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Czynniki warunkujace zdolnosc
porozumiewania sie z otoczeniem

0sob z CdLS

Streszczenie
Trudno jest opisac osoby z zespotem CdLS w sposdb jednoznaczny, dlatego tak
bardzo wazne jest wieloaspektowe dobranie wtasciwej terapii, ktéra umozliwi
poprawne wspomaganie ich rozwoju fizycznego, psychicznego i intelektual-
nego. Wprawdzie osoby z CdLS sa bardzo do siebie podobne pod wzgledem
wygladu twarzy, ale poziom ich rozwoju - szczegdlnie mowy - jest zupetnie
rézny. Sa wsérdd nich osoby, ktére pomimo wtasciwie dobranej terapii nigdy nie
naucza sie mowic¢, a inne méwia i w miare dobrze funkcjonujg w placéwkach
edukacyjnych. Obecnie nie jest jeszcze mozliwe jednoznaczne stwierdzenie,
co jest tego przyczyna. Wciaz jest wiele pytan, na ktére nie ma odpowiedszi,
zwtaszcza jesli chodzi o mowe i jezyk oséb z CdLS. Nie wypracowano tez jed-
nej okreslonej terapii, ktéra przyniostaby wymierne rezultaty u kazdego cier-
piacego z powodu CdLS. Pozostaje zatem praca w oparciu o istniejagce metody
i poszukiwanie takich rozwigzan, ktére okazg sie skuteczne i pomocne w roz-
woju mowy i jezyka u oséb z CdLS.
Summary
Factors conditioning the ability to communicate
individuals with CdLS with environment

It is difficult to describe individuals with CdLS syndrome unambiguously and
that is why it is very important to select a proper, multi-faceted therapy which
will enable adequate supporting of physical, mental and intellectual develop-
ment of CdLS individuals. Although people with CdLS have typical facial fea-
tures, the levels of their development are completely different, particularly in
speech. Among them there are people who despite appropriate therapy will
never learn to speak while others speak and do quite well in educational insti-
tutions. At present, it is not possible to state the reasons unambiguously. There
are still plenty of questions which cannot be answered particularly in terms of
speech and language of people with CdLS. No specific therapy which would
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bring measureable results in every individual suffering from CdLS has been
developed. Therefore, all that can be done is work based on existing methods
and searching for such solutions that will prove affective and helpful in speech
and language development of people with CdLS.

Woprowadzenie

Po raz pierwszy osoby z CdLS (Cornelia de Lange Syndrome) zostaly opisane przez
profesor pediatrii Cornelie Catharing de Lange w 1933 roku w Amsterdamie, dla-
tego nazwa tego zespolu pochodzi od jej nazwiska. W niektérych publikacjach me-
dycznych, zwlaszcza wczesniejszych, zespot okresla si¢ jako Brachmann de Lange
(BALS). Doktor Winfried Robert Clemens Brachmann opisal w 1916 roku poje-
dynczy przypadek pacjenta z tym zespolem, zatem wczesniej niz de Lange, jednak
lekarze stawiajacy diagnozy po 1933 roku postugiwali si¢ tylko synonimem CdLS,
dlatego do dzi§ go uzywamy (Wnuk, 2003; Moraczewska, 2007). Najwcze$niejszy
opis tego zespolu ukazal si¢ w 1855 roku, a jego autorem byl holenderski anatom
Willem Vrolik (Krajewska-Walasek, 2006).

Gen, ktdry jest odpowiedzialny za CdLS, zostal zidentyfikowany i zlokalizowany
przez grupe badawcza dr. Iana Kranza z Dzieciecego Szpitala w Filadelfii (Child-
ren’s Hospital of Philadelphia - CHOP) i dr. Toma Strachana z Instytutu Genetyki
Czlowieka Uniwersytetu Newcastle. Wyniki ich badan opublikowano w ,,Nature
Genetics” w 2004 roku (Wnuk, 2003; Moraczewska, 2007). Za fenotyp CdLS na ogo6t
odpowiada mutacja w genie NIPBL, badania potwierdzaja jej wystepowanie u po-
nad polowy pacjentow. W niektorych przypadkach za fenotyp CdLS odpowiedzial-
ne s3 mutacje w genach: SMCI i SMC3. Ponadto opisano aberracje niektérych chro-
mosomoéw (m.in. 3, 5, 12), w ktérych fenotyp odpowiadal opisowi zespotu Cornelii
de Lange (material opracowany przez Wnuk, Bleche, Wierzbe, Jabloniska-Brudto).
Czestotliwo$¢ jego wystepowania szacuje si¢ na 1:10 000-1:30 000 zywych uro-
dzen wséréd populacji ludzkiej (Kline i wsp., 2007; Kozlowski i wsp., 2006).
Profesor dr hab. Malgorzata Krajewska-Walasek z Zakladu Genetyki Medycznej
Instytutu ,,Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka” ocenia wystepowanie tego zjawi-
ska na od 1:10 000 do 1:50 000 (Krajewska-Walasek, 2006). Nie stwierdzono tez
zadnych geograficznych tendencji do jego wystepowania.
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Informacja o chorobie

Przebieg CdLS ma charakter dwupostaciowy, niektdre dzieci sa w wiekszym stopniu
dotkniete zespolem niz pozostale i to z rézng zmiennoscia: od ciezkiej do fagod-
nej. Obecnie wielu lekarzy cig¢zsza posta¢ okresla jako ,klasyczng’, a tagodniejsza
jako ,tagodng” forme zespotu. Czesto fagodniejsza postaé CALS nazywa si¢ mild.
W pierwszej postaci objawy zespotu sg szybciej rozpoznawalne niz w drugiej, do-
tyczy ona pojedynczych jednostek. Jest to rzadka forma oligofrenii, ktéra obejmu-
je takie wspdlne cechy, jak uposledzenie umystowe, niski wzrost oraz charaktery-
styczny wyglad twarzy (Wnuk, 2003). Niepelnosprawnos¢ umystowa wystepuje
we wszystkich przypadkach klasycznej postaci CALS (Oliver i wsp., 2009; materiat
opracowany przez Wnuk, Bleche, Wierzbe, Jablonska-Brudto). Wigkszos¢ osob
z opisywanym zespolem wykazuje umiarkowany lub gleboki stopien uposledzenia
umystowego, a objawy nadpobudliwosci, autoagresji, zachowania autystyczne na-
silajg si¢ z wiekiem. U os6b z CdLS jedna z charakterystycznych cech jest réwniez
zmniejszona wrazliwo$¢ na bdl, a takze nadwrazliwo$¢ dotykowa.

