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Dziecko z zespolem Williamsa — diagnoza, terapia,
rokowania. Studium przypadku dziecka 3-letniego

Child with Williams Syndrome — Diagnosis, Therapy, Prognosis.
Case Study of a 3-Year-Old Child

STRESZCZENIE

Zespo6t Williamsa (ZW) jest genetycznie uwarunkowanym zaburzeniem rozwojowym poja-
wiajacym si¢ raz na 20 000—75 000 zywych urodzen. Do najczesciej wymienianych objawow ZW
zalicza si¢ specyficzny wyglad, niepelnosprawnos¢ intelektualng oraz problemy zdrowotne. U pa-
cjentow z ZW rozwdj mowy jest opozniony o srednio dwa lata. U znacznej wigkszosci dzieci stwier-
dza si¢ rowniez wystgpowanie niepetnosprawnosci intelektualnej. Celem pracy jest przedstawienie
studium przypadku dziecka 3-letniego z zespotem Williamsa. Opisano przebieg badania logope-
dycznego oraz przyktadowy plan terapii zaburzen mowy. Prawidlowo prowadzona terapia pozwala
na przygotowanie pacjentdw do dorostego, samodzielnego zycia (z NI w stopniu lekkim).

Stowa kluczowe: zespot Williamsa, diagnoza, terapia, zaburzenia mowy

SUMMARY

Williams syndrome (WS) is a genetically conditioned developmental disorder that occurs once
in 20,000 — 75,000 live births. The most frequently mentioned symptoms of WS include a specific
appearance, intellectual disability and health problems. In patients with WS speech development
is delayed by an average of two years. Children also have intellectual disability. The aim of the
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work is to present a case study of a three-year-old child with WS. The course of speech therapy and
an exemplary therapy plan for speech disorders have been described. Properly conducted therapy
allows the preparation of patients for adult, independent life.

Key words: Williams syndrome, diagnosis, therapy, speech disorders

WPROWADZENIE

Zespot Williamsa jest genetycznie uwarunkowanym zaburzeniem rozwojo-
wym (ZW, zwany réwniez zespotem Williamsa—Beurena, dylatacja chromosomu
7q11.3 lub hiperkalcinemia) pojawiajacym si¢ raz na 20 000—75 000 zywych uro-
dzen (Bteszynski 2016). Zespot Williamsa jest zespotem delecji genéw przyle-
gtych (mikrodelecja), ktore mieszczg si¢ w regionie krytycznym 7q11.23, zwa-
nym WBSCR (ang. Williams—Beuren Syndrome Critical Region) (Smigiel 2017).
U 95% pacjentow z zespotem Williamsa stwierdza si¢ delecje genu kodujacego
elastyne. ZW wystepuje z rdwna czestotliwoscig u dziewezynek i chtopcow. Ze-
spot Williamsa zostat odkryty w 1961 roku w Nowej Zelandii przez kardiologa
dzieciecego J.C.R. Williamsa (Giers 2011). Zauwazono, ze wérdd dzieci zgla-
szajacych si¢ do osrodka na operacje serca jest grupa pacjentdw, u ktorej moz-
na stwierdzi¢ stopien niepelnosprawnosci intelektualnej. W 1962 roku Aloisa
J. Beuren opisal zmiany kardiologiczne u 0s6b z tym zespotem (Wierzba 2016).
W polskim pismiennictwie przyjeta si¢ nazwa ,,zespdt Williamsa”, w pozycjach
europejskich zas ze wzgledu na dwa niezalezne zrddta opisu syndromu czesciej
spotyka si¢ okreslenie ,,zespot Williamsa—Buerena” (Wierzba 2017; Kowalska
2013; Brock 2007).

DZIECKO Z ZESPOLEM WILLIAMSA

Do gtownych zaburzen wymienianych w opisie ZW zalicza si¢ podwyzszo-
ny poziom gospodarki wapnia i zaburzenie gospodarki hormonalnej w organi-
zmie (Cherniske 2004). Nalezy podkresli¢, ze sg to zaburzenia wspotistniejace,
a nie cechy dystynktywne zespotu (Bteszynski 2016). Zaburzenia w liczbie oraz
strukturze chromosomow stanowia jedng z przyczyn wystepowania zaburzen roz-
wojowych, takich jak opozniony rozwoj intelektualny i psychomotoryczny, dys-
morfia, wady rozwojowe. Do najcze$ciej wymienianych objawow ZW zalicza sie
specyficzny wyglad, niepelnosprawnos¢ intelektualng oraz problemy zdrowotne:

a) kardiologiczne (zmiany w uktadzie sercowo-naczyniowym),

b) neurologiczne,

c) gastroenterologiczne,

d) otolaryngologiczne,
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e) endokrynologiczne,

f) urologiczne,

g) stomatologiczne (Kowalska 2013; Brock 2007; Zamani 2012).

