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www.criduchat.it)
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~Come ando che Maestro Ciliegia, falegname,
trovo un pezzo di legno che piangeva e rideva

come un bambino”,

.Jak to sie stato, ze Mistrz Wisnia, Ciesla, znalazt
kawatek drewna, ktory ptakat i smiaf sie jak
dziecko”,

Z'Przygody Pinokia”
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Dr Serena Nardi

Ukonczyt w 2001 roku terapie logopedyczng w Szkole Medycyny i Chirurgii
Uniwersytetu we Florencji. Pracowata we Florencji w Klinice Neurologicznej Szpitala
Careqggi, a nastepnie w Szpitalu Dzieciecym Meyera.

Nastepnie zaangazowata sie w ABC, Scisle wspotpracujac z dzie¢mi dotknietymi
tym zespotem, koordynujgc projekty edukacyjne, terapeutyczne i szkolne w catym
kraju.

W 2006 roku uzyskata tytut Doradcy - Facylitatora w relacji pomoc.

Serena Nardi wzieta udziat w licznych szkoleniach pogtebiajgcych zagadnienia
zwigzane z wiekiem rozwojowym.
Obecnie prowadzi wyktady i szkolenia oraz mieszka i pracuje w Bolonii.




jego praca jest dedykowana wszystkim tym, ktorzy borykajg sie z tg rzadkg chorobg, zespotem
Cri du Chat (SCDC), i potrzebujg dowiedziec sie o niej troche wiecej.

Ksigzka jest wynikiem doswiadczenia rozpoczetego kilka lat temu, ktdrego gfownym
celem byto wyszkolenie terapeuty w zespole naukowym stowarzyszenia. Terapeuta, ktory
po raz pierwszy specjalizowatby sie w tej rzadkiej chorobie genetyczney.

Nastepnie drugim celem byto konkretne rozpoczecie pracy terapeuty w terenie. Diuga
seria wizyt domowych w rezydencjach rodzin z dziecmi z Cri du Chat rozpoczeta sie w celu
pomocy rodzicom, réznym profesjonalistom zaangazowanym w edukacje dzieci i
nauczycielom. Projekt byt rowniez w stanie zainiciowac zbieranie danych na temat rozwoju
intelektualnego, motorycznego, jezykowego, a zwtaszcza behawioralnego dzieci z Cri du Chat.

Terapeuta prowadzgca pierwszg i drugg faze tego trudnego projektu byta dr Serena
Nardi, ktdra zostata przeszkolona z niezbedng pomocg dr Marileny Pedrinazzi, dr Luisy
Maddalena Medolago Albani, dr Luigi Sangalli i pod nadzorem prof. Paoli Cerrutiego
Mainardiego. Efekt tej pracy, ktora trwalta trzy lata, zostat podsumowany w niniejszej
publikacji w formie ,podrecznika” zawierajgcego wazne spostrzezenia na temat zespotu
oraz przydatne informacje dla nas rodzicow i 0séb pracujacych z naszymi dziecmi. Te
dane, zawsze zwigzane z metodami naukowymi, stanowig podstawe przysztych
aktualizacji i ulepszeri w miare postepu badari.

Wkiad wszystkich cztonkow Komitetu Naukowego ABC w ten projekt od momentu jego
uruchomienia byt bezsprzecznie ogromny i wszyscy zastugujg na naszg wiekszg waziecznosc.
Ci, ktorzy bezposrednio doswiadczyli obecnosci terapeuty w swoich domach, doskonale zdaja
sobie sprawe z uzytecznosci tego projektu i bedg teraz mogli lepiej zrozumiec niektore
fragmenty, czytajac ten prosty tom. Nowi rodzice mogg zamiast tego cieszyc sie
doswiadczeniem, z jakim spotkali sie inni w przesztosci i zaczgc¢ chodzic z jedng noga.

Serdeczne podziekowania kierujemy do Fondazione Monte dei Paschi di Siena, ktdra wspiera
nas w naszych projektach i umoZzliwita powstanie tej publikacji. Co wiecej, ogromne podziekowania
nalezg sie wszystkim wtadzom lokalnym, na ktorych terytoriach mieszka niektdrzy z naszych
pacjentow Cri du Chat, ktdrzy uwierzyli i zainwestowali w naszg prace, takze przekazujgc datki.
Szczegdlne podziekowania nalezg sie réznym administraciom miasta San Casciano w Val di Pesa,
ktore od 1995 roku zawsze byty w czotowce we wspieraniu projektow ABC zarowno pod wzgledem
ekonomicznym, jak i moralnym.

Na koniec chciatbym podziekowac wszystkim rodzinom, ktdre, poruszone tym samym pragnieniem i
potrzebg dowiedzenia sie wiecej o swoich dzieciach, ofiarowaty tak wiele swoich osobistych doswiadczer,
aby ukoriczyc ten podrecznik.

Do nich kieruje sie rowniez wielka zacheta do dalszej pracy z dziecmi, aby w jak
najwiekszym stopniu zneutralizowac szkody wyrzadzone przez te rzadkg chorobe.

Maure Masini,
Matka Tymoteusza
Prezes ABC Associazione Bambini Cri du Chat




TheABC Associazione Bambini Cri du Chatwsparcia oséb z zespotem Cri du Chat i ich
rodzin, to wtoska grupa wsparcia Cri du Chat. ABC to organizacja non-profit zatozona w
pazdzierniku 1995 roku dzieki zaangazowaniu niektorych rodzicéw. Stowarzyszenie ma
na celu rozpowszechnianie informacji wsréd rodzin z dzie¢mi dotknietymi zespotem Cri
du Chat w celu zapewnienia odpowiedniej aktualizacji nowej wiedzy naukowe;j i
terapeutycznej oraz odkry¢, a tym samym zakonczenia ich poczucia izolacji. Ponadto
celem stowarzyszenia jest podnoszenie swiadomosci na temat istnienia syndromu i
zwigzanych z nim probleméw. W szczegdlnosci ABC jest zaangazowana w podnoszenie
Swiadomosci lekarzy, pediatréw, organizacji zdrowotnych i instytucji edukacyjnych,
poprawiajgc w ten sposéb opieke nad chorymi dzie¢mi. Réwnie wazne sg prace
zmierzajace do korelacji danych zwigzanych z monitorowaniem wzrostu i ewolucji oséb
dotknietych SCDC -Syndromem The Cri du Chat-. W tym zakresie ABC od kilku lat oferuje
stypendium w zakresie badan genetyczno-klinicznych, a takze wspotpracuje przy innych
projektach badawczych z Telethon Italia. Ponadto stowarzyszenie nawigzato wspotprace
w zakresie badan i rozwoju terapii z Orphanetem oraz innymi instytucjami i
stowarzyszeniami.
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Maure Masini,prezydent-Manuela Barbini Sfondrini, wiceprezydent. Cztonkowie:Dr
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Dr Carlo Cappelletti - Dr Franca Dagna Bricarelli - Dr Maria Elena Liverani - Dr Luisa
Maddalena Medolago - Dr Marilena Pedrinazzi - Dr Mauro Pierluigi - Dr Luigi
Angelo Sangalli - Dr Fabio Tognon.
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ASPEKTY GENETYCZNE

