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Streszczenie

Zespot DiGeorge’a to zestaw wad wrodzonych oraz nieprawidlowosci spowodowanych de-
lecja chromosomu 22 (utratg fragmentu dlugiego ramienia tego chromosomu). Do objawdw
schorzenia zalicza si¢ miedzy innymi: wady serca, hipokalcemi¢ (obnizony poziom wap-
nia w organizmie), zaburzenia odpornosci, a takze dysmorfizm twarzy, nieprawidtowosci
w budowie podniebienia, obnizone napiecie mig$niowe, nieprawidlowo$ci w rozwoju po-
znawczym, niedostuch, zaburzenia mowy. Pacjenci z tym rozpoznaniem wymagaja wielo-
specjalistycznej opieki, w tym pomocy logopedycznej. W artykule przedstawiono wyniki
diagnozy czynnosci prymarnych mowy, reakeji stuchowych oraz umiejetnoséci komunika-
cyjnych i spotecznych sze$ciomiesiecznego dziecka z zespotem DiGeorge’a, jak réwniez sfor-
multowane na jej podstawie zalecenia terapeutyczne.
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Abstract

DiGeorge’s syndrome is a set of congenital defects and abnormalities caused by a deletion
of chromosome 22 (loss of a fragment of the long arm of this chromosome). The symptoms
of the disease include, but are not limited to: heart defects, hypocalcaemia, decreased lev-
el of calcium in the body), immune disorders, as well as facial dysmorphism, irregularities
in the structure of the palate, decreased muscle tone, abnormalities in cognitive develop-
ment, hearing loss, speech disorders. Patients with this diagnosis require multi-special-
ist care, including speech therapy. The article presents the results of the diagnosis of pri-
mary speech activities, the auditory responses and also communication and social skills
of a 6-month-old child with DiGeorge syndrome, as well as the therapeutic recommenda-
tions formulated on its basis.

Charakterystyka zespotu DiGeorge’a

Jednym z podstawowych zadan wspdlczesnej logopedii jest wczesne rozpoznawanie
trudnosci w zakresie mowy. Dzialania z zakresu profilaktykilogopedycznej obejmu-
ja miedzy innymi osoby nalezace do grup ryzyka zaburzen komunikacji jezykowej
oraz glosu. Termin dzieci ryzyka zaburzeni rozwoju mowy odnosi si¢ do tych, u kto-
rych w okresie perinatalnym, okotoporodowym lub na wczesnych etapach rozwoju
postnatalnego zadzialaly niekorzystne czynniki zwigkszajace prawdopodobienstwo
wystapienia trudnosci w nabywaniu mowy [Gacka, 2017]. Grupa ryzyka zaburzen
rozwoju mowy sg na przyktad dzieci z zespotami genetycznymi, a wérdd nich te z ze-
spotem DiGeorge’a (DiGeorge syndrome — DGS).

Schorzenie to, zwane takze mikrodelecja 22q11.2, po raz pierwszy zostalo opisa-
ne w 1968 roku przez amerykanskiego pediatre i endokrynologa Angelo DiGeorge’a.
Jest to zestaw wad wrodzonych oraz nieprawidlowosci obejmujacych rézne narzady
i uktady, spowodowany delecja czesci dlugiego ramienia chromosomu 22. Bardzo
rzadko wystepuje zespdt DiGeorge’a, ktdrego przyczyna jest utrata ,[...] fragmen-
tu ramienia krétkiego 10p chromosomu 22” [Skoczynska, Lehman, 2017, s. 442].

W literaturze przedmiotu mozna znalez¢ opisy innych zespotéw genetycznych
spowodowanych delecja chromosomu 22, ktérych obraz kliniczny przypomina ze-
spot DiGeorge’a. Zaliczajg si¢ do nich zespotly: Shprintzena, Takao, Sedlackova, ser-
cowo-twarzowy Caylera, podniebienno-sercowo-twarzowy, a takze CATCH-22! [Fo-
min i wsp., 2010; Skoczynska, Lehman, 2017; Lackey, Muzio, 2020]. Obecnie zaleca
sie stosowanie tych termindéw synonimicznie [Lackey, Muzio, 2020].