Wisrdd cech wygladu wymienia si¢ charakterystyczne rysy twarzy oraz bu-
dowe ciata. Osoby z zespotem Williamsa sg nizsze od rowiesnikow. Podaje sig,
ze obnizony wzrost zauwaza si¢ rowniez u dzieci, ktoérych dlugosé ciata po uro-
dzeniu byta prawidlowa. Na charakterystyczny wyglad twarzy sktadajg si¢ ce-
chy, takie jak:

* mniejszy obwadd glowy od wartosci typowych dla wieku u 35% osob,

» skrocenie szpar powiekowych,

* hypoteloryzm (znajdowanie si¢ oczu blisko siebie),

e duze oczy, z dodatkowymi malymi faldkami skory znajdujacymi si¢

w wewnetrznych kacikach oczu (zmarszczka nakatna), okolica oczu lek-
ko spuchnigta, bardziej petna,

* blekitny kolor teczoéwki (75% pacjentow) z charakterystycznym gwiaz-
dzistym wzorem na teczéwkach, czesto wystepuje zez zbiezny,

* duze, szerokie usta z wydatnymi wargami,

» splaszczenie i zaokraglenie Srodkowej czgsci twarzy, dysproporcja po-
miedzy szeroka szczeka a malg zuchwg i broda, a tym samym wypukte
policzki,

» krotki i zadarty nos z zaokraglonym zakonczeniem,

* male i cienkie zgby oddzielone widocznymi szczelinami,

* wigksze niz przecietnie malzowiny uszne, czesto odstajace (Giers 2007;
Kowalska 2013; Wierzba 2017).

Tak jak wspomniano, u wigkszosci pacjentow z zespotem Williamsa wy-
stepuja powiklania zdrowotne. U okolo 80% dzieci (Kwiatkowska 2017) z ZW
obserwowane sg zmiany w ukladzie sercowo-naczyniowym, u 93% pacjentow
w pierwszym roku zycia obecne sg za$ zmiany w uktadzie krazenia. Ze wzgledu
na ztozono$¢ objawdw osoby z ZW wymagaja regularnej kontroli kardiologicz-
nej. Wsrod wielu problemow medycznych wymienia si¢ dolegliwosci ze stro-
ny uktadu pokarmowego. Do najczesciej wymienianych zalicza si¢: brak ape-
tytu i trudno$ci w karmieniu, brak przyrostu masy ciata, czeste bole brzucha,
zaparcia, uchytkowos¢ jelita, celiaklig, nawracajace biegunki (Jankowska 2017).
U dzieci z ZW najczgstszymi problemami otolaryngologicznymi sg zaburze-
nia shuchu, fonacji i potykania (Brzoznowski 2017). W okresie noworodkowym
i niemowlecym konieczne jest usprawnianie narzadow artykulacyjnych poprzez
nauke prawidlowego przyjmowania pokarméw (potykanie), a nastepnie: zucia,
gryzienia, przemieszczania kesow pokarmu w jamie ustnej i polykania (Bte-
szynski 2016). Nieprawidtowa ochronna funkcja krtani prowadzi do krztuszenia
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sie pacjentow (najczesciej w 1. roku zycia)!. U pacjentéow z ZW odnotowuje si¢
zwigkszong sktonno$¢ do gromadzenia woszczyny w przewodzie stuchowym ze-
wnetrznym, co wynika z czesto zmniejszenia przewodow stuchowych w porow-
naniu z populacja 0s6b zdrowych (Kuczkowski 2017). W wyniku nadmiernego
wytwarzania woskowiny z wiekiem dochodzi do ostabienia stuchu gtownie prze-
wodzeniowo-odbiorczego. Odnotowano réwniez nieprawidlowosci w budowie
faldow gtosowych, co powoduje wystepowanie niskiego gtosu i chrypek (Ble-
szynski 2016). W omawianym zespole genetycznym w wyniku defektu w produk-
cji elastyny, ktora jest glowna sktadowa wldkien sprezystych, wiezadla glosowe
sa mniej elastyczne. Dzieci z ZW sa nadwrazliwe na dzwieki, np. na hatas, nie-
spodziewane odglosy, krzyki, odglosy urzadzen elektrycznych, fajerwerki. Ob-
jawy wystepuja u 84—100% pacjentow (Kuczkowski 2017). Zjawisko polega na
bolesnym i nieprawidtowym odczuwaniu dzwigkow otoczenia. Z drugiej stro-
ny nie przeszkadza im to stucha¢ muzyki i $piewu (Don 1999). Wielu pacjen-
tow interesuje si¢ muzyka rowniez poprzez potrzebe grania na instrumentach lub
spiewanie. W poréwnaniu z dzie¢mi zdrowymi pacjenci z ZW wyrazajg wigk-
sze upodobanie do muzyki oraz wigkszy zakres reakcji emocjonalnych na muzy-
ke (Audrey 1999).