Zespot Cri du Chat to rzadki zesp6t genetyczny odkryty i zdefiniowany w 1963 roku
przez francuskiego genetyka Lejeune'a. Zespét jest spowodowany delecjg (utrata
fragmentu) krétkiego ramienia jednego z dwdéch chromosoméw numer 5 (5p). (patrz
rys.1)

W wiekszosci przypadkéw delecja jest spowodowana mutacjg de novo, dlatego wynik
kariotypu rodzicéw jest prawidtowy. W 10-15% przypadkéw kariotyp rodzica moze nosic¢
anomalie chromosomowag, czesto translokacje zrébwnowazong, ktéra nie powoduje
zadnych objawoéw u rodzica, ale moze spowodowac delecje u dziecka. W rzadkich
przypadkach delecja pochodzi z innych aberracji chromosomowych, takich jak mozaika
lub odwrécony chromosom pierscieniowy. Analiza cytogenetyczna i molekularna
potwierdza obecnos$¢ obszaréw krytycznych w krétkim ramieniu chromosomu 5, ktérych
utrata odpowiadataby za patologie typowg dla zespotu(patrz rys.2). Nasilenie nastepstw
zespotu jest zmienne i czesciowo skorelowane ze stopniem utraty materiatu
genetycznego. Do tej pory zidentyfikowano trzy geny, z ktérych dwa, semaforyna i &-
katenina, wydajg sie by¢ zaangazowane w rozwdj neurologiczny, a trzeci, hTERT, ktory
moze przyczyniac sie do zmian fenotypowych [por. 27.28].

Konsekwencje utraty materiatu genetycznego obejmujg: zmiany somatyczne, problemy
zdrowotne, problemy neurologiczne, op6znienie wzrostu oraz rozwoju psychomotorycznego i
jezykowego, z duzymi réznicami w zaleznosci od dziecka.

Delecja moze by¢ ,koncowa” - z punktem zerwania, ktéry determinuje utrate fragmentu
chromosomu(patrz rysunek 3}, "Sr6dmigzszowy” - w tym scenariuszu utrata nastepuje w
srodkowej czesci ramienia chromosomu, a punkty przerwania sg dwa (patrz Rysunek 4).
Réwniez w mniejszej liczbie przypadkéw moze wystgpic¢ translokacja. Translokacja polega na
przeniesieniu materiatu miedzy
dwa lub Wigcej réznych 'chromosomé\'/v. CHROMOSOME
Translokacje zrbwnowazone sg rodzajem
Léwnej wymiany” fragmentéw miedzy
réznymi chromosomami, ktéra nie powoduje
utraty materiatu genetycznego i nie
powoduje nieprawidtowosci klinicznych. W
niezréwnowazonych translokacjach jeden lub

wiecej chromosomoéw doznato utraty
materiatu genetycznego, podczas gdy inne
zyskaty jego nadwyzke. Ten ostatni rodzaj
translokacji moze wystgpi¢, poniewaz
kariotyp jednego z rodzicéw zawiera juz
translokacje zréwnowazong. W takich
sytuacjach stan kliniczny jest zwykle ciezszy, a
aspekty kliniczne i cechy somatyczne moga
réznic sie od tych charakteryzujacych zespét
Cri du Chat. [por. 3,6,17,18]
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Ryzyko ujawnienia sie zespotu u drugiego dziecka jest znikome w przypadku mutacji de
novo, natomiast prawdopodobienstwo wzrasta do 9-19% w przypadku translokacji juz
istniejgcej w jednym kariotypie rodzicéw. Poradnictwo genetyczne jest niezbednym
narzedziem do uzyskania wszelkich niezbednych informacji.

Jednak poza genetyka zdrowe Srodowisko wczesnej stymulacji poprzez terapie
celowang moze znaczgco modyfikowac ewolucje rozwoju psychomotorycznego.

ASPEKTY SOMATYCZNE I MEDYCZNE

CECHY CHARAKTERYSTYCZNE PRZY URODZIE

Nastepujace cechy fizyczne sg obecne u noworodkéw z zespotem Cri du Chat (SCDC),
ktére umozliwiajg, poprzez obserwacje kliniczng przez personel medyczny, wczesng
identyfikacje zespotu (co musi zosta¢ potwierdzone badaniami laboratoryjnymi).

Najczestszymi cechami prezentowanymi u dzieci z SCDC sg [por. 1]:
* Typowy ,miauczacy ptacz kotka” (z powodu nieprawidtowosci krtani: nagto$nia mniejsza lub
w ksztatcie rombu, wiotka lub hipotoniczna, ktére okreslajg ostrzejszy ton gtosu)
* Niska waga, obnizony wzrost i matogtowie (obwdd gtowy ponizej
* norma), potencjalne opdznienie wzrostu prenatalnego
* Okragta twarz z petnymi policzkami
* Powiekszony korzen nosa
* Nisko osadzone uszy
* Hiperteloryzm, epicanthus, skosne bruzdy powiekowe, zez
* Mikroretrognathia (mata szczeka)
* Opuszczone usta
» anomalie dermatoglificzne, pojedyncze zmarszczki dtoniowe
* Hipotonia