1 Nazwa jest akronimem powstalym od angielskich wyrazen: C - cardiac defects (wady serca),
A - abnormal facies (dysmorfia twarzy), T - thymic hypoplasia (hipoplazja grasicy), C - cleft pala-
te (rozszczep podniebienia), H - hypocalcaemia (hipokalcemia wtdérna do aplazji przytarczyc) oraz
od numeru chromosomu, na ktérym doszto do mikrodelecji [patrz: Grygieniczo-Razniewska, Stud-
niak, Zajaczek, 2008].
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W klasyfikacji ICD-10 zespdt DiGeorge’a jest oznaczony symbolem D82.1 i znaj-
duje si¢ wsrdd zaburzen zwigzanych z niedoborami odpornosci z innymi powazny-
mi wadami [ICD-10, 2008, s. 179]. Wystepuje u dzieci obu plci z czestoscig 1: 9700
zywych urodzen, ,,[...] cho¢ jest to warto$¢ prawdopodobnie niedoszacowana” [Sko-
czynska, Lehman, 2017, s. 439]. Po pierwsze, nie u kazdego pacjenta z delecja chro-
mosomu 22 stwierdza sie nieprawidlowosci czaszkowo-twarzowe, w zwigzku z tym
nie przechodzi on badan genetycznych. Po drugie, badania genetyczne nie sa dostep-
ne dla kazdej osoby, ktéra moze mie¢ mikrodelecje, niezaleznie od stopnia anomalii
w budowie twarzoczaszki [Lackey, Muzio, 2020].

W literaturze przedmiotu mozna znalez¢ opisy ,[...] okoto 180 cech dysmor-
ficznych i wad charakteryzujacych z rdzng czestos$ciag wystepowania zespotu dele-
cji 22q11.2” [Skoczynska, Lehman, 2017, s. 443]. Trzeba pamigta¢, ze — ze wzgledu
na szerokie spektrum kliniczne mikrodelecji — rozpoznanie moze by¢ op6znio-
ne u dzieci bez klasycznych symptomoéw [Yoo i wsp., 2017]. Do objawdw zespotu
DiGeorge’a zalicza si¢: wady serca, hipokalcemie (niedobér wapnia w organizmie
czlowieka) spowodowang niedoczynnoscig przytarczyc, zaburzenia odpornosci, hi-
potonie miesniowy, cechy dysmorficzne twarzy, rozszczepy podniebienia: otwarte
i podsluzowkowe, gotyckie podniebienie [por. Pasnik, Cywinska-Bernas, Piotrowicz,
2007; Cancrini i wsp., 2014; Skoczynska, Lehman, 2017; Yoo i wsp., 2017; Lackey, Mu-
zi0, 2020]. Deformacje strukturalne podniebienia mogg prowadzi¢ do niewydolnosci
podniebienno-gardlowej, skutkujgcej trudnosciami w polykaniu.

Pacjenci z zespolem DiGeorge’a charakteryzujg si¢ krotkimi, waskimi, sko$no-
-dolnie? ustawionymi szparami powiek, ptaskg nasadg nosa, krotka rynienka noso-
wa, malymi, ,,rybimi” ustami, a takze odstajacymi, nisko osadzonymi uszami [Pas-
nik, Cywinska-Bernas, Piotrowicz, 2007]. U oséb z delecjg 22 chromosomu moga
wystapi¢ problemy zotagdkowo-jelitowe, zaburzenia czynnosci nerek, nieprawidlo-
wosci ortopedyczne, zaburzenia stuchu i mowy oraz lekki stopien niepetnosprawno-
$ciintelektualnej [Fomin i wsp., 2010]. Dzieci z zespolem DiGeorge’a, w poréwnaniu
ze zdrowymi rowiesnikami, narazone sg na wigksze ryzyko wystapienia deficytow
uwagi, nadpobudliwosci psychoruchowej i trudnosci szkolnych [Fomin i wsp., 2010;
Cywinska-Bernas i wsp., 2018].

Wieloosrodkowe badania wloskich lekarzy wykazaly, ze gtéwne kliniczne symp-
tomy choroby u dzieci przed 2. rokiem zycia to hipokalcemia i anomalie mie$nia
sercowego, natomiast u chorych po 2. roku zycia - zaburzenia autoimmunologicz-
ne, dysmorfizm twarzy, opdéznienia rozwoju intelektualnego oraz zaburzenia mowy
[Cancrini i wsp., 2014].