U wiekszosci dzieci stwierdza sie rowniez wystepowanie niepetnosprawno-
$ci intelektualnej. W testach inteligencji uzyskujg $rednio wynik okoto 60 punk-
tow (Kowalska 2013). Szczegodlnie niskie wyniki pacjenci osiggaja w testach
badajacych: samodzielnos¢, rozwdj myslenia przyczynowo-skutkowego i abstrak-
cyjnego. Pacjenci majg dobrze rozwinigtg pamig¢, szybko uczg si¢ wierszykow,
piosenek, ktére czesto powtarzaja np. podczas codziennych czynno$ci. Potrafia
wyrecytowac wiersz, ale jednocze$nie majg problemy ze zrozumieniem prostych
sktadowych tresci.

U pacjentdw z ZW rozwdj mowy jest opdzniony o srednio dwa lata. Jedng
z przyczyn moze by¢ trudno$¢ w skoordynowaniu pracy migsni ust i jezyka (Se-
mel 2003; Bellugi 1998). Pierwsze stowa pojawiaja si¢ u dzieci okoto 2-letnich,
ktére powinny tworzy¢ juz wypowiedzi 2-wyrazowe (Witkowska 2017). Co waz-
ne, szybko nabywaja umiejetnosci jezykowych. Tak zwany rozkwit mowy pojawia
si¢ nagle i zauwazamy wowczas nasilong potrzebe porozumiewania si¢. Rozwdj
jezyka w ZW przyspiesza w pdznym dziecinstwie i wczesnym okresie dojrze-
wania. Obserwuje si¢ tatwo$¢ w opanowaniu stownictwa w poréwnaniu z wie-
kiem umystowym (Thomas 2010; 2012). Zauwaza si¢, ze zdolnosci leksykalne
czgsto skutecznie maskuja nizszy poziom inteligencji (Witkowska 2017). Wysoki
poziom rozwoju zdolno$ci werbalnych wynika z dobrej pamigci stuchowej oraz
wyjatkowych zdolno$ci w zakresie percepcji i opracowywania bodzcoéw shucho-