Rzadziej mozna zaobserwowac te cechy:
* Problemy z oddychaniem (sinica, asfiksja) wystepujg gtéwnie w pierwszym miesigcu zycia.
* Problemy z karmieniem z powodu trudnosci w potykaniu i ssaniu. Problemy te sg zwykle
rozwigzywane przez oddziaty neonatologiczne, a czasami przez Oddziaty Intensywnej
Terapii Noworodkéw (NICU).
* We wczesnych latach zycia do$¢ czeste infekcje drég oddechowych. Z tego powodu
wejscie do ztobka nie zawsze moze by¢ wskazane
+ wady rozwojowe (zwtaszcza nerkowe i sercowe) i mniej powazne wady rozwojowe, takie jak
syndaktylia, przepukliny pachwinowe, dysplazja rozwojowa stawu biodrowego (DDH),
« tailpes equinovarus (TEV), spodziectwo, wnetrostwo (niezstapione jadra). W kazdym
przypadku personel medyczny udzieli informacji dotyczacych interwencji
terapeutycznych lub specyficznych dla wykonywanych badanh przesiewowych.
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EWOLUCJA CHARAKTERYSTYCZNYCH CECHY W POZNYCH LATACH

Cechy fizyczne zmieniajg sie wraz z upfywem lat, a u starszych dzieci czesto

obserwuje sie:

* Waska i wydtuzona twarz

* Ttumienie hiperteloryzmu i epikantu

* Czesty zez rozbiezny

* Wydatne tuki nadoczodotowe

* Podniebienie ostrotukowe (podniebienie wysokie i waskie) oraz wady zgryzu (zgryz otwarty)
* Hipoplazja zuchwy (mata szczeka)

* Krétkie kosci $rodrecza i Srédstopia

* Wzrost i waga na 0go6t nizsze niz normalnie

* Wyttumienie typowego krzyku z zachowaniem ostrego tonu gtosu (krtar pozostaje
mniejsza)

* Przedwczesne siwienie

* Hipertonia, ktéra zastepuje hipotonie obecng przy urodzeniu

+ chéd spastyczny

* Bardziej wyrazna matogtowie

* Opdznienie w rozwoju psychomotorycznym (nabywanie samodzielnego chodzenia,
jezyka itp.).

Moze rowniez wystapic:

* Krétkowzrocznos¢, zaéma i problemy z nerwem wzrokowym
* Ptaskostopie i skolioza
* Bardzo rzadko drgawki.

Wzrost (masa, wzrost i obwdd czaszki) dziecka z SCDC wydaje sie by¢ zmniejszony w
poréwnaniu z normalnymi standardami. W miedzynarodowym badaniu opracowano
specjalnie krzywe wzrostu dla dzieci dotknietych zespotem Cri Du Chat (dostepne online
pod adresemwww.criduchat.itiub na ksigzeczce wydanej przez ABC,Syndrom Cri du
Chat,2002 [por. 1]). Zaleca sie poréwnywanie wzrostu dziecka z CDCS z tymi
specyficznymi krzywymi wzrostu, a nie z tymi odnoszgcymi sie do populacji ogolnej
(poniewaz te dwie tendencje sg rozne i dlatego trudne do poréwnania).

KARMIENIE

Trudnos$ci w karmieniu s3 czesto zgtaszane, zwtaszcza we wczesnych latach zycia. Przy
urodzeniu ssanie moze by¢ stabe i nieefektywne; dlatego karmienie piersig moze by¢ trudne.
W przypadkach, gdy dziecko nie jest w stanie jes¢ wystarczajaco duzo, mozna zastosowac
sonde zotgdkowq lub nosowo-zotgdkowa, aby tymczasowo wspoméc wzrost. Ponadto w tej
pierwszej fazie zycia przydatne moze by¢, z pomocg logopedy lub fizjoterapeuty: okreslenie
najbardziej odpowiednich smoczkéw (zaréwno do ssania butelkowego, jak i nieodzywczego -
czyli smoczka), znalez¢ najlepsze pozycje utatwiajgce karmienie i zapewni¢ pierwotng
stymulacje ustno-twarzowg, aby utatwi¢ ssanie i potykanie.

Nastepnie mogg wystapic¢ trudnosci w koordynacji oddychania i potykania.
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kundel. Czesto objawiajg sie one kaszlem i dyskomfortem podczas jedzenia i zwykle
wystepujg w 5. i 6. miesigcu zycia. Po raz kolejny logopeda lub fizjoterapeuta moze by¢
cenng pomocg w przypadku, gdy takie trudnosci sg wyrazne i czeste. Ogdlnie rzecz
biorac, przed rozpoczeciem karmienia dziecka przydatne moze by¢ sprawdzenie, czy
drogi oddechowe sg wolne i ewentualnie wyczyszczenie $luzu z nosa.

Szczegdblng uwage nalezy zwréci¢ na konsystencje zywnosci. Na ogét do 6. miesigca
zycia dziecko przyjmuje wytgcznie ptyn (mleko), a nastepnie okoto 6. miesigca zycia
wprowadza sie pierwsze pokarmy homogenizowane i pétptynne. Nastepnie stopniowo:
koktajle, grubo zmiksowane jedzenie i posiekane jedzenie sg w kohcu wprowadzane do
diety dziecka, zwykle okoto 10-12 miesigca, podobnie jak miekkie pokarmy pokrojone na
mate kawatki (ktore tatwo rozpuszczajg sie w ustach dziecka). Za radg pediatry kroki te
mozna uznac¢ za podobne u dziecka dotknietego CDCS, chociaz kazdy przypadek nalezy
ocenic

indywidualnie. Warto tez wprowadzi¢ uzywanie odpowiedniej szklanki juz po 12.
miesigcu zycia, tak aby stopniowo zmniejsza¢ zuzycie butelki (co nalezy catkowicie
odstawic¢ w ciggu 18-24 miesiecy). Ponownie logopeda moze pomdc w ocenie
kompetencji dziecka i wesprze¢ rodzicow podczas zmiany narzedzi, konsystencji jedzenia
i strategqii.

Jest to szczegdlnie wazne z dwdch powodoéw. Po pierwsze, na poziomie ustnym i
motorycznym, dzieci z SCDC mogg wykazywac pewne utrudnienia (patrz Cechy ztotej motoryki,
problemy ortodontyczne i dentystyczne) z trudnosciami w zuciu i radzeniu sobie z
Ltrudniejszym” pokarmem. Wynikajgca z tego postawa ochronna rodzicéw polega na
kontynuowaniu karmienia dziecka miekkimi pokarmami przez zbyt dtugi czas, znacznie w
ciggu pierwszego roku zycia. Niestety, pozbawiajgc mozliwosci éwiczenia miesni ustno-
twarzowych do bardziej wymagajgcych zadan, nie utatwia to rozwoju funkcji jamy ustnej
dziecka. Po drugie, na poziomie sensorycznym dzieci z SCDC mogg by¢ bardziej wrazliwe na
zmysty ustne, dotykowe i wechowo-smakowe. Moze sie wiec zdarzy¢, ze dziecko przyzwyczai
sie do niektérych rodzajéw jedzenia dla niemowlat (o okreslonym smaku, zapachu, kolor i
faktura) odrzucajac inne propozycje. Zamiast tego wazne jest stopniowe dostarczanie dziecku
réznych bodzcéw w celu utatwienia rozwoju i doskonalenia jego zdolnosci sensorycznych.
Zaleca sie zatem dokonywanie niewielkich zmian w konsystencji, smaku lub temperaturze
pokarmu, dopdki dziecko go nie zaakceptuje. Sugerujemy réwniez, aby nie miesza¢ wielu
smakoéw w jednym positku, ale podzieli¢ je na wiecej positkéw [por. 15].

