolem Downa czytanie bezsensow-
nych stéw. Rozbieznos¢ pomiedzy stosunkowo wysokim poziomem czytania rze-
czywistych sléw a niska zdolnoscia dekodowania sktaniajg niektérych autoréw do
zaloZenia, ze nauka czytania w tej grupie przebiega raczej ,,droga wizualng’, za po-
mocg rozpoznawania calych wyrazéw, podczas gdy ,droga fonologiczna” opiera-
jaca sie na analizie fonemdw ulega uszkodzeniu (Roch i Jarrold, 2012). Podobnie
jak w przypadku zespotu Williamsa (por. Levy i wsp., 2003) zdolnos¢ dekodowania
jezykowego osob z zespolem Downa koreluje z krétkotrwaly pamiecig stuchowa
i swiadomoscig fonologiczna, jednak mediatorem tych korelacji jest iloraz inteli-
gengcji (Levy, 2011). Wyniki te dowodza, ze proces uczenia si¢ dekodowania moze
w gléwnej mierze zaleze¢ od ogdlnych zasobéw poznawczych, ktdre ulegaja uszko-
dzeniu u 0s6b z obnizonym poziomem intelektualnym. Nalezy jednak zaznaczy¢,
ze rezultaty niektérych badan nie potwierdzaja wystepowania znacznych niepra-
widlowosci w dekodowaniu bezsensownych stéw u 0s6b z zespolem Downa (Naes
i wsp., 2012). Zaburzenia jezykowe u tych 0sdb sg wyjasniane w oparciu o charakte-
ryzujacy je wzorzec kognitywny ze szczegélnym uwzglednieniem zaburzen pamieci
stuchowej oraz zmystu stuchu (Laws, 2004). Wyniki badan Laws (2004) wykazaly
jednak, ze ekspresja mowy w wigkszym stopniu niz zaburzeniami stuchu uwarun-
kowana jest sprawno$cia pamieci fonologiczne;j.

Mowa 0s6b z zespotem Downa czesto jest niezrozumiala, co ma swoje zrédlo
w zaburzeniach artykulacji, ptynno$ci mowy oraz nietypowych wzorcach prozodii
(Bunton i wsp., 2007). Intonacja wypowiedzi oraz jej rozpoznawanie w tej grupie
jest zaburzone w poréwnaniu z grupg kontrolng dopasowang zaréwno pod wzgle-
dem wieku chronologicznego, jak i umystowego, chociaz w przypadku drugiej grupy
réznice sg znacznie mniejsze (Stojanovik, 2011). Wzorzec zaburzen prozodii wska-
zuje na przewage zdolnosci rozumienia nad ekspresja jezykowa, co odzwierciedla
ogolny wzorzec zdolnosci jezykowych w tej grupie. Trudnosci w zrozumialym wy-
stawianiu si¢ moga hamowac osoby z zespotem Downa w podejmowaniu kolejnych
prob komunikowania sie, przez co ograniczajg mozliwosci ¢wiczenia zdolnosci
jezykowych (Miller i Leddy, 1998). Charakterystyczne dla zespotu Downa cechy
dysmorficzne w obrebie twarzy, takie jak niewielka jama ustna, waskie podniebie-
nie i duzy jezyk, moga powodowac poglebianie si¢ dysfunkcji jezykowych (Roberts
i wsp., 2007).
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Jedna z funkc;ji jezyka, ktéra utrudnia komunikacje 0sob z zespotem Downa, jest
funkcja pragmatyczna. Ubytki w tym zakresie najczesciej ttumaczone sa przez ten-
dencje tych oséb do méwienia o tym, co ,tu i teraz” (Karmiloff i Karmiloff-Smith,
2002). Berglund i wsp. (2001) wskazujg jednak, ze takie aspekty pragmatyczne jezy-
ka, jak méwienie o nieobecnych obiektach czy przeszlych oraz przyszlych zdarze-
niach, nie s3 niedostgpne dzieciom z zespotu Downa, a jedynie nabywane sa nieco
pozniej niz u dzieci prawidtowo rozwijajacych sie. Komunikacje w tej grupie utrud-
nia rowniez niewielki zasob stownictwa. W zadaniu polegajagcym na wymienianiu
nazw zwierzat mlodziez z zespolem Downa w poréwnaniu z réwiesnikami z zespo-
tem Williamsa oraz grupg kontrolng podawata znacznie mniejszg ich liczbe (Bellugi
i wsp., 1997; Bellugi i wsp., 2001). Co wiecej, jej odpowiedzi czgsto odbiegaly od
podanej kategorii (np. lody jako nazwa zwierzecia).