2 W literaturze medycznej wymiennie stosuje sie okreélenia skosno-dolne ustawienie szpar powieko-
wych i antymongoidalne ustawienie szpar powiekowych [por. Pasnik, Cywinska-Bernas, Piotrowicz,
2007; Skoczynska, Lehman, 2017].

© by the author, licensee £6dz University - £6dZ University Press, £6dZ, Poland. This article is an open access article
distributed under the terms and conditions of the Creative Commons Attribution license CC-BY-NC-ND 4.0



28 « EwaGacka

Diagnoza logopedyczna pacjenta z zespotem DiGeorge’a

Komunikacja za pomocg jezyka pojawia sie na pewnym etapie rozwoju, a jej ,,|...]
poczatek przypada - jak podaje wigkszos¢ zrodel — na okres miedzy 9. a 12. miesig-
cem zycia dziecka” [Porayski-Pomsta, 2015, s. 84]. Logopedyczna ocena niemowle-
cia koncentruje sie wiec przede wszystkim na czynnosciach, ktére poprzedzajg po-
jawienie si¢ komunikacji jezykowej [Gacka, 2016]. Sprawdzeniu podlegaja odruchy
ustno-twarzowe, czynnoéci prymarne mowy> (sposéb przyjmowania pokarmoéw,
sposob oddychania), reakcje stuchowe, pierwsze zachowania o charakterze komu-
nikacyjnym i spotecznym, takie jak u§miech w reakecji na druga osobe, wspdlne pole
uwagi, gesty stuzagce komunikacji, a takze umiejetnosci nasladowania zachowan po-
zawerbalnych®. Analizowana jest takze budowa i sprawno$¢ aparatu artykulacyjne-
go oraz wrazliwos¢ ciata - zwlaszcza twarzy i ragk — na dotyk. U starszych niemow-
lat (tych po 6.-9. miesigcu zycia) oceniane s3: rozumienie prostych komunikatow
stownych, zdolno$¢ nasladowania dzwiekéw styszanych z otoczenia (gaworzenie),
pierwsze pojawiajace si¢ stowa. Ze wzgledu na $cistg korelacje umiejetnosci moto-
rycznych z etapami nabywania mowy w badaniu nalezy uwzgledni¢ czas osiggania
poszczegdlnych ,, kamieni milowych” rozwoju ruchowego dziecka (podnoszenie glo-
wYy, wyciaganie rak, chwytanie przedmiotéw, manipulowanie nimi, przekrecanie si¢
z brzucha na plecy i na odwrot, siedzenie, raczkowanie, wstawanie, chodzenie).
Diagnoze logopedyczna opisywanego w artykule szesciomiesiecznego niemow-
lecia przeprowadzono (uwzgledniajagc wymienione obszary) na podstawie wywiadu
logopedycznego z rodzicami dziecka, analizy dokumentacji specjalistycznej (ksig-
zeczka zdrowia dziecka, karta leczenia szpitalnego, wyniki badan medycznych) oraz
badania logopedycznego zrealizowanego w trakcie dwoch spotkan. Wywiadu udzie-
lili obydwoje rodzice, w obecnosci ktorych odbylo si¢ badanie logopedyczne.
Dziecko przyszlo na $wiat w 37 hbd, droga cesarskiego cigcia. Przebieg cigzy byt
prawidlowy, wykonane badania prenatalne> nie wykazaty zadnych nieprawidtowo-
$ci. Pod koniec cigzy zdiagnozowano wielowodzie. Przyczyna podjecia decyzji o ce-
sarskim cieciu byt brak postepu akeji porodowej. Chlopiec urodzit si¢ z masg ciata
wynoszacg 3030 g, zostal oceniony na 10 punktéw w skali Apgar. Po porodzie le-
karze stwierdzili brak odruchu ssania, cechy dysmorfii twarzy (w karcie leczenia

3 Danuta Pluta-Wojciechowska do czynnosci prymarnych, oprécz oddychania, przyjmowania pokar-
mow i picia, zalicza inne niewerbalne czynnoéci kompleksu ustno-twarzowego, takie jak ,,[...] mimika
twarzy, autostymulacja, autobadanie, autoeksperymentowanie i autozabawy orofacjalne, odczuwanie
doznan ptynacych z jamy ustnej, konstytuujacych wraz z ukladem nerwowym ruchowa baz¢ mowy
[...]” [Pluta-Wojciechowska, 2011, s. 125].