Co wiecej, pozwdl dziecku jes¢ samotnie wlasnymi rekami bardzo wczes$nie, zwtaszcza
gdy do jego diety wprowadzane sg miekkie, ale state pokarmy. Dodatkowo w ten sposéb
daje dziecku wielokrotng i motywujgcg mozliwos¢ osiggniecia znacznej samodzielnosci
oraz ¢wiczenia zdolnosci manualnych i wizualnych. Sg to bardzo wazne umiejetnosci,
ktére moga by¢ niezwykle trudne do zdobycia w pdZniejszej pracy i terapii, ktéra zwykle
jest mniej motywujaca, a przez to skuteczna. Sztué¢ce mozna wprowadzic¢ pdézniej, bez
pospiechu: dla dziecka dotknietego SCDC kontrolowanie narzedzia jest trudniejsze niz
kontrolowanie wiasnej reki i ruch, ktéry musi wykona¢, aby podnies¢ tyzke lub




92UE8L0REREELMNAC.ES EREIEapEn)

widelec jest mniej wymagajacy, a wiec mniej stymulujacy niz ten zrobiony rekami [por. 1].

Dieta i edukacja zywieniowa dziecka sg zwykle postrzegane przez rodzicéw jako
bardzo wazny aspekt, zwtaszcza we wczesnych latach zycia. Rodzice dzieci dotknietych
SCDC mogg odczuwac zwiekszony niepokdj, poniewaz wzrost dziecka moze by¢
wolniejszy oraz z powodu trudnosci, jakie mogg pojawic sie w procesie zywienia. W
zwigzku z tym podstawowe znaczenie ma wsparcie pediatry i logopedy w prowadzeniu
rodzicow w wyborze pokarmu oraz propozycje zachecajgce do rozwoju umiejetnosci
zywieniowych dziecka.

Trudnosci ze snem

Rodzice czesto zgtaszajg trudnosci, jakie napotykajg dzieci SCDC podczas snu. Mozemy
rozwazy¢ dwie rézne kwestie: pierwszg mozna zdefiniowac jako trudnos$¢ w samoregulag;ji
cyklu snu i czuwania. Dotyczy gtdéwnie niemowlat i matych dzieci i objawia sie
trudnosciami z zasypianiem i/lub czestymi nocami i wczesnymi porannymi
wybudzeniami. Drugie, czesto wynik pierwszego, mozna okresli¢ jako zaburzenie
zachowania zwigzanego ze snem. Najczes$ciej wystepuje u starszych dzieci i mtodziezy,
gdy oprécz trudnos$ci w samoregulacji snu, wystepujg réwniez problemy behawioralne
(np. zasypiajg i $pia tylko w obecnosci rodzica).

Odnos$nie pierwszego aspektu, nalezy pamieta¢, ze czesto noworodkom moze by¢
trudno zasnac i ze zazwyczaj uczg sie tego robic i regulowad to miedzy trzecim a szdstym
miesigcem zycia. Postawa rodzicow i niektére mate strategie mogg pomoc dziecku
zorganizowac cykl snu i czuwania oraz utatwic zasypianie [por. 14].

1.Rytmy: warto zawsze ktas¢ dziecko do t6zka o tej samej porze
(miedzy 20.30 a 21) i obudz ich rano o ustalonej godzinie (i nie pozwdél mu-jej spa¢ dtugo
rano, bo on-ona prawie nie spata w nocy). Gdy rytm sie ustabilizuje, dziecko samo obudzi
sie rano po wystarczajgco przespanej nocy.

2.Rutyny: bardzo wazne sg rytuaty snu: kotysanka, pocatunek na dobranoc,
podwijanie kotderek itp. Wszystkie te powtarzajgce sie drobne czynnosci przyczyniajg sie do stworzenia
atmosfery bezpieczenstwa, ktéra uspokaja dziecko i sprawia, ze czuje sie ono chronione.

3.Niech dziecko ptacze: radzimy rodzicom nie spieszy¢ sie, aby uspokoi¢ dziecko za kazdym razem
czas, by ptaka¢, ale zeby da¢ im czas na nauczenie sie samopocieszania. Dla niektérych
rodzicow moze to by¢ bolesne, w takim przypadku zalecamy stopniowe (ale state)
zmniejszanie ich obecnosci. W pierwszym przypadku dziecko nauczy sie spa¢ w ciggu
kilku dni, w drugim bedzie to czas nieco dtuzszy.

4.Konstancja: bardzo wazne jest, aby stale utrzymywac te same metody (nawet
jesli Twoje dziecko jest przeziebione!).

5.Postawa i nastroj rodzicéw: pamietaj, ze niemowleta i dzieci sq bardzo
wrazliwy na stany emocjonalne i napiecie. jesli rutynie przed snem towarzyszy




92U8L0REREELMNACES SR IEaRET)

niepokdj i napiecie ze strony rodzica, dziecko moze mie¢ wieksze trudnosci z relaksacjg i
zasypianiem.

6.Zajecia podczas dniay: szczegdlnie przydatne sg zajecia na Swiezym powietrzu.

Zaleca sie, aby dziecko od poczatku spato w t6zeczku, chyba ze zgtoszono jakie$
szczegdblne problemy zdrowotne (by¢ moze uzycie domofonu, niani elektronicznej lub
podobnego sprzetu moze zapewnic rodzicdw, ze wszystko jest w porzadku).

Drugi aspekt jest widoczny u wiekszosci dorostych, ktérzy nie otrzymali edukacji
Spigcej. W takich przypadkach gtéwnym problemem jest uzaleznienie ich od obecnosci
rodzica, czesto matki. Dziecko zasypia tylko w t6zku rodzicéw zmuszajgc jedno z nich do
spania gdzie indziej. Nie jest za pézno, aby nauczy¢ dziecko spac¢ samotnie, ale bedzie to
wymagato wiecej czasu i wysitku.