Wirdd postaci tagodnych opisywane sa przypadki chorych z niezwykle tagodna
ekspresja choroby (np. z prawidlowym rozwojem umystowym) i dyskretng dysmor-
fig (Krajewska-Walasek, 2006). Opisanie calego spektrum objawéw klinicznych cho-
roby nie jest obecnie mozliwe, gdyz wciaz w piSmiennictwie pojawiajg si¢ informacje
o ,nowych” jej objawach, ktére wczesniej nie zostaly opisane (Krajewska-Walasek,
2006). W zaleznosci od stopnia zawansowania choroby niektére osoby $mieja sie,
mowig, biegaja, a inne potrafig tylko — a moze az - otworzy¢ buzie, usmiechna¢ sie
i wyciagna¢ rece do kogo$ bliskiego.

Fizycznos¢ oséb z CdLS
Rozwdj

Osoby z zespotem CdLS sa zazwyczaj niepelnosprawne intelektualnie, jednak wy-
stepuja tu duze rdznice w stopniu porazenia. Dzieci z klasyczng postacig wykazuja
gleboki niedorozwdj umystowy, natomiast rozwdj umystowy w postaci fagodnej jest
na granicy normy badz opézniony w stopniu nieznacznym. U ok. 86% dziewczat
i90% chlopcow pojawiaja sie drugorzedowe cechy piciowe. Okolo 75% dziew-
czat miesigczkuje, a te z umiarkowang postacig sa plodne. Pojedyncze doniesienia
mowig o urodzeniu przez kobiety z CdLS zaréwno dziecka zdrowego, jak i chorego
(Krajewska-Walasek, 2006).

Placz noworodkéw z CdLS jest niezwykle charakterystyczny - staby o niskiej
tonacji, ale wraz z wiekiem zanika. Napiecie mi¢$niowe od poczatku jest wzmo-
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zone. Bardzo czgsto wystepuja infekcje drog oddechowych, réwnie czgsto bezdech,
zwlaszcza u dzieci z wadami serca i refluksem zotadkowo-przetykowym.

Wozrost

Gléwnymi objawami choroby s3 zaburzenia wzrastania, opdznienie rozwoju, nie-
prawidlowosci w obrebie konczyn oraz specyficzny - odrebny i unikalny — wyglad
twarzy (Krajewska-Walasek, 2006). Dzieci z zespotem CdLS w ok. 31% rodza si¢
przedwczesnie. Przecigtna masa urodzeniowa chlopcéw to 2221 g, dziewczat -
2145 g. Dlugos¢ ciata i obwdd gtowy wynosza odpowiednio: dla chlopcow - 46,1 cm
i31,26 cm, natomiast dla dziewczat — 44,9 cm i30,45 cm (Jackson i wsp., 1993;
Krajewska-Walasek, 2006).

Wozrastanie dzieci z CALS jest spowolnione, mimo to dlugos¢ ich ciala stale sie
zwieksza. Dorosli osiagaja wzrost ok. 122-150 cm. Wystepowanie wyraznych zabu-
rzen wzrastania i nieharmonijny jego przebieg moga swiadczy¢ o istnieniu badz po-
jawieniu si¢ dodatkowych schorzen (Krajewska-Walasek, 2006). W pojedynczych
przypadkach zaobserwowano niedobér hormonu wzrostu.

W okresie przedszkolnym i szkolnym masa ciala dzieci CdLS jest zazwyczaj
niska, obserwuje si¢ tez maly przyrost wagi ciala. Odwrotna sytuacja wystepuje
w okresie mlodzienczym. Pojawia si¢ wowczas tendencja do otylosci, u niektérych
0s6b ma ona swdj poczatek w dziecinstwie (Ireland, 1996; Krajewska-Walasek,
2006). Przyrost masy ciala w okresie dojrzewania u dziewczat to 60%, a u chtop-
cow — 40%. Przyspieszeniu ulega réwniez proces wzrastania. U dziewczat wynosi
40%, a u chtopcow - 50% (Krajewska-Walasek, 2006).

Anomalie konczyn

Osoby z CdLS majg stosunkowo mate dionie i stopy. Czasami u dzieci z klasyczna
formga zespolu wystepuje brak palcéw u rak lub brak dtoni czy przedramion. Zwykle
obecne sg takie cechy, jak poprzeczna bruzda dioni, klinodaktylia pigciu palcow
oraz proksymalnie (nisko) osadzone kciuki. Niekiedy towarzysza temu: syndakty-
lia, polidaktylia pozaosiowa irozszczep dloni (Krajewska-Walasek, 2006). Wady
ubytkowe rzadko dotycza konczyn dolnych, jednak regulg sa mate stopy. Mozna tez
zaobserwowac¢ wystepowanie umiarkowanie rozwinietej pletwistosci pomiedzy pal-
cami, ograniczenie ruchomosci w stawie fokciowym, a $ciggno Achillesa jest czesto
krotkie, dlatego tez osoby te chodzg na palcach.

U starszych dzieci stwierdza si¢ splaszczenie panewek stawu biodrowego, za-
palenie blony maziowej oraz martwice kosci szyjki udowej (Jackson i wsp., 1993;
Krajewska-Walasek, 2006). Prawie wszystkie dzieci z CdLS ucza si¢ chodzi¢. Pocza-
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tek nauki chodzenia dla postaci klasycznej przypada na lata miedzy 2. a 5. rokiem
zycia, dla postaci fagodnej — miedzy 1. a 2. rokiem zycia. Dzieci z klasyczng forma
zespolu mogga nie chodzi¢ az do 5. roku zycia. Osoby z CALS w sposéb prawidto-
wy postuguja sie swoimi konczynami, nawet te, u ktérych wystepuje brak palcow
czy rak. Dzieci z omawianym zespolem ucza si¢ manipulowaé przedmiotami oraz
podnosic je.