! Chrzastka nagtos$ni jest jedyna chrzastka sprezysta krtani (pozostate to chrzastki szkliste).
W wyniku braku elastyny (wtdkien sprezystych odpowiedzialnych za usztywnienie nagltosni) poja-
wiaja si¢ objawy krztuszenia.
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wych. Dzieci opierajg si¢ na przyblizonym rozumieniu znaczenia stéw oraz do-
brej pamieci frazy (Thomas 2010; 2012). Dzieci z ZW posiadaja bardzo boga-
ty stownik czynny i bierny. Mowa czesto stuzy im do zwracania na siebie uwagi.
U niektorych pacjentéw z ZW wystepuja echolalie, czyli powtarzanie jak echo ca-
tych zwrotéw lub ich zdan z wypowiedzi rozmowcow, czgsto nawykowo i bez ich
rozumienia. Czasami echolalie petnig funkcj¢ komunikacyjng (Bteszynski 2016;
Bellugi 1998). Wypowiedzi 0s6b z omawianym zaburzeniem sg bardzo zaawan-
sowane pod wzgledem budowy, nawet pomimo zdarzajacych si¢ bledow gene-
ralizacji czy struktury syntaktycznej (Semel 2003). Badania wskazuja, ze osoby
z ZW postuguja sie¢ wyszukanymi frazami, ale czgsto nie rozumiejg ich znaczenia.
Poziom rozumienia mowy bywa obnizony ze wzgledu na trudno$¢ w rozumieniu
okreslen relacji przestrzennych oraz stabg zdolno$¢ dostrzegania zwigzkdéw przy-
czynowo-skutkowych wydarzen. Dotyczy to az 84% dzieci z zespotem Williamsa
(Semel 2003). Obnizony stopien rozumienia pojec¢ abstrakcyjnych wptywa na nie-
prawidtowe uzywanie m.in. przyimkow. W dtuzszych wypowiedziach pacjenci
z ZW zachowuja poprawnos$¢, ale zdarzajg si¢ bledy polegajace na generalizacji
zasad gramatycznych (Witkowska 2017). U pacjentow zauwaza si¢ nieprawidio-
wosci w zakresie kompetencji komunikacyjnej: w dostosowaniu sposobu jezyko-
wego zachowania do zmiennych relacji spotecznych, znajomosci zasad prowa-
dzenia dialogu. Trudno$ci w utrzymaniu konwersacji wynikajg z braku umiejet-
nosci w precyzyjnym odpowiadaniu na pytania, uporzagdkowanym prowadzeniu
rozmowy i trzymaniu si¢ jej tematu (Hutyra 2008; Capirci 2012). Podkresla sig,
ze wynika to czgsto z osobowosci pacjentow: otwartosci, tatwosci w nawigzywa-
niu kontaktow — szczegolnie w relacji z dorostymi. Warto podkresli¢, ze kontakt
wzrokowy bywa czgsto intensywny i przekracza spotecznie akceptowane granice
(Witkowska 2017; Bellugi 1998; Capirci 2012; Giers 2010).

DIAGNOZA

Wywiad

Dziewczynka urodzita si¢ poprzez cesarskie cigcie. W cigzy matka czula
si¢ dobrze, pracowala do 6. miesiaca cigzy. Dziecko urodzito si¢ w stanie ogol-
nym dobrym (otrzymato 10 punktow w skali Apgar, masa urodzeniowa 2700 g,
dlugos¢ ciata 56 cm). Odruchy ssania i szukania byty prawidtowe. Fizjoterapeu-
ta ocenit napigcie migsniowe jako obnizone, zauwazono stabg jakos¢ wzorcoOw
ruchu. Badanie fizjoterapeutyczne wykazato rowniez sztywnos¢ w kregostupie,
przeprosty w kolanach oraz w tokciach.

Dziewczynka od urodzenia karmiona byta mlekiem z butelki, wystepowa-
ly trudno$ci w karmieniu piersia (matka zgtaszata brak pokarmu). W wieku 1;2
(pierwsze spotkanie) dziecko korzystato ze smoczka (do usypiania). Dziewczyn-
ka byta karmiona dwa razy dziennie mlekiem z butelki, $ciagata pokarmy war-
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gami z metalowej tyzeczki. Rodzice zauwazali problemy w spozywaniu przez
dziewczynke pokarmow o roznej konsystencji. Wedtug opiekunow zucie nie od-
bywato si¢ w sposob prawidtowy. Oddychanie w spoczynku i aktywnosci odby-
wato si¢ w sposob nieprawidlowy, torem ustnym. Pacjentka zostata zgloszona do
poradni psychologiczno-pedagogicznej z powodu nieprawidlowosci w rozwoju
ruchowym. W wieku 0;6 badaniem genetycznym FISH stwierdzono zesp6t Wil-
liamsa uwarunkowany delecja chromosomu 7. (7q11.23.). Badania stuchu i wzro-
ku nie wykazato nieprawidtowosci.