ROZWO) PODSTAWOWYCH AUTONOMII OSOBISTYCH

Podstawowe autonomie osobiste obejmuja zdolno$¢ do samodzielnego jedzenia, samodzielnego spania,
rozbierania sie i ubierania sie, kontrole zwieraczy (w dzier iw nocy), umiejetno$¢ samodzielnego chodzenia do
toalety.

Wiele dzieci SCDC z tatwoscig osigga te podstawowe autonomie (prawdopodobnie wymagajgce
niewielkiej pomocy ze strony dorostych), jesli sa ksztatcone od najmtodszych lat. Bardziej
prawdopodobne jest, ze tych podstawowych autonomii brakuje u dorostych Cri du Chat, ktérzy nie
zostali wyksztatceni w tym zakresie, czesto z powodu braku konkretnych instrukgji i informacji
udzielanych rodzicom przez lekarzy i rehabilitantéw.

Rodzice sg zachecani do zwracania uwagi na te kwestie od pierwszych dni. W szczegélnosci, jak
wspomniano wczes$niej, edukacja majgca na celu wyrobienie sobie samodzielnych nawykdéw spania
w placéwkach opiekunczych powinna rozpoczac sie niemal natychmiast (zob. pkt 4). Co wiecej, od
czasu wprowadzenia do diety dzieci pierwszych pokarméw statych, mozesz pomac i utatwi¢ im
samodzielne karmienie sie rekoma (patrz punkt 3). W zaleznosci od rozwoju dziecka, na og6t miedzy
2 a 3 rokiem zycia, mozna zacza¢ uczyc je ubierac i rozbiera¢, wprowadzajac stopniowo coraz
bardziej wymagajace procedury. Na poczatek moze to by¢ po prostu poproszenie dziecka o
Sciggniecie koszulki lub swetra po zatozeniu go przez rodzica na gtowe i ramiona, lub o wsuniecie
jednej reki po drugiej w koszulke itp., az do momentu rozwdj petnej autonomii. Nalezy réwniez
pamieta¢, ze rozbieranie jest tatwiejsze niz ubieranie i ze dziecko moze potrzebowa¢ pomocy w
wykonywaniu czynnosci wymagajgcych motoryki matej. Na przyktad wigzanie i odwigzywanie
sznurkéw butéw tenisowych moze by¢ zbyt trudne i wymagac interwencji osoby dorostej, natomiast
zapinanie lub odpinanie paskéw z rzepami moze by¢ wykonane przez dziecko samodzielnie.

W zakresie kontroli zwieraczy moze by¢ przydatna porada doswiadczonego rehabilitanta
lub psychiatry dzieciecego. W szczeg6lnosci mozna zaproponowaé, aby dziecko korzystato z
toalety, gdy jest w stanie utrzymac pozycje siedzacg z wystarczajacg réwnowaga, ale
ewentualnie zanim nauczy sie stac i chodzi¢ samotnie. Moze by¢ przydatne, aby po positku
dziecko siedziato na jedng lub dwie minuty w toalecie, aby utatwi¢ dziecku
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zwigzek miedzy tazienkg a wypréznieniem (petny zotgdek determinuje odbicie
oproézniania jelit). Nastepnie nalezy zawsze ktas¢ dziecko do toalety (z ewentualnymi
korektami, aby siedzenie byto wygodne) w regularnych odstepach okoto 30 minut,
zostawiajac je bez pieluch na caty dzien (taka praca lepiej nadaje sie do wykonania w
okresie wiosenno-letnim) . Zapoznanie sie z toaletg i mozliwos$cig zdejmowania pieluszek
jest zwykle uzyskiwane przy tego rodzaju pracach, mimo ze czas moze by¢ rézny w
zaleznosci od dziecka.

ROZWQ) PSYCHOMOTORA I JEZYKA

Rozwdj psychomotoryczny dzieci z Cri du Chat jest powaznie opézniony, chociaz
ostatnie badania wskazujag na bardziej pozytywne i optymistyczne wyniki niz w przesztosci
[por. 19, 20]. W szczegdlnosci fundamentalne (lub kluczowe) sg tryby edukacji i
wychowania dziecka. Wczesne badania dotyczg dzieci mieszkajgcych i wychowujgcych sie
w placéwkach opiekuhczych, cho¢ z opdznieniem, kolejne opieraty sie na obserwacji
dzieci wychowywanych we wiasnej rodzinie i wczednie wprowadzonych do projektéw
terapeutycznych. Te ostatnie wykazaty lepszy rozwoj poznawczy i psychomotoryczny [por.
6, 8]. To juz sugeruje, ze powaga uszkodzen genetycznych nie jest jedynym waznym
czynnikiem, a zamiast tego srodowisko, w ktérym dorastajg, odgrywa kluczowa role w
rozwoju dziecka.

W badaniu Mainardi i wspotpracy z 2001 roku [por. 6], po wprowadzeniu 80 dzieci Cri
du Chat do skali Denver, okazato sig, ze 50% dzieci byto w stanie samodzielnie wstac i
utrzymac sie na nogach w 21. miesigcu zycia i byto w stanie samodzielnie chodzi¢ w wieku
3 lat (i 95% chodzi¢ w ciggu osmiu lat). Ponadto 50% dzieci w 9. miesigcu potrafito
chwyta¢ przedmioty, aw wieku czterech lat samo je$¢. 50% powiedziato réwniez ,mama i
tata” w wieku trzech lat i potrafito potgczy¢ dwa stowa w wieku pieciu lat.

Z kilkoma wyjgtkami dzieci z Cri du Chat bedg chodzi¢ samodzielnie, cho¢ z
opo6znieniem w nabywaniu tej kompetencji. Dlatego priorytetem interwencji
fizjoterapeutycznej nie powinna by¢ pionizacja (np. zastosowanie statyki) i osiggniecie
chodu, ale promocja dobrej organizacji ruchowej. Mozna to osiggna¢ poprzez ¢wiczenie
ukierunkowanych ruchéw: slizganie sie, raczkowanie i kroki postawy sg przygotowaniem i
podstawg do rozwoju umiejetnosci samodzielnego chodzenia w bardziej harmonijny
sposdb. W rzeczywistosci gtdwne trudnosci obserwuje sie w dynamicznej koordynacji
ruchow rak i umiejetnosci motorycznych.