Cechy twarzy

Wyglad twarzy, mimo Ze zmienia si¢ wraz z wiekiem i wykazuje zmienng eks-
presje cech dysmorficznych, jest zasadniczym objawem tej choroby. Unikalny
wyglad twarzy w znacznej mierze uwarunkowany jest obecnoscia hirsutyzmu
(Krajewska-Walasek, 2006). Wszystkie dzieci z zespotem sg bardzo podobne do
siebie: wygladaja jak bracia i siostry. Charakterystyczne cechy to: tukowate brwi
(czgsto zro$niete) jak narysowane kredka (98% przypadkéw), dlugie, geste i pod-
krecone rzesy (99%), niskie czoto i tylna linia wloséw (92%), waskie usta (94%),
nadmierne owlosienie czeéci krzyzowej i ndég (78%), uwydatniona gérna warga,
tzw. karpiowate usta (84%), szeroki i zadarty w gore nos (88%) oraz krétkowzrocz-
no$¢ (50%) (Krajewska-Walasek, 2006)'. Kosci oczodolowe oraz jarzmowe sg stabo
rozwiniete. Jednak opisany powyzej wyglad twarzy ksztaltuje si¢ wraz z wiekiem
i w poczatkowym okresie Zycia nie jest tak charakterystyczny (Krajewska-Walasek,
2006). W postaci klasycznej CALS wystepuje maloglowie i krétka szyja (98%). Bro-
da jest mata, a podniebienie wysoko wysklepione. Rozpoznanie ulatwia obecno$¢
mikromelii ze skroconymi przedramionami oraz wybitnie malymi rekami, ponizej
3 centyli (Ireland, 1996). U dzieci z postacia fagodna wyglad twarzy po urodzeniu
jest mato charakterystyczny. U wiekszo$ci z nich unikalny wyglad twarzy zaznacza
sie okoto 2., 3. roku zycia (Krajewska-Walasek, 2006).

Refluks zotadkowo-przetykowy

Refluks Zoladkowo-przetykowy jest najczestszym objawem (75% przypadkow)
(Ireland i wsp., 1993; Krajewska-Walasek, 2006). Nie zawsze jest wlasciwie roz-
poznany, gdyz moze przebiega¢ bezobjawowo (tzw. cichy refluks). Objawy moga
pojawi¢ sie¢ w kazdym wieku. Symptomami zapowiadajacymi to zaburzenie sg: bol
o blizej nieokreslonym umiejscowieniu lub bdl zamostkowy, nieche¢ do jedzenia,
zachly$nigcia, ulewanie u niemowlat, przezuwanie, u starszych zgaga, problemy

' http://forum.darzycia.pl/index.php?topic=311.50 (dostep: 2.11.2013).
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ze snem, zaburzenia zachowania. Objawy moga dotyczy¢ réwniez dolnego odcinka
przewodu pokarmowego - s3 to zaparcia, wzdecia i skurcze. Symptomami spoza
przewodu pokarmowego s3: problemy otolaryngologiczne, uszkodzenia szkliwa
zebow, swist krtaniowy, spastyczne zapalenie oskrzeli, zesp6t Sandifera (przymuso-
we przekrzywianie glowy i odgieciowe ustawienie glowy podczas polykania wywo-
tane skréceniem przetyku jako powiklaniem choroby refluksowej). Przyczynia sie
to do nowotworzenia, czyli raka przetyku, oraz aspiracji tresci zotadkowych do ptuc
(Krajewska-Walasek, 2006). Nieleczony w prawidtowy sposéb refluks zoladkowo-
-przetykowy moze prowadzi¢ do $mierci.

Wady serca

Okoto 25-30% dzieci z CdLS ma wadg serca. Najczesciej s3 to wady przegrody w po-
staci izolowanej albo w skojarzeniu z wadami zwezajacymi droge doptywu krwi
do prawej komory serca. Niekiedy wystepuja: koarktacja aorty, zespol Ebsteina,
zwezenie tetnicy plucnej. Zwezenia tetnic ptucnych obserwowane sg w postaciach
umiarkowanych z czestoscig ok. 2% i rzadko wymagaja leczenia operacyjnego
(Krajewska-Walasek, 2006).

Niekiedy odnotowuje si¢ napady padaczkowe, nadwrazliwos¢ na przegrza-
nie oraz nadreaktywnos$¢ na leki, zwlaszcza uspokajajace. Wady ukltadu moczowo-
-plciowego stwierdza si¢ u 41% chorych. Powazna wada jest przepuklina przepono-
wa, ktdra wystepuje w najciezszych przypadkach formy klasycznej i w 50% jest
przyczyna $mierci.

Whbrew ogélnie przyjetemu stwierdzeniu, Ze osoby z CdLS zyja krétko, dr Laird
Jackson uwaza, ze CdLS jest zespolem z powaznymi problemami fizycznymi i roz-
wojowymi, ale wiekszo$¢ z nich nie powinna prowadzi¢ do skrdcenia dlugosci zycia
(Wnuk, 2003).

Psychika i zachowania oséb z CdLS

Wraz z dojrzewaniem pogarsza si¢ zachowanie dzieci. W wieku dorostym nasila-
ja si¢ objawy refluksu zoladkowo-przelykowego, u 60% wystepuja problemy z kra-
zeniem obwodowym (sine, zimne dlonie istopy), poglebia sie skrzywienie kre-
gostupa, pojawiaja sie polipy w nosie, moga sie ujawniac zaburzenia psychiczne,
pierwsze napady padaczkowe, ale tez ucieczki z domu (Krajewska-Walasek, 2006).
Weiaz trwa dyskusja, czy choroba jest zwiazana rzeczywiscie ze specyficznymi
zachowaniami, czy tez obserwowane zaburzenia zachowania wynikajg z obecnosci
towarzyszacych patologii, jak refluks zoladkowo-przetykowy, zapalenie ucha, mar-
twica septyczna szyjki kosci udowej, czy z obnizenia sprawnosci umystowej (Krajew-
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ska-Walasek, 2006). Osoby te z reguly sa nadpobudliwe, niedojrzale emocjonalnie,
cechuje je duza zmiennos¢ nastroju. Poczatkowo nietypowe zachowania, jak ssanie
kciuka, uderzanie gtowa, wktadanie rak i przedmiotéw do ust, szczypanie sig, sg ob-
jawami niedojrzalosci rozwojowej i ustepuja wraz z wiekiem (Krajewska-Walasek,
2006).