Podczas pierwszego spotkania z psychologiem i neurologopeda rodzice wy-
pemiali krotka ankiete dotyczaca rozwoju dziewczynki w 12. miesigcu zycia.
Z danych ankietowych wynikato, ze dziecko w zakresie rozwoju mowy i zacho-
wan spotecznych:

* wymawia dtuzsze tancuchy sylabowe,

* reaguje na zakazy, rozumie i wyraza sprzeciw stowem ,,nie”, kreceniem

glowy,

* wymawia pierwsze sylaby o sensownym znaczeniu am,

* uzywa stow ,,mama”, ,tata”, pojawiaja si¢ wyrazenie dzwigkonasladow-

cze: kotek — miau,

* wykonuje proste polecenia ,,podaj”, ,,pokaz”,

* uczestniczy w zabawach z dorostymi, adekwatnie do sytuacji wykonuje

gest pa-pa,

» potrafi pokazac palcem kilka przedmiotow nazwanych przez osobg¢ doro-

sta,

* samodzielnie je, trzymajac jedzenie raczkami, pije ze stomki.

Nalezy podkresli¢, ze powyzsze dane sa informacjami ankietowymi i sg jedy-
nie subiektywna ocena rodzicéw dziecka.

BADANIE LOGOPEDYCZNE

Calosciowe badanie logopedyczne wykonano, gdy dziewczynka miata 3;0.
Przez pierwsze 2 lata regularnie uczeszczala na zajecia z fizjoterapeuty 2 razy
w tygodniu. Pacjentka korzystata rowniez z konsultacji z neurologopeda ze
wzgledu na nieprawidtowe zucie pokarméw. Trening karmienia odbywat si¢ 1 raz
w miesigcu. Cwiczenia wspomagajace wykonywane byty przy wsparciu rodzicow
w domu. W wieku 2;3 ocena diagnosty wykazata, ze czynnos$ci pokarmowe sa
w normie. Dodatkowym dziataniem terapeutycznym byt K-taping w obrebie twa-
rzy. Taping stosowano jako dziatanie wspomagajace terapi¢ logopedyczna w celu
poprawy funkcjonowania warg, usprawnienia mi¢$nia okreznego ust oraz wspo-
magania prawidlowego toru oddechowego. W wieku 3;0 dziewczynka rozpoczeta
regularne ¢wiczenia logopedyczne w poradni (3 razy w miesigcu). Jednoczesnie
uczeszczala na terapi¢ integracji sensorycznej, pedagogiczng i psychologiczna.
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Do badania logopedycznego wykorzystano:

+  KOLD - Karty Oceny Logopedycznej, Gruba J.,

» Kwestionariusz oceny stuchu fonematycznego KOSF, Gruba J.,
* AFA SKALA, Paluch A.

Rozumienie mowy

Dziewczynka potrafi pokazac¢ proste elementy przestawiajace rzeczowniki na
ilustracji po ustyszeniu polecenia. Pacjentka nie pokazuje elementéw przedsta-
wiajgcych czynnosci na ilustracji np.: Pokaz co miauczy? Pokaz co jezdzi? Po za-
daniu pytania (z intonacja) uporczywie powtarza: Miauczy? Miauczy? Dziew-
czynka nie wskazuje elementow przedstawiajacych przymiotniki po ustyszeniu
polecenia: Pokaz, co jest najwieksze? Pokaz kolorowe klocki? Dziecko powtarza
cate frazy po diagnos$cie, stara si¢ zareagowa¢ odpowiedzig, ale nieadekwatnie
do zadanego pytania. Skupia wzrok na osobie prowadzacej badanie, starajac si¢
prowadzi¢ dialog naprzemienny. Rozumie proste przymiotniki oznaczajgce stany
emocjonalne: smutny, wesoty. Podczas odpowiedzi zmienia si¢ mimika dziecka
adekwatnie do ogladanej miny na obrazku. Charakterystyczne w mowie dziecka
jest nieadekwatne odpowiadanie na pytania. Pacjentka stara si¢ nawigzac dialog:
zachowuje odpowiednig intonacje. Jej wypowiedzi czesto nie sg logiczne lub nie
odnosza si¢ do zadanego przez logopede pytania. Dziecko nie dostrzega logicz-
no$ci w wypowiedzeniach, ale stara si¢ udzieli¢ odpowiedzi: Logopeda: Czy pies
miauczy? Dziewczynka: Tak! L: Czy kurka szczeka? Dz: Tak, szczeka.