Jesli chodzi o rozwdj jezykowy, ktéry jest szczegdlnie zagrozony u dzieci dotknietych
przez SCDC, mozna zaobserwowac dwie linie rozbieznosci z prawidtowym wskaznikiem
rozwoju [por. 12]. Pierwszym z nich jest réznica miedzy wiekiem chronologicznym dziecka
a przypuszczalnym wiekiem jezykowym. Réznica ta poteguje sie wraz ze wzrostem wieku
(np. wiek metrykalny dziecka to 6 lat, ale jego jezyk moze by¢ podobny do dwulatka).
Druga linia rozbieznosci to ta miedzy rozumieniem jezyka a jezykiem ekspresyjnym: w
rzeczywistosci, podczas gdy
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rozumienie jezyka wydaje sie ewoluowac do okoto wieku jezykowego 10 lat, u wiekszosci
dzieci zaobserwowano, ze jezyk ekspresyjny nie wykracza poza wiek 2,3 roku. Studium
Séhnera i Mitchella, 1991 [por. 24] sugeruje korelacje miedzy op6znieniem poznawczym i
motorycznym a jezykiem ekspresyjnym.

Kolejna obserwacja, zwigzana z umiejetnosciami jezykowymi i komunikacyjnymi, ktérg
nalezy wzig¢ pod uwage. W niektérych przypadkach ekspresyjne umiejetnosci jezykowe
sg bardzo ograniczone, ale zauwaza sie dobre wykorzystanie umiejetnosci komunikacji
niewerbalnej, takich jak uzywanie mimiki, gestow i sekwencji gestow. Sugeruje to
mozliwos¢ wykorzystania innych kanatéw komunikacji (w odniesieniu do zasad AAC -
Wspomagajgcej Komunikacji Alternatywnej - lub CF - Utatwionej Komunikacji -) w celu
czesciowego ztagodzenia ograniczern komunikacji werbalnej. W innych przypadkach
zauwaza sie niewielkie lub zadne zastosowanie tych niewerbalnych sposobéw
komunikacji, obok braku komunikacji werbalnej. Obserwujac te dzieci, ktére
niekoniecznie maja najwieksza utrate genow, podkresla sie obecnos¢ powaznych
trudnosci sensorycznych oraz ,stabego” i stereotypowego zachowania. Wptywaja one po
pierwsze na dostep jezykowy i komunikacyjny (przede wszystkim swiadomos¢ faktu, ze
Srodowisko zewnetrzne moze sie komunikowac), a po drugie na mozliwos¢ ekspresji
(zrozumienie faktu bycia w stanie komunikowac sie ze sSrodowiskiem zewnetrznym).

Aspekty te zostang szerzej omowione w III czesci ksigzki.

NADAKTYWNOSC I BRAK UWAGI

Nadpobudliwos¢ jest jedng z najwazniejszych i cze$ciej prezentowanych konsekwencji
zespotu. Moze sie to objawia¢ w réznych trybach i natezeniu, a jest to szczegdlnie
widoczne, gdy dziecko jest bardziej zmeczone, zestresowane lub szuka uwagi osoby
dorostej. Nadpobudliwo$¢ wyraza sie niepokojem, drazliwoscia, impulsywnoscig i
niemoznoscia czekania. Co wiecej, dziecko moze szybko zamieni¢ jeden przedmiot czy
zabawke na inny, nawet nie bawigc sie nim ani nie uzywajgc go do swoich wtasciwych
funkcji (np. nie uzywa otéwka do bazgrania, ale wktada go do ust lub uderza nim o
podtoge). Dziecko moze tez postrzegac przestrzen tak, jakby nie miata granic i regut (np.
moze biegac ulicg bez wyczucia zagrozenia lub porusza¢ sie po domu rzucajgc na
podtoge jakiekolwiek ozdoby,

Jednocze$nie mozna zaobserwowad niskg uwage i koncentracje dziecka, ktére moze
by¢ niezwykle tatwo rozpraszane przez inne bodzce dzwiekowe i wizualne. Dlatego
bardzo wazne jest stworzenie Srodowiska sprzyjajgcego unikaniu rozkojarzen
sensorycznych, tak aby dziecko mogto angazowac sie w bardziej ciggtg aktywnos¢ [por.
21].

Aby okresli¢ pewne punkty odniesienia w odniesieniu do oczekiwanego okresu uwagi, wazne
jest, aby wzig¢ pod uwage domniemany wiek umystowy dziecka. W rzeczywistosci, jesli dziecko...
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wiek umystowy to 2 lata, bedg w stanie skupic sie na jednej czynnosci nie dtuzej niz 3 lub
4 minuty. Dlatego wazne jest, aby proponowana aktywnos¢, zaréwno w Srodowisku
rodzinnym, terapeutycznym, jak i szkolnym, trwata krétko i byta powtarzana kilka razy w
ciggu dnia w celu uczenia sie przez dziecko [por. 11].

Dla dzieci wykazujgcych te trudnosci bardzo wazne staje sie utrzymywanie
regularnych rytméw w artykulacji codziennych czynnosci i odpowiedniego snu w nocy.

Fundamentalna jest réwniez rola dorostego w utrzymywaniu stanowczej i zdecydowanej
postawy edukacyjnej, aby nauczy¢ dziecko zasad, ktérymi moze kierowac sie w codziennym
zyciu. Wazne jest réwniez, aby osoba dorosta nawigzata z dzieckiem kontakt wzrokowy i
rozmawiata z nim w prostych zdaniach z towarzyszgcag mimikg zgodng z przekazem stownym
(jesli celem jest obwinianie go, to nie nalezy sie usmiechac, ale mie¢ gniewna mine) . Poza tym
rola osoby dorostej nie moze obejsc¢ sie bez angazowania dziecka w doswiadczenia ruchowe i
zmystowe, czynnosci i ¢wiczenia, ktére uczg go i pokazuja, jak kierowaé swojg energig w
ukierunkowany i konkretnie skonceptualizowany sposéb [por. 22].

ASPEKTY SENSORYCZNE

ZWIAZEK MIEDZY ASPEKTAMI SENSORYCZNYMI A CHARAKTERYSTYKAMI
BEHAWIORALNYMI

Nadwrazliwos$¢ na dzwieki i obrazy jest jedng z gtéwnych cech charakterystycznych
zespotu Cri du Chat [por. 12, 13]. Te nadwrazliwosci wynikajg z niedoboru osrodkowego
uktadu nerwowego (OUN) na poziomie integracji i przetwarzania informacji czuciowych,
dzieki czemu narzady zmystéw i urzadzenie dekodujgce sg zwykle nieuszkodzone.