Zaburzenia zachowania sg czestym objawem CdLS - im bardziej zaawanso-
wana postaé, tym wyrazniej mozna je zaobserwowac. Najczesciej u dzieci z CdALS
ze znacznym stopniem niepelnosprawnosci umystowej wystepuja: autyzm, zabu-
rzenia snu, zaburzony rytm dobowy, bezsennos¢, nadmierna senno$¢ w ciagu dnia,
nieskoordynowana nadaktywnos¢, niepokoj, zaburzenia koncentracji uwagi, samo-
okaleczanie (Krajewska-Walasek, 2006).

Stopien nasilenia niektérych zachowan zalezy od wieku osoby z zespotem CdLS.
Samookaleczanie dotyczy 55% oséb z CdLS z niepelnosprawnoscia umystowa
w stopniu znacznym. Takie zachowanie pojawia si¢ u 82% dzieci po 12. roku zy-
cia. Samookaleczania s3 wyrazem podwyzszonego progu bélowego, ale powstaja tez
w wyniku niepokoju, strachu, niezadowolenia czy unikania wykonywania polecen
(Krajewska-Walasek, 2006).

Osoby z CdLS s3 bardzo wrazliwe emocjonalnie, dlatego tez ich nastréj niezwy-
kle tatwo i szybko sie zmienia. Potrafig $miac si¢ histerycznie z rzeczy, ktére nie
s zabawne dla innych, mogg by¢ drazliwe, kaprysne, niekiedy wrecz uparte. Maja
problemy ze snem, co powoduje napady ztosci. Zachowanie w stosunku do innych,
zwlaszcza obcych, moze by¢ prowokujace lub nakierowane na przyciagniecie uwa-
gi. Postepowanie dzieci z CdLS jest wynikiem rozwojowej niedojrzatosci zachowan,
ktéra jest spowodowana normalnym zréznicowaniem rozwojowym, jak np. ssanie
kciuka, uderzanie glowa, wktadanie rak lub innych przedmiotéw do ust, zwisanie
glowy, szczypanie sie, celowe upadanie czy przewracanie sie. Cze$¢ tych zachowan
zanika, gdy dziecko dorasta, ale niektore zostaja, a nawet przybierajg inng, bardziej
»dojrzalg” forme (Wnuk, 2003).

Dzieci z tym zespotem wymagaja odpowiedniej stymulacji, polegajacej na fa-
godnym wyhamowaniu niewlasciwych dziatan i przekierowaniu ich w strong bar-
dziej akceptowanych spolecznie zachowan i ogélnie przyjetych norm.

U dzieci z CdLS w okresie dojrzewania napady paniki, niepokoje, hustawki
nastroju, agresja, samookaleczanie przeplataja si¢ z normalnym zyciem w domu
i szkole. Najtrudniejszym zachowaniem pojawiajacym sie u 0oséb z CdLS jest samo-
okaleczanie, powszechnie znane jako SIB (self injurious behavior). Przyjmuje ono
rézne formy: od obgryzania paznokci czy wyrywania wloséw po przegryzanie skory
i uderzanie gtowa az do zranienia. Cze$¢ lekarzy, wérdd nich dr Douglas Stockwell,
uwaza, ze jest to powiazane z chronicznym bdlem, moze tez by¢ to sposéb kontro-
lowania bélu (Wnuk, 2003).

Punktem wyjscia do opracowania programu rehabilitacji dziecka z CdLS jest
ocena funkcjonalna. Rehabilitacja powinna by¢ wczesna, powszechna, komplekso-
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wa i ciggla, a w procesie tym powinni uczestniczy¢ lekarze, fizjoterapeuci, psycho-
lodzy, logopedzi, pedagodzy i terapeuci zajeciowi. Ustala si¢ cele bliskie i odlegte te-
rapii - te ostatnie musza uwzglednia¢ ograniczenia wynikajace z wad rozwojowych,
zwlaszcza konczyn goérnych. Odpowiednio wczesnie rozpoczete usprawnianie ma
istotny wplyw na dalszy rozwdj psychomotoryczny dziecka - u najmlodszych dzieci
mozemy zastosowa¢ metod¢ NDT Bobath lub Vojty. Niezbedna jest réwniez wie-
dza, czy dziecko widzi i slyszy, poniewaz deficyty w tym zakresie w sposéb istot-
ny modyfikujg program terapeutyczny. W kompleksowym programie warto takze
uwzgledni¢ np. muzykoterapig¢ czy terapie z udzialem zwierzat. Wazne jest rowniez
ksztaltowanie umiejetnosci samoobstugi (material opracowany przez Wnuk, Ble-
che, Wierzbe, Jabtoriskg-Brudto).

Wszystkie dzieci z CALS ucza si¢ bardzo powoli. Wigkszos$¢ z nich jest opoz-
niona w rozwoju psychomotorycznym, zas ich iloraz inteligencji waha si¢ miedzy
30-85 ($rednio 53) i oznacza umiarkowany stopien uposledzenia, a nie gleboki, jak
okreslano wczesniej. Niezwykle rzadko zdarzaja si¢ przypadki osob z CdLS z prawi-
dlowym, a nawet wyzszym, ilorazem inteligencji. Interesujace jest, ze dzieci z CdLS
urodzone po 1980 roku majg wyzszy iloraz inteligencji. Wiaze si¢ to prawdopodob-
nie z wczesnym rozpoznaniem pozwalajacym na szybkie i wlasciwe podjecie dzia-
tan edukacyjnych.