Czeste btedy w rozumieniu mowy polegajg na trudnosci w rozpoznaniu pro-
stych stow i okreslen relacji: miejsca (w, na, pod, pomiedzy), kierunku (prawo,
lewo), czasu (wczesniej, pozniej), wielkosci (wickszy, mniejszy), rownosci (taki
sam, inny) (Giers 2007; 2010).

Nadawanie mowy

Dziecko nie potrafi nazwaé zwierzat przedstawionych na ilustracji po usty-
szeniu polecenia: Jakie zwierzatka sg na obrazku? Nazywa wszystkie zwierzat-
ka po wskazaniu palcem i pojedynczym pytaniu: Co to? Dziewczynka potrafi na-
zwac¢ czynnos$ci wykonywane przez osoby wskazane na obrazku, ale wylacznie,
gdy diagnosta wskaze palcem osobe/zwierze wykonujace czynnos$¢. Zdarza sie,
ze pacjentka nazywa czynnosci, uzywajac stow bliskoznacznych lub opisujacych
zjawiska podobne wizualnie, np. zamiast gotuje — je lub zamiast ptywa — $pi (ob-
razek przypominajacy $piacg osobe). Pacjentka, nie potrafigc przypomniec sobie
potrzebnego stowa, tworzy bogate opisy jego wygladu lub funkcjonalnosci.

U dziewczynki mowa werbalna jest dobrze rozwinigta. Dziecko posiada
bardzo duzy zasob slownictwa czynnego. Ma umiejetnosci jezykowe, ale cze-
sto nie wykorzystuje ich do komunikowania si¢. Podczas badania czgsto stara
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si¢ zwrdci¢ na siebie uwage poprzez uporczywe powtarzanie stow, zdan, frag-
mentéw piosenek:

— Logopeda: Czy tam ida kotki? — Dziewczynka (zaczyna $piewac): Ida, ida
chtopcy... chlopcy radarowcy! — Poczekaj, zaraz bedziemy to ogladac. — Bedzie-
my bawi¢ sie, bawi¢ sie!

Pacjentka nie potrafi wypowiedzie¢ kilku stow Iub krotkich zdan na temat
obrazka — wynika to z trudnos$ci z rozumieniem dtuzszych polecen stownych.
Dziecko nie zauwaza i nie nazywa zwigzkow przyczynowo-skutkowych pomig-
dzy sytuacjami na obrazkach. Pojawiajg si¢ echolalie bezposrednie w funkcji ko-
munikacyjnej. Potrafi bawi¢ si¢ sama, np. podczas spontanicznej zabawy poja-
wiaja si¢ kalki z jezyka dorostych.

Reakcje stuchowe

Dziewczynka nie potrafi nazwaé, co jest zrodtem dzwickéw dochodzacych
z otoczenia, ale lokalizuje zrodto dzwigku. Poprawnie réznicuje paronimy, bez
problemu wskazuje prawidlowy obrazek. Stuch fonemowy jest prawidtowo roz-
winigty. Potrafi wyklaska¢ zaréwno prosta, jak i ztozong rymowanke. Badana nie
dokonuje analizy i syntezy sylabowej. Stuchowa pamig¢ stowna jest nieprawidto-
wa. Pacjentka nie potrafi zapamictac i od razu powtorzy¢ ciggu trzech stow, liczb,
pomimo to ze po czasie powtarza sktadowe wyrazy z zadania, np. podczas swo-
bodnej zabawy.

Artykulacja i sprawnos$¢ aparatu artykulacyjnego

Dziewczynka niemal bezbtednie powtarza wszystkie stowa zawarte w tescie
diagnostycznym. Zdarzajg si¢ proste uproszczenia spotgtoskowe i pomijanie nie-
ktorych glosek, ale nie wptywa to na rozumienie mowy. Artykulacja wszystkich
gtosek miesci sie¢ w normie rozwojowej. Glos dziecka jest piskliwy, zdarzaja sie
nieprawidlowe wzorce intonacji. Dziewczynka chetnie wykonuje ¢wiczenia od-
dechowe przed lusterkiem. Pacjentka nie potrafi wykona¢ ¢wiczen jezyka w za-
kresie pionizacji i sprawnos$ci czubka jezyka, napigcia i symetrii mig$nia okrezne-
go ust. Zaburzona jest kinestezja artykulacyjna. Pacjentka bezskutecznie probuje
wykona¢ ¢wiczenia wykonywane przez diagnostg.