Wyniki niektorych badan dotyczacych réznych aspektéw rozwoju jezykowego
wskazujg na jego mocne strony u 0séb z zespolem Downa. Analiza narracji adole-
scentéw oraz osdb dorostych pokazuje, ze osoby z zespolem Downa, cho¢ ujawnia-
ja trudnosci w zakresie konwersacji, dobrze radza sobie w zadaniach narracyjnych
(Boudreau i Champan, 2000; Finestack i wsp., 2010), co wskazuje na mocne strony
makrostrukturalnych aspektow ich jezyka. Badania, w ktoérych grupa kontrolna do-
brana zostala pod wzgledem poziomu umiejetnosci czytania, wykazaly, ze osoby
z zespolem Downa tworzg dluzsze narracje, cho¢ réznica w ich dlugosci nie odpo-
wiadala jakosci tresciowej, a byla raczej efektem czestych powtdrzen (Bird i wsp.,
2008). Pomimo to nie stwierdzono rdéznic w zakresie zlozonosci jezykowej wypo-
wiedzi pomigdzy osobami z zespolem Downa a grupa kontrolng. W badaniach
Chapmana (2006) jednostki z zespolem Downa w poréwnaniu z osobami z zabu-
rzeniem poznawczym o nieznanej etiologii tworzyly ubozsze narracje bazujace na
ksigzkach z ilustracjami, jednak efekt ten zanikal po umozliwieniu osobom bada-
nym wczesniejszego zapoznania sie z ilustracjami.

Wiedza na temat funkcjonowania jezykowego o0séb z zespolem Downa im-
plikuje projektowanie programéw stymulujacych rozwdj jezykowy wtej gru-
pie. Burgoyne i wsp. zbadali skuteczno$¢ programu wspierajacego nauke nowych
stéw oraz umiejetnos$¢ ich wykorzystania w komunikacji (ustnej oraz pisanej)
(Burgoyne i wsp., 2012). Program ten oparty byl na podejsciu wielokontekstowym
i wykorzystywal takie narzedzia, jak pomoce wizualne oraz proste gry i zabawy (na
przyklad dopasowywanie, segregowanie). Zbior stownictwa docelowego byt oparty
na listach stworzonych przez rodzicéw dzieci z zespotem Downa i zawieral zwroty
dotad nieuzywane lub problematyczne. Dzieki interwencji odnotowano poprawe
w zakresie takich aspektow jezyka, jak: czytanie pojedynczych stow, wiedza na te-
mat relacji grafem-fonem, operowanie fonemami oraz stownictwo ekspresywne.
Mierzone efekty nie ulegaly transferowi na inne umiejetnosci i zalezaty od dlugosci
interwencji. Ze wzgledu na zdolnosci 0séb z zespolem Downa w zakresie umiejet-
nosci spotecznych wykazano skutecznos¢ programoéw opartych na spotecznej inter-
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akeji (Feeley iwsp., 2011). Programy interwencyjne wykorzystujace korektywne
informacje zwrotne oraz wzmocnienia spoteczne wplynely na poprawe zdolnosci
nasladowania werbalnego oraz formulowania présb w grupie dzieci z zespotem
Downa. Zdolnosci te utrzymywaly sie po okresie 2-3 tygodni. Ze wzgledu na za-
obserwowane trudnosci fonologiczne projektowane sg takze programy bazujace na
wspieraniu $wiadomosci fonologicznej oraz zdolnosci dekodowania stéw (Lemons
i wsp., 2012; Baylis i Snowling, 2012). Istotne jest zindywidualizowanie projekto-
wanych programoéw oraz dostosowanie ich do specyfiki proceséw fonologicznych
i wystepujacych bledow jezykowych u kazdej osoby (Roberts i wsp., 2007). Szcze-
g0Ina troska nalezy otoczy¢ male dzieci z zespotem Downa z wrodzong wada serca
ze wzgledu na stwierdzone zalezno$ci pomigdzy ich dysfunkcja somatyczng a zabu-
rzeniami sfery jezykowej (Visootsak i wsp., 2013).