4 Terminarz pojawiania si¢ zachowan i umiejetnos$ci podlegajacych ocenie w badaniu logopedycznym
niemowlecia mozna znalez¢é miedzy innymi w pracach Jagody Cieszynskiej i Marty Korendo [2008],
Marzeny Machos [2013], Izabeli Bogudzinskiej i Tomasza Wozniaka [2013] oraz Ewy Gackiej [2016].
5 Przeprowadzono je ze wzgledu na wiek kobiety (35 lat).
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szpitalnego nie sprecyzowano tych cech), a takze wade wrodzong - po jednym do-
datkowym palcu na obu dloniach®. Jeszcze podczas pobytu w szpitalu dziecko prze-
szlo zabieg ich usuniecia. Na oddziale neonatologicznym odbyly si¢ tez pierwsze
specjalistyczne konsultacje, miedzy innymi: genetyczna, kardiologiczna, neurolo-
giczna. Ta ostatnia wykazala obnizone napiecie migesniowe”. U noworodka stwier-
dzono niewielkiego stopnia ubytek w czesci migsniowej przegrody miedzykomoro-
wej serca (ventricular septal defect — VSD). Wynik przesiewowego badania stuchu
byt niejednoznaczny (nieprawidtowosci dotycza prawego ucha). Dziecko zostalo wy-
pisane ze szpitala ze wstepnym rozpoznaniem zespolu DiGeorge’a. W zaleceniach
poszpitalnych znalazl si¢ zapis o koniecznosci objecia niemowlecia opiekg lekarzy:
genetyka, kardiologa, immunologa, neurologa i audiologa. Badania genetyczne po-
twierdzily wstepne rozpoznanie (dziecko pozostaje pod opieka poradni genetycz-
nej). Neurolog stwierdzit obnizone napiecie migsniowe i zlecit rehabilitacje ruchowa.
Od 3. miesiaca zycia chlopczyk jest rehabilitowany metoda Bobathow. Na obecnym
etapie rozwoju jest w stanie na krdtko unies¢ gtowe, samodzielnie nie siedzi, potrafi
przekrecic sie z brzucha na plecy, jeszcze nie opanowal obrotu z plecéw na brzuch.
Dziecko pozostaje pod opieka poradni zaburzen odpornosci w celu obserwacji. Nie
odbyla sie powtdrna konsultacja audiologicznad. Kardiolog zalecil okresowe wizy-
ty kontrolne®. U dziecka stwierdzono wiotko$¢ krtani (rodzicéw zaniepokoit cha-
rakterystyczny $wist w trakcie oddychania), podczas badania laryngologicznego nie
wykluczono rozszczepu podsluzowkowego podniebienia. O potrzebie konsultacji
logopedycznej rodzice dowiedzieli sie, przegladajac strony internetowe poswigcone
zespotowi DiGeorge’a.

Informacja o diagnozie byla szokiem dla rodzicow. W nowej sytuacji szczegélnie
zle odnajduje si¢ matka dziecka. Jak przyznaje, przez pierwsze cztery miesiace zycia
syna opieke nad nim ograniczala do czynnosci pielegnacyjnych. Wsparciem staral
sie by¢ maz, a takze ciotka i siostra kobiety. Obecnie matka troche lepiej radzi sobie
ze stresem, ale nadal odczuwa lek, ma poczucie bezsilnosci i momenty zwatpienia.

Podczas badania logopedycznego dziecko bylo spokojne, pozytywnie zareagowa-
fo na dotyk twarzy oraz rak, nie zaobserwowano objawéw nadwrazliwosci. Chlop-
czyk nawigzal kontakt wzrokowy z badajacg, krotko $ledzit jej twarz, poczatkowo
nie odwzajemnil usmiechu. Usmiech spoteczny pojawil si¢ w reakcji na widok ojca,
a pod koniec wizyty takze w stosunku do logopedy. Niemowle $ledzilo wzrokiem

6 Polidaktylia, czyli wrodzona wada polegajaca na obecnoéci dodatkowego palca lub palcéw, jest jedna
z wymienianych nieprawidlowos$ci ortopedycznych w zespole DiGeorge’a [patrz: Homans i wsp., 2018].
7 Moze dziwi¢, ze pomimo obniZonego napiecia mig$niowego dziecko zostalo ocenione na 10 punk-
tow w skali Apgar (jednym z elementéw podlegajacych tej ocenie jest wlasnie napigcie mie$niowe).
8 Do momentu przeprowadzenia diagnozy logopedycznej dziecko nie mialo powtdrzonych badan
stuchu, pomimo niejednoznacznego wyniku badan przesiewowych.