Nadwrazliwo$¢ na dZzwieki polega z jednej strony na percepcji hatasu o bardzo niskiej
czestotliwosci oraz wszystkich tych dzwiekéw stanowigcych tto dzwiekowe otoczenia
(ktore zwykle odbierane sg tylko wtedy, gdy stajg sie Swiadomym obiektem naszej uwagi).
Z drugiej strony, hatasy o duzej intensywnosci sg wzmacniane i stajg sie bardzo ucigzliwe
dla dziecka, zwtaszcza jesli sg nieprzewidywalne. Konsekwencjg jest to, ze dziecko bedzie
szczegolnie przyciggane przez dzwieki ledwo dostrzegalne, zwykle bez znaczenia, i bedzie
wykazywato wieksze trudnosci w wyborze sposréd wszystkich towarzyszacych dzwiekow,
takich jak ludzki gtos.

Aby uporac sie z deficytami jezykowymi, konieczna jest zatem ocena tych aspektow i
mozliwosci ich leczenia. Nadwrazliwo$¢ na dZzwieki moze wystepowac z réznymi trybami i
intensywnoscig. Dzieci mogg zwracac¢ uwage na zwykte skrzypienie lub by¢ niespokojne w
srodowiskach z gtosnym hatasem w tle, a takze by¢ zdenerwowane i przestraszone
gto$nymi i nagtymi dzwiekami (np. syrena karetki, grzmot, motocykl itp.). . Bardzo czesto
zdarza sie rowniez, ze dziecko z nadwrazliwoscig na dzwieki podkreca gtosnos¢ muzyki.
Fakt ten czesto wprawia rodzicéw w ostupienie. Trzeba jednak wzig¢ pod uwage, ze
muzyka ma rytm,

10
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nie nagtym wybuchem, a wiec zawiera bardzo cenng dla dziecka ceche: jest przewidywalny. Dzieki
temu gtosna muzyka moze sprawiac dziecku ogromng przyjemnos¢, nie tylko dlatego, ze moze by¢
przyjemna, ale dlatego, ze moze zagtuszy¢ wszystkie inne dzwigki otoczenia, ktére sg znacznie mniej
przewidywalne.

Charakterystyczng cechg zespotu, cho¢ odmienng w kazdym przypadku, sg zmiany w
innych kanatach czuciowych. W nastepnej sekcji wymieniono gtéwne objawy
behawioralne przypisywane tym deficytom sensorycznym. Jesli chodzi o wrazliwos¢
dotykowg, mozna zauwazy¢ pewne zmiany: wrazliwos¢ na boél jest zwykle zmniejszona,
aby dziecko nie ptakato, lub ptacze tylko troche, na przyktad w przypadku upadku.
Podobnym odczuciem moze by¢ dla nas, po znieczuleniu u dentysty, sposéb, w jaki
wyczuwasz usta, jezyk itp.). W niektérych innych przypadkach, cho¢ rzadziej, wrazliwos¢
na bol jest bardziej wyrazna lub moze by¢ odczuwalna po pewnym czasie.
Powierzchowna wrazliwos$¢ dotykowa jest zwykle bardziej uwydatniona. Na przyktad
wszystkie te powierzchowne i drobne kontakty, jak pieszczota lub grzebieh do wtoséw,
moze skutkowac¢ bardzo dokuczliwym dla dziecka (aby zrozumiec¢ to odczucie mozemy
pomyslec o tym, o ile bardziej wrazliwa jest skéra po oparzeniu stonecznym).
Paradoksalnie wtedy uderzenie w ramie moze by¢ odczuwane jako przyjemniejsze niz
pieszczota. W innych przypadkach lub oprécz tych zmian, dziecko moze wykazywac takie
zachowania, jak drapanie, gryzienie i pocieranie skdry, czesto az do rozdarcia skory, jakby
miato rodzaj ciggtego rozdraznienia (pomysl na przyktad o uczucie na skérze wywotane
przez ukaszenie owada).

Zmiany wrazliwos$ci na smak i zapach zostaty juz wspomniane na stronie 4 w akapicie

«Karmienie”.

BRAKI SENSORYCZNE I STEREOTYPOWE ZACHOWANIA
Zmiany sensoryczne mozna podzieli¢ na:

« NADWRAZLIWOSC (nadmierna stymulacja): droga sensoryczna jest nadmiernie otwarta i
dlatego stymulacja docierajgca do mézgu jest nadmierna i ktopotliwa.
« HIPO-WRAZLIWOSC (podczas stymulacji): droga czuciowa nie jest wystarczajgco otwarta
i w konsekwencji stymulacja jest zbyt krétka i nie moze dotrze¢ do mézgu
* BIALY SZUM: droga sensoryczna, z powodu defektu, wytwarza niezalezne bodzce
sensoryczne, ktére nie odpowiadajg temu, co dzieje sie w Swiecie zewnetrznym. W
zwigzku z tym komunikat dochodzgacy z zewnatrz jest zmieniany lub w skrajnych
przypadkach jest zagtuszany szumem tta systemu. W przypadku tego typu zmian
przyczyna nie lezy na poziomie obwodowym (np. narzady zmystéw zwykle nie majg
zmian), ale lezy w zaburzonym funkcjonowaniu OUN.

Stereotypowe zachowania dziecka sg zwigzane z tymi zmienionymi modalnosciami
sensorycznymi. [por.22]

Zrédtem wielu stereotypdw zachowan i typowych postaw sg zmiany sensoryczne.
LHiper - zmiany” sg charakterystyczne dla SCDC. Kanat sensoryczny jest zbyt otwarty, a
OUN otrzymuje ogromng ilos¢ informacji. Jednoczes$nie
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KLASYFIKACJA STEREOTYPOWYCH ZACHOWAN I TYPOWYCH POSTAW

W OPARCIU O ROZNE ZMIENIONE MODALNOSCI SENSORYCZNE

(Wyciag z: Luigi Sangalli, , L ‘attivita motoria compensativa', Trentouno Edizioni, 2006)

Zmianom dotykowej percepcji sensorycznej odpowiadajg nastepujace stereotypowe
zachowania:

* chodzenie na palcach

* Zmniejszona wrazliwos¢ na bol

* Zirytowane reakcje na pieszczoty lub pocatunki

+ Ekstremalna wrazliwo$¢ na bél

* Obecnos¢ statego bodzca (np. dziecko ciggle pociera sie w miejscu, w ktérym uderzyto pot
godziny wczesniej)

* Drzenie rak i/lub klepanie w czoto, twarz lub bok twarzy.