Edukacja

Dzieci z rozwojem umyslowym na pograniczu normy zazwyczaj przez pierwsze
cztery lata uczgszczajg do normalnej szkoty podstawowej, potem z reguty kontynu-
uja nauke w szkole specjalnej. Potrafig czyta¢ i pisa¢ (Ireland i wsp., 1993). Dzieci
z CdLS dobrze radzg sobie w réznych placéwkach oswiatowo-rewalidacyjnych.
Nabywanie nowych umiejetnosci u 0séb z CdLS trwa przez cale zycie, o czym
wspomniano wczesniej, ale — co trzeba podkresli¢ — umiejetnosci nabyte nie ulegaja
regresji. Mocne strony rozwojowe dzieci z CdLS obejmujg pamie¢¢ wzrokows i or-
ganizacje percepcyjng, dlatego uzywanie pamieci wzrokowej w ich edukacji jest jak
najbardziej wskazane. W edukacji nalezy potozy¢ nacisk na zajecia z malej motory-
ki. Szczegdlnie nalezy zwrdci¢ uwage na nauke prac zwigzanych z wykonywaniem
codziennych czynnosci. Dzieci z CdLS, ktdre uczeszczaja na zajecia do szkot, zwy-
kle majg trudnosci z przechodzeniem od wykonania jednego zadania do drugie-
go. Bardzo tatwo sie rozpraszajg, czesto tez staja sie niespokojne. Prawdopodobnie
wynika to z odczuwalnego przez te dzieci bdlu, ale i niemoznosci wykonania przez
nie niektérych zadan. Warto tez zauwazyd¢, ze s dzieci z CdLS, ktére w chwili gdy
nie potrafig wykona¢ powierzonego im zadania, zachowuja si¢ w sposob odmienny:
wycofujg sie do swojego wlasnego $wiata. Dzieci z CALS wydaja sie wiec zacho-
wywac w szkole lepiej, gdy moga przewidzie¢, co ma sie zdarzy¢, kiedy maja jakis
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typ systemu komunikacji, jak réwniez kiedy maja poczucie kompetencji powigzane
z zadaniem oraz gdy maja mozliwo$¢ wykonania wszystkich prac w tempie dosto-
sowanym do swoich mozliwosci.

Doktor Samuel Odom uwaza, ze dzieci z CdLS mogg osiagac korzysci rozwojowe
poprzez przebywanie, wspdtdziatanie w zabawie czy w codziennych czynnosciach
z dzie¢mi zdrowymi. Niejednokrotnie dochodzi wéwczas do nawiazania glebszych
znajomosci miedzy dzie¢mi, czasem rodzi si¢ przyjazn (Wnuk, 2003).

Wszelkie niezbedne materialy do nauki dzieci z omawianym zespotem powinny
by¢ fatwo dostepne i znajdowac sie w stalym miejscu, co zapewni dzieciom stabil-
nos$¢, poczucie bezpieczenstwa i nie bedzie powodowa¢ u nich dodatkowych fru-
stracji czy niepozadanych emocji. Edukacje nalezy rozpoczac¢ od zajgé, ktore dziec-
ko zna i lubi, a nastepnie wlacza¢ stopniowo coraz wiecej nowosci. Réwniez pomoce
dydaktyczne na poczatku powinny by¢ znane, potem nalezy dodawa¢ nowe - takie,
ktore sg niezbedne do rozwigzania postawionego przed dzieckiem zadania. Wszel-
kie materialy wykorzystywane podczas prowadzenia zaje¢ musza by¢ dostosowane
do mozliwosci i zdolno$ci motorycznych dziecka, a przede wszystkim musza by¢
bezpieczne. Z uwagi na to, ze wigkszos¢ oséb z CdLS ma problemy z mowa i stu-
chem, zadania nalezy formulowaé w sposob jasny i zrozumialy, przedstawiajac je
wizualnie i w miar¢ mozliwo$ci uzywajac jezyka migowego (Wnuk, 2003).

Zajecia z dzieckiem z CdLS zaréwno rodzice w domu, jak i nauczyciele w szkole
powinni wykonywa¢ w ustalonej kolejnosci. Wynika to z tego, ze dzieci z tym syn-
dromem 13czg wykonywanie pewnych czynnosci z okreslonym miejscem.

W Stanach Zjednoczonych dazy sie do tego, aby dzieci z CALS uczestniczyly
w zajeciach edukacyjnych w klasach integracyjnych. Nauczyciele otrzymuja za-
réwno odpowiednie wsparcie, jak i przeszkolenie, pracujg tez na zmodyfikowanym
programie nauczania. Dzialaniom tym przyswieca mysl i dos§wiadczenie dr. Lou
Browna, Ze ,,najbardziej inteligentni, najbardziej efektywni ludzie w naszej spotecz-
nos$ci wyrosng, dotykajac ludzi niepetnosprawnych” (Wnuk, 2003).

Duzg pomoca w komunikowaniu si¢ z osobg z CdLS jest prowadzenie tzw. dzien-
nikéw (Wnuk, 2003). Moga one obejmowac przedmioty, czesci przedmiotéw, sto-
wa pisane, rysunki lub jakiekolwiek wspomnienia, ktére majg znaczacy zwigzek
z czynnoscig lub zdarzeniem z zycia dziecka. Wielu rodzicow i specjalistoéw uwaza,
ze dzieki prowadzonym dziennikom dzieci z CALS majg poczucie przesztosci, te-
razniejszosci i przyszlosci oraz tatwiej im wyjasni¢ wydarzenia, ktore si¢ w ich zyciu
powtarzaja, np. w dzienniku moze znalez¢ si¢ zasuszony kwiat, bilet lotniczy czy
piasek z plazy w woreczku - bedzie to przypomina¢ o wakacjach i utatwi przekaza-
nie dziecku informacji, ze dane zdarzenie znéw bedzie mialo miejsce.

Opiekunowie, rodzice, terapeuci uwazaja, ze muzykoterapia jest idealna dla
dzieci CdLS. Wielu terapeutdw jest przekonanych o tym, iz czeste ataki samookale-
czen u os6b z symptomem mogg by¢ redukowane dzieki terapii muzycznej poprzez
odsytanie agresji do muzyki.
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Praca z osobami z CdLS przejawiajacymi zrdéznicowane deficyty rozwojowe
wymaga poszukiwania takich form terapii, aby w sposéb jak najbardziej skuteczny
oddzialywa¢ na rozwdj jednostki. Skuteczno$¢ form terapii nie jest jednoznaczna
i nie mozna stwierdzi¢, ze przyniesie oczekiwane rezultaty. Tak jak zréznicowane
sa postacie zespolu CdLS, tak tez zréznicowana jest skuteczno$¢ zastosowanej te-
rapii do danego przypadku. Oméwione ponizej formy terapii moga przyczynic si¢
do ogodlnego usprawnienia intelektualnego, fizycznego i prawdopodobnie w jakims
stopniu poprawiajg jakos¢ mowy i jezyka. Mozemy wymieni¢ tutaj chocby: terapie
zajeciowq, metode Knillow, metode Felice Affolter i Stymulowanych Seryjnych Po-
wtérzen Cwiczen.