9 Jak wynika z fachowej literatury, niewielki ubytek w przegrodzie migedzy komorami ulega samoist-
nemu zro$nieciu si¢ w pierwszym roku zycia dziecka [por. Olszanowski, Bialkowski, Szkutnik, 2003].
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przesuwajacy sie w linii prostej przedmiot, pod kontrolg wzroku wktadato zabawki
do ust. Potrafilo przetozy¢ zabawke z reki do reki (zdaniem rodzicéw ta umiejetno$é
pojawila sie kilka dni przed badaniem logopedycznym). Podczas zabawy grzechot-
ka chlopiec, trzymany na kolanach matki, nie spogladal za upadajagcym na podtoge
przedmiotem. Okoto dwdch tygodni wezesniej rodzice zwrdcili uwage na intensyfi-
kacje u syna zabaw orofacjalnych z wykorzystaniem wlasnych palcéw oraz zabawek.
W trakcie badania nie zarejestrowano prob wokalizacji. Jak wynika z relacji rodzi-
cow, gluzenie pojawilo sie na przetomie 2. i 3. miesigca zycia chtopca, do momentu
wizyty logopedycznej nie odnotowano gaworzenia.

U dziecka nie stwierdza si¢ juz odruchu szukania, ktéry normatywnie powinien
zanikna¢ okoto 3. miesigca zycial0, nadal obecny jest odruch ssania nieodzywczego
na jezyku oraz podniebieniu (silniejszy odruch na podniebieniu). Zgodnie z dany-
mi z piSmiennictwa wygaszanie odruchowej reakcji ssania przypada na 6.-7. mie-
sigc zycia [Lada, 2012]. Chlopczyk karmiony jest butelky. Urodzit sie bez odruchu
ssania, z obnizonym napieciem mie$niowym, a proby karmienia naturalnego nie
przyniosly pozadanego efektu. Za namowg poloznej rodzice wprowadzili smoczek
terapeutyczny w celu stymulacji odruchowej czynnosci ssania. Obecnie poprawie
ulegta sifa i rytm ruchéw ssacych, niemowle najada sig, przybiera na masie, spora-
dycznie dochodzi do ulewania pokarmu. Wystepuje obustronne nieodzywcze zucie.
Od miesigca matka probuje karmi¢ dziecko tyzeczka, ale chtopiec nie zbiera pokar-
mu wargami. Nie wystepuje juz odruch kasania, ktéry zanika pomiedzy 4. a 7. mie-
sigcem zyciall, odruch wymiotny jest obnizony.

Podczas wizyty diagnostycznej zaobserwowano niedomykanie szpary ust (uchylo-
ne wargi)!2, obnizone napiecie mieénia okreznego ust, a takze wadliwg spoczynkowa
pozycje jezyka i zuchwy. W pozycji spoczynkowej jezyk wychodzi poza obreb dol-
nego walu dziastowego, zakrywajac wigksza cze$¢ dolnej wargi, zuchwa jest opusz-
czona. Chlopczyk wykonuje ruchy lateralne jezykiem, obserwacja nie potwierdzita
prob unoszenia jezyka. Badanie palpacyjne nie wykazato skrécenia wedzidetka pod-
jezykowego. Stwierdzono nieprawidlowy odruch zuchwowy, po wykonanej prébie
usta pozostaly otwarte. Rodzice potwierdzili takze, ze dziecko $pi z uchylonymi us-
tami. Chlopiec ma symetryczne wargi, bez blizn, ptaska rynienke nosowa. Badanie
wykazalo wysoko wysklepione podniebienie oraz rozszczepiony jezyczek, co moze

10 Czas wygaszania reakcji szukania podano za Swietlang Masgutowa i Anng Regner [2009]. Wedlug
Elzbiety Stecko [2013] odruchowa reakcja szukania zanika w 4. miesigcu zycia dziecka.