Narzady mowy

Dziewczynka w czasie czuwania i podczas snu oddycha przez nos. W spo-
czynku oddech dziecka jest spokojny i regularny. Budowa narzadow artykulacyj-
nych jest nieprawidtowa — zmiany w budowie anatomicznej i nieprawidtowosci
w budowie uzebienia sg charakterystyczne dla dzieci z ZW. Obecnie, po treningu,
funkcja zucia jest prawidlowo uksztaltowana.



DZIECKO Z ZESPOLEM WILLIAMSA — DIAGNOZA, TERAPIA, ROKOWANIA... 311

TERAPIA LOGOPEDYCZNA

Przedstawione dziatania terapeutyczne moga by¢ przydatne podczas pracy
z dzie¢mi z ZW. W poczatkowym etapie skupiano si¢ na poprawie funkcji pokar-
mowych oraz rozwijaniu mowy werbalnej. Obecnie terapia prowadzona jest dwu-
torowo i koncentruje si¢ na rozwijaniu funkcji komunikacyjnej mowy oraz na
poprawie pracy narzadoéw artykulacyjnych. Przedstawione dziatania terapeutycz-
ne mogg by¢ przydatne podczas pracy z dzieémi z ZW. Cwiczenia zostaty dopa-
sowane do terapii najczesciej wystepujacych deficytow w opisywanym zespole.

1. Ksztaltowanie koncentracji uwagi.
2. Rozwijanie mowy:

* czytanie bajek, opowiadan: dziecku, z dzieckiem, czytanie uczestniczace,

* bogacenie stownictwa zarowno czynnego, jak i biernego oraz umiejet-
no$¢ wykorzystywania go w réznych sytuacjach,

* ksztattowanie wypowiedzi poprawnych leksykalnie i gramatycznie oraz
dostosowanych do regut spotecznych i kulturowych,

* ¢wiczenie myslenia przyczynowo-skutkowego,

* rozwijanie kompetencji jezykowych i komunikacyjnych.

3. Aparat artykulacyjny: ¢wiczenia usprawniajace motoryke narzadow arty-
kulacyjnych:

« ¢wiczenia bierne, masaz zewnetrzny i wewnetrzny,

* ¢wiczenia warg i jezyka,

* ¢wiczenia czynne warg, jezyka i zuchwy,

* ¢wiczenia oddechowe i fonacyjne, majace na celu wydtuzenie fazy wy-
dechowej, odroznienie fazy wdechu i wydechu, poprawa pojemnosci
phuc, ¢wiczenia oddechu, poprawienie natgzenia glosu oraz jego wyso-
kosci.

4. Zaznajamianie z dzwigkami i ¢wiczenie prawidtowego reagowania na nie

(odczulanie dzwigkow):

» prowadzenie zaje¢ z wykorzystaniem réznego typu dzwigkow o roznej
modalnosci w sytuacjach izolowanych, w ktorych dziecko czuje si¢ bez-
piecznie,

* rozpoznawanie dzwigkow z otoczenia,

» zabawy w zagadki dzwigkowe

* ¢wiczenia samokontroli stuchowej i pamieci stuchowe;.

5. Przeciwdzialanie wystgpowaniu zachowan autystycznych w mowie.
Przeksztalcanie echolalii w komunikaty — wykorzystanie stow do konstru-
owania komunikatow:
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* poprzez zabawe (np. podawanie pierwszej gloski lub sylaby znanego
dziecku stowa — musi je odgadna¢ — wymyslanie stow zaczynajacych
si¢ od ciagu sylab z wyglosu wczesniej podanego wyrazu),

» wykorzystywanie fotograméw lub piktogramow w przypadku trudnosci
z organizacja funkcjonowania strukturalnego w zyciu codziennym (Bte-
szynski 2016),

* podczas ¢wiczen kierowanie jasnych, jednoznacznych komunikatéw
i krotkich polecen, ktore dziecko ma zrealizowac,

» odwotywanie si¢ do rzeczywistosci i praca na konkretnym przyktadzie.

6. Cwiczenia motoryki matej:

* rysowanie po $ladzie szlaczkdéw oraz liter,

* usprawnianie koordynacji wzrokowo-ruchowe;j,

* ¢wiczenie koordynacji rak,

* nauka postugiwania si¢ narz¢dziami piszacymi.