Terapia zajeciowa to leczenie i usprawnianie za pomocg okreslonych czynnosci,
zajec i pracy. Pewne czynnosci i praca moga mie¢ wartos¢ ksztalcaca, wychowawcza
oraz leczniczg. Jako §rodek leczniczy terapia zajeciowa moze oddzialywaé ogélnie,
czyli wplywa¢ na ogolng sprawnos¢ fizyczna i psychiczng jednostki lub tez miejsco-
wo zwigksza¢ sprawno$¢ i site danej grupy miesni czy konczyny. Terapia zajeciowa
ma zatem szerokie zastosowanie w medycynie.

Terapia zajgciowa to celowe organizowanie zaje¢ wytwoérczych za pomoca pro-
stych narzedzi i materiatéw naturalnych (drewno, skora, glina, wetna) w celu po-
prawy sprawnosci manualnej, zwigkszenia zakresu ruchu, sily miesni. Nie zawsze
jednak musi powsta¢ produkt, wazny jest bowiem sam proces aktywizacji pacjenta.
Warto$¢ terapii zajeciowej dla procesu usprawniania z punktu widzenia fizjolo-
gicznego i kinezyterapeutycznego polega na tym, ze dany ruch - ¢wiczenie w cza-
sie pracy - pacjent moze wykonywac przez dtuzszy czas bez zmeczenia fizycznego
i psychicznego. Tym samym przyspiesza si¢ usprawnianie. Wiekszo$¢ prac jest czyn-
noscia zlozong: po jednym rodzaju ruchu nastepuje inny, miedzy poszczegdlnymi
ruchami zachodzg przerwy, ktére wynikaja z samej techniki prac. Stwarza to dla
narzadu ruchu, zwlaszcza dla mies$ni oraz ukladu krazenia i uktadu oddechowego,
doskonale warunki dziatania. W czasie tych drobnych przerw nastepuje odpoczy-
nek i odprezenie, odprowadzenie produktéw zmeczenia i zaopatrzenie si¢ w nowy
zapas energii do pracy. Cel terapii zajeciowej w odniesieniu do poszczegélnych pa-
cjentow jest zawsze okreslany indywidualnie.

Metoda Knillow rozwija percepcje stuchowo-wzrokowo-ruchows. Jest ona wy-
jatkowo pomocna zaréwno w pracy z dzie¢mi wycofanymi, jak i agresywnymi. Sto-
sowana na zajeciach jako metoda wspomagajaca, do pracy indywidualnej z dziec-
kiem oraz grupowej, pozwala na czerpanie radosci ze wspolnego, réwnoczesnego
wykonywania zadan. Dzigki tej metodzie rozwija si¢ kontakt spoteczny. Pelni ona
réwniez funkcje bazy wyjsciowej dla rozwoju rozumienia i uzywania jezyka. Meto-
da przeznaczona jest do pracy z dzie¢mi, mlodzieza i dorostymi o réznym pozio-
mie rozwoju intelektualnego, spolecznego i fizycznego. Oparta jest na zalozeniu, ze
dotyk jest pierwszym wrazeniem, ktorego doznajemy, zatem od wrazliwosci doty-
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kowej zalezy umiejetno$¢ nawigzania kontaktu z otoczeniem, a nastgpnie komuni-
kacja z nim.

Aby przelamac trudnosci zwigzane z zaburzonym postrzeganiem wlasnego ciala
oraz z brakiem kontroli nad ruchami i problemami w komunikacji, nalezy rozwi-
ja¢ u osoby z syndromem CdLS $wiadomo$¢ ciala. Przy czym tego typu dziatania
wymagaja stworzenia bezpiecznego srodowiska, ktore pozwoli na skoncentrowanie
uwagi, wywolanie jej i kierowanie nig w taki sposéb, by stala si¢ dla danej osoby
znaczacg i motywujaca aktywnoscig. Bardzo wazna role odgrywa tutaj muzyka, kté-
ra zaréwno stymuluje, jak i poprawia uwage, dlatego tez powinna by¢ uwzgledniona
w terapii (Bozek, 2005)>2.

Muzyka, stymulujac i poprawiajac uwage, moze tworzy¢ korzystne podstawy do
uczenia si¢. Dzigki stuchaniu specjalnego tonu sygnaturki na poczatku i na koncu
programu dziecko stopniowo uczy si¢ rozpoznawac sytuacje, a to przygotowuje je
do taczenia jej z okreslong aktywnoscig. Ponadto kazdy ruch dziecka jest wspierany
przez specjalny akompaniament muzyczny, bedacy ,sygnalem” konkretnej aktyw-
nosci. W ten sposob tworzg sie warunki, w ktérych dziecko moze czuc sie bezpiecz-
nie. Dziecku pomaga takze to, ze terapeuta uzywa gtosu, §piewa lub méwi wyraznie
i melodyjnie. Program moze by¢ stosowany przez kazdg osobe, ktéra ma regularny
kontakt z dzieckiem’.

Metode¢ nauczania os6b wymagajacych podejscia specjalnego, jaka przedstawia
Felice Affolter, okresli¢ mozna jako psychopedagogike rozumnego dziatania dfoni.
Metoda skupia si¢ przede wszystkim na rozwigzywaniu przez dziecko problemdw
dnia codziennego, a wiec na wyzwalaniu celowego i skutecznego dzialania dloni
i poznawania wlasnego dzialania. Ta forma rehabilitacji przeznaczona jest dla osob
z organicznymi zaburzeniami spostrzegania, ktére nie sg zdolne do samodzielnego
zaprogramowania czynnosci ztozonych, nawet takich, ktére wydaja si¢ proste i fa-
twe. Pomoc polega na tym, ze instruktor kladzie swoje rece na grzbietowej stronie
dfoni pacjenta i lekko ukierunkowuje ich dzialanie, wyczuwajac, czy i kiedy pacjent
jest gotowy do przyzwolenia, by poddac sie kierowaniu. Instruktor nigdy nie wyre-
cza pacjenta, ktory przezywa wysitek jako wlasny, doznaje siebie jako sprawce — na
tym polega moc terapeutyczna metody. Jest ona przeznaczona dla oséb niepetno-
sprawnych w stopniu znacznym, a nawet glebokim®.