11 Czas wygaszania reakcji kasania podano za S. Masgutowa i A. Regner [2009]. Wedlug E. Stecko
[2013] odruch kasania zanika w 3. miesigcu zycia.

12 Niemowlegta do okoto 6. miesigca zycia oddychaja wylacznie nosem [Kluj, Gaszynski, 2014], uchy-
lone usta spowodowane obnizonym napi¢ciem warg moga powodowa¢ nawykowe oddychanie torem
ustnym u dzieci takze po 6. miesigcu zycia, dlatego nalezy dazy¢ do wzmocnienia napiecia migsnia
okreznego ust.
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sugerowac rozszczep podsluzéwkowy, dlatego wskazana jest powtdrna konsultacja
laryngologiczna i ewentualna ocena endoskopowa.

Niemowle niekonsekwentnie reaguje na dZwieki z otoczenia. Przy drugiej préobie
(dzwiek bebenka generowany z lewej strony) zauwazono delikatny ruch glowy w kie-
runku, z ktérego ptynat bodziec dzwigkowy. Na dzwigk trojkata podawany do le-
wego ucha dziecko zareagowalo przy trzeciej probie. Bodzce prezentowane z prawej
strony (bebenek, grzechotka, trojkat) nie wywolaly zadnego efektu. Rodzice zaob-
serwowali brak reakcji dziecka na nagly hatas, ktéry nie powoduje wybudzenia czy
przerwy w ssaniu mleka z butelki. Podczas badania logopedycznego chlopiec nie
reagowal na glos ani rodzica, ani logopedy, kiedy nie widzial osoby przemawiajacej
do niego. Reakcja w postaci usmiechu pojawila sie, kiedy dziecko spostrzegto twarz
i usta zwracajgcego sie do niego ojca, a na widok i glos terapeuty zareagowalo ob-
serwacja twarzy logopedy.

Whioski z diagnozy logopedycznej — zalecenia terapeutyczne

U niemowlecia stwierdzono nieprawidtowosci w zakresie funkcji prymarnych
i zwigzanych z nimi odruchéw ustno-twarzowych, hipotoni¢ mieéni jamy ustnej
(jezyka i warg), wadliwg budowe artykulatoréw — rozszczepiony jezyczek, gotyckie
podniebienie oraz zaburzong motoryke jezyka, warg, podniebienia, a takze niejed-
noznaczne reakcje stuchowe. Dziecko wymaga systematycznej opieki logopedycznej,
a rodzice wskazowek, w jaki sposob stymulowac rozwoéj jezykowy syna. Konieczna
jest powtorna kontrola stanu stuchu, decyzja dotyczaca sposobu leczenia ewentual-
nego niedostuchu oraz konsultacja laryngologiczna w celu wykluczenia rozszczepu
podsluzéwkowego. Niezbedna jest kontynuacja rehabilitacji ruchowe;j.

Rodzina potrzebuje opieki psychologa — dziecko wymaga oceny i monitorowania
rozwoju psychoruchowego (ze wzgledu na ryzyko wystapienia niepetnosprawnosci
intelektualnej), a rodzicom nalezy sie wsparcie emocjonalne (s3 na etapie oswaja-
nia si¢ z diagnozg syna) oraz instruktaz dotyczacy mozliwosci pobudzania rozwoju
poznawczego niemowlecia. Rozpacz, bezradnos¢, apatia, poczucie utraty oczekiwa-
nego, zdrowego dziecka to uczucia czesto towarzyszgce mlodym rodzicom w mo-
mencie otrzymania informacji o rozpoznaniu choroby czy zaburzen rozwojowych
u ich dziecka.