Zespo6t Williamsa

Zespol Williamsa (inaczej zespdt Williamsa-Beurena) jest uwarunkowanym ge-
netycznie zaburzeniem neurorozwojowym, spowodowanym mikrodelecja chro-
mosomu 7q11.23 (dlugiego ramienia chromosomu 7) (Smigiel i wsp., 2009).
Wspdlczesne badania okreslaja czesto$¢ wystepowania tej kategorii klinicznej jako
1:7500 zywych urodzen (Stremme i wsp., 2002). Krytyczny dla zespotu Williamsa
region zawiera miedzy innymi gen elastyny (jego niedobdr prowadzi do charakte-
rystycznych dla tego zespotu nieprawidtowosci tkanki facznej oraz naczyn krwio-
nos$nych, a takze zmian dysmorficznych twarzy), LIM-kinazy, FZD3 oraz WSCR1
(warunkujacych nieprawidtowosci w zakresie rozwoju oraz funkcji mézgu) (Hu-
tyra i wsp., 2008). Zespdét Williamsa wiaze si¢ z wystepowaniem takich objawdéw
klinicznych, jak zwezenie naczyn krwionosnych, niskorosto$¢, hiperkalcemia, za-
palenie ucha srodkowego oraz niepelnosprawnos¢ intelektualna, najczesciej stopnia
lekkiego (Bradley i wsp., 2008). Sposrod innych cech charakterystycznych dla osob
z zespolem Williamsa wymienia si¢ wysoki poziom lgku (Dykens, 2003), nadpo-
budliwos¢, trudnosci w kontroli uwagi i emocji oraz nieprawidtowosci w relacjach
interpersonalnych (Einfeld i wsp., 1997). W tej grupie zaobserwowano takze zwigk-
szong wrazliwos¢ na dzwieki (Klein i wsp., 1990) oraz zaburzenia odzywiania i snu
(Sarimski, 1996).

Chociaz podobnie jak w przypadku zespolu Downa osoby z zespolem
Williamsa ujawniajg opdznienia w rozwoju wszystkich funkcji poznawczych, to
wzorzec tych opéznien ma charakter odwrotny: funkcje jezykowe dominuja nad
wzrokowo-przestrzennymi (Bellugi i wsp., 1997). Zdolnosci jezykowe 0séb z zespo-
tem Williamsa okazujg si¢ zaskakujaco wysokie w kontekscie poziomu ich rozwo-
ju umystowego. Wykazano, ze osoby te dobrze radza sobie w testach rozumienia
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strony biernej oraz negacji i okreséw warunkowych (Bellugi i wsp., 1992). Analiza
spontanicznych wypowiedzi pokazuje, ze osoby te zwykle tworzg prawidlowe pod
wzgledem gramatycznym zdania, uzywajac bogatego stownictwa. Wykorzystuja
przy tym roznorodne zlozone formy gramatyczne, chociaz wystepuja w ich wypo-
wiedziach bledy polegajace najczesciej na nieprawidlowym stosowaniu przyimkow
okreslajacych czas oraz przestrzen (Phillips i wsp., 2004). Poza tymi bledami oso-
by z zespolem Williamsa skutecznie operuja strukturami jezykowymi, uwzgled-
niajac czasowniki positkowe i rodzajniki (Bellugi i wsp., 1997). Niektdrzy autorzy
(np. Karmiloff-Smith i wsp., 1997) wskazuja na nieprawidtowosci w morfosyntak-
tycznym aspekcie mowy u 0s6b z zespotem Williamsa, o czym moga $wiadczy¢ wy-
niki Testu Rozumienia Gramatyki (Test for Reception of Grammar; Bishop, 1983)
plasujace si¢ ponizej wieku umystowego oséb badanych. Jak podkreslajag Clahsen
i Almazan (1998), nalezy unika¢ nadinterpretacji tych rezultatow ze wzgledu na
specyfike stosowanych metod i malo szczegdlowq analize wypowiedzi. Narracje
w tej grupie oprocz zaskakujacej poprawnosci lingwistycznej s3 wzbogacone w pro-
zodie majacy charakter emocjonalny (np. zwalnianie wypowiedzi, modulacja glo-
$nosci), a takze inne elementy jezykowe majace podkresli¢ uczuciowos¢ wypowie-
dzi (szeroka gama okresélen stanéw emocjonalnych, onomatopeje).