Jedna z terapii wywodzacych si¢ z grupy dyrektywnych jest metoda Stymu-
lowanych Seryjnych Powtérzen Cwiczeni (SSP), ktéra zostala opracowana przez
prof. dr. hab. Zbigniewa Szota. W metodzie tej podstawa, na ktorej si¢ bazuje, jest

2

http://www.edukacja.edux.pl/p-13670-metoda-knilla-w-pracy-z-dzieckiem-autystycznym.php
(dostep: 12.09.2013).

> Ibidem (dostep: 12.09.2013).

* http://www.oswdamnica.edu.pl/publikacje_dok/Ewy/FAffolter.pdf (dostep: 8.09.2013).
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aktywnos¢ ruchowa. Pozwala ona na wyksztalcenie si¢ polaczen w osrodkowym
ukladzie nerwowym. Metoda uwzglednia fizjologiczny rozwdj czlowieka. Opiera-
jac sie na zalozeniach psychofizycznych, za gléwny cel prowadzonej terapii posta-
wiono optymalne pobudzenie mézgu w celu uzyskania nowych potaczen nerwowo-
-mie$niowych. Zalety wynikajace ze stosowania tej metody to przede wszystkim:
stymulacja ruchu przy pomocy terapeuty (czasem nawet wymuszenie ruchu), ¢wi-
czenia fizyczne stosowane seryjnie umozliwiajace intensyfikacje bodzcow, stosowa-
ne w kazdych warunkach, zastosowanie ciaglych zmian (po pierwszym okresie staja
sie one koniecznoscig), dowolny dobdr ¢wiczen w zaleznosci od percepcji dziecka,
uaktywnienie wybranych partii miesniowych w zaleznosci od stopnia uposledzenia
(szczegolnie ruchowego), uruchamianie mechanizméw glebokiego czucia mies-
ni, nauczanie umiej¢tnosci potrzebnych w zyciu codziennym, koncentracja uwagi
podczas samodzielnego wykonywania ¢wiczen, dazenie do samodzielnego wyko-
nywania ¢wiczen®.

Omawiajac metody terapii ogolnorozwojowej w stosunku do oséb z CdLS, na-
lezaloby jeszcze wspomnie¢ o Metodzie Ruchu Rozwijajacego Weroniki Sherborne,
ktorej elementy by¢ moze mozna wykorzysta¢ w prowadzonej terapii. Do opraco-
wania swojej metody wykorzystala ona zalozenia gimnastyki ekspresyjnej Rudolfa
Labana. Metoda jest nakierowana na wspomaganie rozwoju jednostki. Jedng z za-
sadniczych przestanek Metody Ruchu Rozwijajacego jest podejscie psychofizjolo-
giczne. Pozwala ono nie tylko rozwija¢ juz uksztalttowane umiejetnosci i sprawno-
$ci, ale rowniez dzigki percepcji parcjalnej réznorakich bodzcdw przejs¢ na kolejny
etap rozwoju. Jest to szczegélnie istotne przy zaburzeniach, nieharmonijnym lub
zahamowanym rozwoju (Bleszynski, 2005). Sherborne wyrdznia trzy aspekty ru-
chu ciata: ruchy dotyczace swiadomosci czgsci ciala, kierunkéw ich ulozenia oraz
sposobu poruszania nimi (Bleszynski, 2005). Odnoszac si¢ do zalozen tej metody,
szczegolng uwage zwraca si¢ na rozwoj psychofizyczny jednostki, komunikacji, in-
wencji tworczej, modyfikowania zachowan przez uczestnictwo w grach i zabawach
(Bleszynski, 2005). W prowadzonej Metoda Ruchu Rozwijajacego terapii z osoba-
mi niepelnosprawnymi intelektualnie nalezy zwrdci¢ szczegolng uwage na fakt, ze
¢wiczenia powinny by¢ wykonywane z przewodnikiem, czyli osobg wspomagaja-
cg jednostke poddawang terapii. Powinna by¢ to osoba najblizsza, dajaca poczucie
bezpieczenstwa, np. matka, ojciec czy rodzenstwo.

Nalezy wspomnie¢, ze Metoda Ruchu Rozwijajacego jest metoda o duzym stop-
niu ogdlnosci, dzigki temu mozliwe jest wieloaspektowe jej stosowanie. Moze ona
by¢ wykorzystywana w réznych formach jako metoda wspomagajaca rozwdj w spo-

> J. Wejs: Przeglad terapii autyzmu, szkolaspecjalna.elomza.pl/publikacje/autyzm (dostep:
12.10.2013).
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s6b zroznicowany pod wzgledem potrzeb zwigzanych ze specyfika zaburzen i wie-
kiem (Bleszynski, 2005).

Charakterystyka zaburzenia mowy

Badania nad funkcjonowaniem mowy dziecka z niepelnosprawnoscia intelektual-
na mozna przedstawi¢ w aspekcie waskim (symptomatologicznym) oraz szerszym,
wskazujac wplyw mowy na ogélny rozwdj, w szczegélnosci na funkcjonowanie spo-
teczne (Bleszynski, 2013). Wraz z poglebieniem sie stopnia upos$ledzenia umysto-
wego wystepuje nasilenie zaburzen komunikacyjnych (Bleszynski, 2013).

Obecnie w sposdb jednoznaczny nie da si¢ okresli¢ etiologii wystepowania zabu-
rzefh mowy. Charakteryzuja si¢ one duzym zréznicowaniem pod wzgledem mecha-
nizmu, etiologii i symptomatologii (Bleszynski, 2013). W przypadku wystepowania
zaburzen w nabywaniu umiejetno$ci mowy i jezyka wskazuje si¢ na uszkodzenie
obydwu platéw ciemieniowych mézgu, lewego skroniowego oraz czotowego, odpo-
wiadajacych za rozwdj komunikacji mowy i jezyka (Kulakowska, 2003; za: Bleszyn-
ski, 2013).