Terapia logopedyczna powinna koncentrowac sie na stymulacji neuromotorycznej
twarzy i jamy ustnej!3, usprawnieniu pracy artykulatoréw poprzez masaz i ¢wicze-
nia bierne jezyka, warg, policzkéw i podniebienia. Nalezy pracowa¢ nad zwigksze-
niem napigcia miesnia okreznego ust oraz wzmocni¢ ostabiony odruch wymiotny
13 ‘W tym celu mozna wykorzysta¢ elementy ustno-twarzowej terapii regulacyjnej Rodolfo Castillo-

-Moralesa lub integracyjnej terapii ustno-twarzowej Swiettany Masgutowej, ktorych opisy znalez¢
mozna migdzy innymi w publikacji S. Masgutowej i A. Regner [2009].
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(co utatwi potykanie i zaktywizuje prace zwieracza podniebienno-gardlowego).
Wzmocnienie napigcia mig$nia okreznego ust umozliwi realizacje kolejnych eta-
péw wprowadzania pokarmoéw o réznych konsystencjach oraz opanowanie umie-
jetnosci picia z kubeczka. Odpowiednie napiecie miesnia okreznego ust jest takze
niezbednym warunkiem oddychania torem nosowym. Nalezy dazy¢ do podtrzy-
mania u chlopca zabaw orofacjalnych. W literaturze przedmiotu podkresla si¢ zna-
czenie tego rodzaju aktywnosci dla rozwoju umiejetnosci spozywania stalych po-
karmoéw, a pozniej takze artykulacji, pod warunkiem ze wystepuja ,,[...] w czasie
zgodnym z programem rozwojowym’” [Pluta-Wojciechowska, 2011, s. 167]. Przygo-
towaniu do ksztaltowania umiejetnosci odgryzania, gryzienia, zucia, a wiec spozy-
wania stalych pokarmoéw, a w przysztosci do normatywnej realizacji fonemoéw, stuzy
réwniez usprawnianie pracy narzagdow artykulacyjnych (prowadzone na tym etapie
rozwoju dziecka w sposéb bierny).

Istotng kwestig powinna by¢ stymulacja reakcji stuchowych, czyli dostarczanie
dziecku bodzcédw stuchowych, zachecanie do ich rejestrowania, lokalizowania i roz-
poznawania. Nalezy dba¢ o kierowanie uwagi niemowlecia na twarz osoby moéwiacej,
zwracac sie do chlopca zawsze zgodnie z zasadg ,,twarzg w twarz”.

Wspomagania wymaga rozwdj jezykowy. Rodzice powinni otrzymac¢ wskazow-
ki, w jaki sposéb to czynic. Pierwszoplanowe znaczenie ma podejscie interakcyjne,
w ktérym:

[...] kluczowy jest spos6b komunikowania si¢ z dzieckiem — wysylanie niewerbalnych i wer-
balnych sygnaléw do dziecka oraz dostrzeganie, interpretowanie, wzmacnianie i odpowia-
danie na jego pierwsze zachowania o charakterze interakcyjnym (zaré6wno niewerbalne, jak
i werbalne) [Gacka, 2019, s. 272].

Ten swoisty dialog z niemowleciem stanowi podstawe rozwoju jezykowego i po-
znawczego. Nalezy zwrdci¢ uwage na stymulacje poprzez zabawy angazujace roz-
ne zmysly: wzrok, stuch, dotyk, smak, zapach, rGwnowage, propriocepcje. Zaba-
wy stanowig doskonalg okazje do dostarczania probek mowy oraz ksztalttowania
umiejetnosci komunikacyjnych. Bodzce doptywajace za posrednictwem narzadow
zmystéw przyczyniajg si¢ do rozwoju mozgu, tym samym warunkuja rozwdj psy-
choruchowy.

Zakonczenie

Opisany w artykule przypadek pacjenta z zespolem DiGeorge’a sktania do refleks;ji,
czy dzieci z grup ryzyka zaburzen rozwojowych (w tym zaburzen rozwoju mowy),
a takze ich rodziny otrzymuja dostateczng pomoc logopedyczng i psychologicz-
ng na oddziatach neonatologicznych, a takze po wypisie ze szpitala. Braki w tym
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zakresie potwierdzajg badania dotyczace wczesnej interwencji logopedycznej wobec
dzieci z malg urodzeniowg masa ciala, ktdre takze nalezg do grupy ryzyka niepra-
widlowosci w rozwoju komunikacji jezykowej. Przeprowadzone postepowanie ba-
dawcze wykazalo, ze opieka logopedyczna nie ma charakteru systemowego, rodziny
nie otrzymujg wsparcia, cho¢by w postaci informacji na temat potrzeby i mozliwosci
jej uzyskania, a dostep do pomocy logopedy czy psychologa czesto zalezy od deter-
minacji rodzicow [Gacka, 2020].
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