Podsumowanie

Pacjentka ma do$¢ dobrze rozwinigta mowe werbalna, ale nie zawsze wy-
korzystuje ja do funkcji komunikacyjnej. W mowie pacjentki pojawia si¢ wiele
echolalii, powtorzen i zwrotéw zaczerpnigtych z mowy dorostych. Rozumienie
polecen nie wystarcza do wykonania wszystkich prob diagnostycznych. Dziew-
czynka dos¢ dobrze radzi sobie z zadaniami, ktdre zna i lubi. Trudnosci pojawiaja
si¢ podczas aktywnosci wymagajacych pelnej koncentracji. Artykulacja wszyst-
kich glosek jest w normie. Prawidtowo artykutuje gloski szumigce 1 gloske [r].
Podczas badania dziewczynka prowadzi pozorna dyskusje z terapeuta, stosujac
liczne zmiany w nat¢zeniu sity i barwy gtosu. Poziom umiejetnosci gramatycz-
nych w mowie spontanicznej nie zawsze jest prawidtowy — zdarzajg si¢ bledy
polegajace na generalizacji zasad (czgsto wystepujace w mowie 0sob ZW). Widocz-
ne sg trudno$ci w rozumieniu i interpretacji zdan podrzednych. Dziecko od pierw-
szych zajec jest otwarte, chetnie uczestniczy w zajeciach logopedycznych. Pacjent-
ka zostaje w gabinecie bez opiekunow, nie boi si¢ nowych terapeutow. Widoczne
jest nadmierne dgzenie do bliskich relacji z prowadzacym zajecia, skracanie dy-
stansu charakterystyczne dla pacjentéw z ZW. U znacznej wigkszo$ci dzieci z ZW
stwierdza si¢ wystgpowanie niepelnosprawnosci intelektualnej. Ze wzgledu na
spore zroznicowanie problemow rozwojowych dziewczynki zaleca si¢ spraw-
dzenie poziomu inteligencji. Charakterystyczne dla ZW problemy w rozumie-
niu przyczynowo-skutkowym zauwazalne sg réwniez u opisywanej dziewczynki.
Pacjentka nie ma problemoéw z recytacja catych, czgsto skomplikowanych pio-
senek, ale rozumienie polecen jest na niskim poziomie. Dziecko lubi $piewac,
latwo zapamietuje piosenki, ma poczucie rytmu. Podobnie jak wigkszo$¢ dzieci
z ZW poshuguje si¢ trudnymi wyrazeniami, czesto nie znajac ich znaczenia. Stabg
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strong os6b z ZW jest trudno$¢ w nawigzaniu i utrzymaniu dialogu. Dziewczyn-
ka nie potrafi precyzyjnie odpowiada¢ na pytania, nie trzyma si¢ tematu dialo-
gu. Mocna strong dziewczynki jest brak nadwrazliwosci na dzwigki, takie jak np.
hatas, niespodziewane odglosy, krzyki, odglosy urzadzen. Opisywany problem
wystepuje u ponad % pacjentow z ZW. Dziewczynka szybko nauczyta si¢ prawi-
dtowych funkcji pokarmowych: odgryzania, zucia, gryzienia. Oddychanie odby-
wa si¢ w sposob prawidlowy.

Zespot Williamsa jest rzadkim zaburzeniem genetycznym. Objawy obejmuja
wielouktadowe komplikacje zdrowotne. Oprocz probleméw medycznych pacjen-
ci borykaja si¢ z nieprawidtowosciami w rozwoju psychoruchowym. Nalezy pod-
kresli¢, iz czgsto wystepujgca niepetnosprawnos¢ intelektualna w stopniu lekkim
nie determinuje funkcjonowania spolecznego pacjentéw (Giers 2011). Nauczy-
ciele i terapeuci powinni odpowiednio dostosowac materiat wychowawczy 1 pro-
gram nauczania do poszczeg6lnych uczniow z ZW. Jako adolescenci osoby z ZW
sa w stanie podja¢ zycie zawodowe, najczgsciej w zaktadach pracy chronione;.
Prawidtowo prowadzona terapia pozwala na przygotowanie pacjentow do doro-
stego, samodzielnego zycia (z NI w stopniu lekkim) oraz do zatozenia rodziny,
stworzenia zwigzkoéw partnerskich.
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