Zrdznicowanie w zakresie umiejetnosci czytania w grupie 0séb z zespotem
Williamsa zostalo dobrze udokumentowane (Levy iwsp., 2003; Laing i Hulme,
2001). W badaniach zaobserwowano zaleznos$¢ pomiedzy ilorazem inteligencji
a zdolnoscig dekodowania mierzong za pomoca czytania bezsensownych stow (Levy
i wsp., 2003). Okazalo si¢, ze poziom inteligencji w duzej mierze wptywa na propor-
cje pomiedzy zdolnoscig czytania stow rzeczywistych i bezsensownych. Dessalegn
i wsp. (2012) na podstawie analizy czynnikéw decydujacych o rozbieznosci pomig-
dzy poziomem czytania dwojga adolescentéw z zespolem Williamsa wskazuja na
istotng role poziomu zdolnosci wzrokowo-przestrzennych w tym procesie. Bogac-
two stownictwa przyjmuje u 0séb z zespotem Williamsa charakterystyczng forme.
W grupie tej wykazano szczegdlne sklonnosci do uzywania niezwyklych i stosun-
kowo trudnych stéw (Bellugi i wsp., 1997). W badaniach z uzyciem testu stownic-
twa (Peabody Vocabulary Test) adolescenci z zespotem Williamsa potrafili dokona¢
dopasowania takich stow, jak ,kiel” (canine), ,szorstki” (abrasive) czy ,,patetyczny”
(solemn). Co wiecej, w zadaniu wymagajacym podania jak najwigkszej liczby nazw
zwierzat wérdd stow dobrze znanych czesto wystepowaly okreslenia rzadkich ga-
tunkéw (np. ,chihuahua’, ,,koziorozec”, ,jak’, ,.tygrys szablozebny”). Thomas i wsp.
(2006) zaproponowali dwie hipotezy majace stuzy¢ wyjasnieniu zjawiska uzywania
nietypowych stéw przez osoby z zespotem Williamsa. Pierwsza (intra-lexicon hypo-
thesis) zaklada, ze u podloza tej tendencji lezg nieprawidlowosci w strukturze lub
aktywacji zasobu slownictwa tych jednostek. Druga (extra-lexicon hypothesis) po-
szukuje przyczyn zjawiska w ich skltonnosci do uzywania jezyka w celach spotecz-
nych. Wyniki badan autoréw sklaniajg raczej do przyjecia drugiego z wymienionych
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wyjasnien, ktore pozostaje zgodne z dowiedziong w literaturze przedmiotu wzmo-
zong towarzyskoscig 0sob z zespotem Williamsa (Jones i wsp., 2000). Na podstawie
zaobserwowanych cech jezyka w opisywanym zespole zaczeto podwazac istniejaca
hipoteze o braku nieprawidlowosci w rozwoju jezykowym tych oséb (Brock, 2007),
cho¢ niektore wyniki badan nie dostarczaja mocnych dowoddéw na ich zwigkszona
ekspresywno$¢ wypowiedzi (por. Crawford i wsp., 2008). Na zaburzenia w sferze
jezykowej wskazujg nieprawidlowosci we weczesnym rozwoju jezykowym ze szcze-
golnym uwzglednieniem udokumentowanego opdznienia w nabywaniu pierwszych
stow (Laing i wsp., 2002), czesto przypisywanego nieprawidlowosciom w rozwoju
motorycznym (Masataka, 2001).

Asada iwsp. (2010) poddali analizie pragmatyczna funkcje jezyka w grupie
dzieci z zespolem Williamsa na podstawie ich wypowiedzi w czterech rodzajach sy-
tuacji eksperymentalnych. Osoby badane proszone byly o wybér jednego z dwoch
przedmiotéw (bardziej i mniej atrakcyjnego). Eksperymentator w zaleznosci od
sytuacji wyrazal werbalnie zrozumienie decyzji dziecka badz jego brak. Ponad-
to manipulowano zgodnosciag pomiedzy decyzja a podanym dziecku obiektem.
Odpowiedzi oséb badanych byly kodowane w ramach trzech kategorii: ,,prosba”
(np. ,samochdd’, ,,chce t0”), ,odmowa” (np. ,nie chce tego’, ,,nie”) oraz ,inne wer-
balizacje” (pozostale). Chociaz w poréwnaniu z grupa kontrolng dzieci z zespotem
Williamsa uzywaly podobnej liczby werbalizacji, rzadziej formutowaly wypowiedzi
o charakterze korygujacym, nawet w warunkach niezrozumienia przez ekspery-
mentatora ich intencji. Ponadto werbalizacje dzieci z zespolem Williamsa nie byly
adekwatne dla przebiegu komunikacji, co jest zbiezne z innymi wynikami badan
wskazujgcymi na zaburzenia funkeji pragmatycznej jezyka w tej grupie (por. Stoja-
novik, 2006). Laws i Bishop (2004) na podstawie badan wlasnych podkreslaja dwa
najbardziej zaburzone aspekty funkcji pragmatycznej: nieprawidlows inicjacje roz-
mowy (moéwienie ,,do wszystkich i do nikogo”) oraz trudnosci w prowadzeniu sza-
blonowej konwersacji (np. nagta zmiana tematu rozmowy).

Programy interwencyjne powinny by¢ adresowane przede wszystkim do dzieci
w najwczesniejszych stadiach ich rozwoju w celu stymulacji jego przebiegu (Mervis,
2011). Poniewaz w okresie przedszkolnym i szkolnym mowa dzieci z zespoltem
Williamsa staje si¢ stosunkowo poprawna i nie odréznia ich znaczaco od zdrowych
réwiesnikow, programy wspierajace rozwoj jezyka czesto zostajg wstrzymane. Tym-
czasem istotna jest szczegdtowa diagnoza potrzeb dzieci w tym zakresie, co powin-
no pociagac za sobg kontynuowanie programéw interwencyjnych ze szczegélnym
naciskiem na pojeciowy i pragmatyczny aspekt jezyka.
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