Wedlug opinii oséb zajmujacych si¢ CdLS istnieje kilka powodéw prowadza-
cych do trudnosci w komunikowaniu si¢ tych chorych z otoczeniem. Sg to przede
wszystkim: niska masa urodzeniowa, uposledzenie stuchu, koniczyn goérnych oraz
uposledzenie rozwoju motorycznego (zdolnosci do siadania i chodzenia)®.

Analizujac problemy zwigzane z zaburzeniami mowy u dzieci z CdLS, nalezy
pamietac o zaburzeniach wzroku i stuchu. Do najczgsciej obserwowanych objawéw
zaburzen wzroku nalezg m.in.: zez, oczoplas, krétkowzrocznos¢ oraz objawy po-
wracajacego zapalenia powiek i spojowek. Zmiany zapalne sg najczesciej zwigzane
z opadaniem powiek, co niejednokrotnie skutkuje zawezonym polem widzenia oraz
zwezeniem badz zaros$nieciem kanalikow nosowo-1zowych. Czesto ten problem zo-
staje rozwigzany po udroznieniu kanalikéw 1zowych (Krajewska-Walasek, 2006).

Jedna z opisywanych cech klinicznych jest niedostuch, ktéry moze mie¢ charak-
ter zar6wno czuciowo-nerwowy, jak i przewodzeniowy lub mieszany. Spowodowa-
ny jest przez rézne anomalie w obrebie gornych drég oddechowych, ale i anomalie
samego narzadu stuchu. Spotykane s3: rozszczep podniebienia, uposledzenie droz-
nosci trabek stuchowych powodujace wysigkowo-surowicze zapalenie ucha $rod-
kowego, zwezenie przewodow stuchowych zewnetrznych oraz anomalie w uchu
wewnetrznym (skrécony nieprawidlowy §limak, rozdwojony przedsionek oraz
obecno$¢ mezenchymy w przestrzeni perylimfatycznej) (Koztowski i wsp., 2006).

¢ http://www.paluki.pl/cdls/med-5.htm (dostep: 10.11.2013).
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Uszy sa zazwyczaj male, dysplastyczne, o waskich przewodach zewnetrznych.
Niedostuch réznego stopnia pochodzenia nerwowego wystepuje u ok. 90% chorych.
Zwykle bywa obustronny. Bardzo czesto stwierdza si¢ zapalenie ucha $rodkowego.
Waski przewdd zewnetrzny ucha wymaga stosowania drenazu (Ireland, 1996). Ba-
danie stuchu powinno by¢ wykonane i rozpoznane do 6. miesiaca zycia, co pozwala
na dostosowanie aparatu stuchowego do ewentualnych uszkodzen i przyczynia sie
do wczesniejszego i poprawnego rozwoju mowy w stopniu odpowiednim do mozli-
wosci rozwojowych dziecka. Wczesne badanie stuchu jest niezwykle wazne, gdyz
styszenie jest podstawa rozwoju mowy, trzeba jednak pamigta¢ o tym, ze dzieci
z CdLS rodzg si¢ gluche i poprawiaja swoj stuch az do 1. roku zycia, a doskonalg go
do 2. roku zycia. Proces ten wskazuje, jak bardzo trudno jest diagnozowac¢ dziecko
z tym zespolem. Wprawdzie przyczyna takiego stanu nie jest w petni znana, ale by¢
moze wigze si¢ z faktem, ze dzieci z CdLS majg bardzo male kanaliki stuchowe, kto-
re muszg si¢ rozwing¢, co trwa do ok. 2. roku zycia (Wnuk, 2003). Postepujaca po-
prawa stuchu jest niezwykla i trudna do zrozumienia, dlatego zaleca si¢ podejmo-
wanie prob komunikacji z dzieckiem nawet wowczas, gdy wstepne testy wykazujg
jego gluchote, testy oceniajace stuch nie zawsze sa bowiem miarodajne w stosunku
do dzieci z CdLS.

Wigkszos¢ oséb z zespotem ma powazny deficyt komunikacyjny, znaczna cze$é
nigdy nie nauczy sie mowi¢, a niektdre sg w stanie opanowac tylko od kilku do kilku-
nastu stlow. Czasem pierwsze stowa pojawiaja sie dopiero w 13. roku zycia (material
opracowany przez Wnuk, Bleche, Wierzbe, Jablonska-Brudlo). Marta Bogdanowicz
podkresla, ze u 0s6b z niepelnosprawnoscig intelektualng w stopniu umiarkowa-
nym i znacznym, do ktérych w wiekszo$ci mozemy zaliczy¢ osoby z CdLS, zasob
stownictwa jest minimalny. Dziecko nie postuguje si¢ zdaniami, jego wypowiedzi
skltadaja si¢ z monosylab lub jednego wyrazu. U niektorych notuje si¢ zdania proste,
ale wyrazy nie s3 zazwyczaj odmieniane. Zrozumienie komunikatu utrudnia betko-
tliwa mowa (Bleszynski i Kaczorowska-Bray, 2012).

Nauka mowy jest uposledzona z powodu jednej z cech klinicznych zespotu,
ktora jest wymieniony wczesniej niedostuch, stwierdzany — wedtug réznych auto-
réw — u 40-100% przypadkow. Stad konieczno$¢ badania audiologicznego (Wnuk,
2003; Koztowski i wsp., 2006; material opracowany przez Wnuk, Bleche, Wierzbe,
Jabtonska-Brudlo).

Ocenia sig, ze dzieci, ktore przy urodzeniu wazyty ok. 2270 g, nie majg uszko-
dzonego stuchu, cigzkich deficytéw konczyn gornych, zaczely siada¢ przed 18. mie-
sigcem zycia lub chodzily przed 30. miesigcem zycia i ktorych relacje spoteczne
oceniono jako dobre, majg wigksze szanse osiagniecia umiejetnosci jezyka ekspre-
syjnego niz te, ktore nie spetnity powyzszych kryteriow. Relacje spoleczne oznaczajg
najczesciej kontakt wzrokowy, dobre samopoczucie, czujnos¢ i ogolng mozliwosé
nawigzywania przez dziecko relacji z ludzmi (Wnuk, 2003).

Czynniki warunkujace zdolnos¢ porozumiewania sie z otoczeniem 0sob z CdLS 9 1