+ Uderzanie gtowa w twarde powierzchnie

» Tworzenie gtebokich ran w skérze

* Bicie, bicie, gryzienie w celu zranienia sie

Wizualne problemy sensoryczne odpowiadajg nastepujgcym stereotypowym zachowaniom:

* Unikanie nawigzywania kontaktu wzrokowego

* Wpatrywanie sie w swoje rece, przedmioty lub inne szczegéty w otaczajgcym srodowisku przez co najmniej pie¢ sekund
* Szybkie przesuwanie palcéw lub dtoni przed oczami przez kilka sekund lub dtuzej

* Wpatrywanie sie w rzeczy w powietrzu, ktére tylko oni widzg

* Przenoszenie przypadkowych obiektéw w celu ich wirowania (np. talerze, kubki, szklanki itp.)

» Obracajgce sie i wirujgce kulki lub kota

+ Uktadanie przedmiotéw z niezwykita precyzja

* Tworzenie drutéw z ich $ling

Stuchowe problemy sensoryczne odpowiadajg nastepujagcym stereotypowym zachowaniom:

* Emitowanie wysokich i/lub gtosnych dzwiekéw lub wokalizacja samostymulacji
+» Uderzanie sie w gtowe lub uszy

+ Uderzanie przedmiotami w celu wytworzenia hatasu

+ Odizolowanie sie w muzyce i/lub stuchanie bardzo gto$nej muzyki

* Zakrywanie uszu rekami

Problemy czucia przedsionkowego odpowiadajg nastepujgcym stereotypowym zachowaniom:

* Przewracajg sie lub obracajg w kétko

+ Kotysanie sie do przodu i do tytu podczas siedzenia lub stania

* Przechodzenie z miejsca na miejsce szybkimi i/lub ruchami tapg

« Skakanie, gdy przemieszczajg sie z jednego miejsca do drugiego

* Przyjmowanie dziwnych pozycji, czesto do géry nogami, podczas siedzenia lub lezenia

Problemy sensoryczne wechu i smaku odpowiadaja nastepujacym stereotypowym zachowaniom:

* Spozywanie tylko niektérych okreslonych produktéw i odmawianie spozywania innych, ktére zwykle jedzg wszyscy
+ Spozywanie wszystkiego, co jest w zasiegu (odchody, brud, detergenty itp.)

* Lizanie niejadalnych przedmiotéw (np. rak, ubran, podtég itp.)

* Przedmioty pachngce (np. zabawki, ludzkie rece, wtosy itp.)

* Jedzenie z twarzg wygietg w strone talerza

12
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system sensoryczny/uwagi nie jest w petni sprawny. Konsekwencjg jest to, ze CNS jest
zalewany informacjami, ktérych nie jest w stanie zorganizowad¢. Stwarza to u dziecka
trudnosci w konstruowaniu modeli reprezentacji siebie i rzeczywistosci zewnetrznej.

Obserwujac to, co dziecko robi spontanicznie, mozna uwypukli¢ niektére z tych zachowan, a tym
samym wnioskowac¢ o prezentowanych nieprawidtowosciach sensorycznych.

Ocena i leczenie zmian sensorycznych ma fundamentalne znaczenie i musi by¢
koniecznie wigczone do projektu edukacyjnego i rehabilitacyjnego dziecka.

Czesto, ale zawsze z duzymi réznicami w zaleznosci od przypadku, rodzice i
wychowawcy mogg napotkac problematyczne zachowania, z ktérymi trudno sobie
poradzi¢. Niektdre z nich sa powszechnie okreslane jako samookaleczenia lub
autoagresywne (zachowania agresywne, ktére dziecko kieruje do siebie), inne sa
natomiast nazywane heteroagresywnymi (w obliczu innych). Nalezy pamieta¢ o zwigzku
deficytow czuciowych z zachowaniami auto/heteroagresywnymi [por. 9].

Na przyktad dziewczyna cierpigca na SCDC nauczyta sie trzaska¢ gtowg za kazdym
razem, gdy jej zaprzeczono lub odméwiono jej czego$. Strategia okazata sie bardzo
skuteczna, poniewaz wszyscy nagieli sie do jej woli, obawiajac sie, ze mogtaby zrobi¢
sobie krzywde. Ale wazne jest to, ze nie robita sobie krzywdy! Ta strategia nie miata dla
niej zadnych kosztéw, poniewaz zmniejszona percepcja bélu, typowa dla SCDC, nie
pozwalata jej odczuwac bdlu. Dlatego nie mozna tego uznac za samookaleczenie, a wrecz
przeciwnie. W takim przypadku dorosli muszg zadbac o to, by nie znalazta sie w sytuacji
realnego zagrozenia, ale jednoczesnie nie sprawiata jej przyjemnosci. Nie poddawanie sie
przed jej szantazem i ignorowanie jej zachowania tak dalece, jak to mozliwe. Innym
razem dziecko moze wielokrotnie szczypac i drapa¢ sie w tym samym miejscu,
samoczynne skaleczenia i rany skéry. Innym razem dziecko moze uderzac sie w uszy lub
by¢ bardzo gtosne w swoich grach. To wszystko sg zmystowe autostymulacje i dorosli
muszg zadac sobie pytanie, czego im brakuje lub czego jest za duzo dla tego dziecka, jesli
chodzi o postrzeganie zmystowe, aby zrozumie¢, co konkretnie mozna zrobic.

Obecnosc¢ zachowan stereotypowych lub problematycznych jest wskaznikiem nieprawidtowosci
sensorycznych, dlatego nalezy jg tak traktowac.

FUNKCJE RUCHU UST A PROBLEMY
STOMATOLOGICZNE / HORTODONTYCZNE

Oto gtowne zmiany motoryczne jamy ustnej, ktore mozna znalez¢ u dzieci z SCDC:
* Jezyk jest mniej zdolny do poruszania sie
* Aktywnosc¢ réznych miesni twarzy i jamy ustnej nie jest dobrze wyartykutowana
» Korzen jezyka jest krotki i przysadzisty
* Jezyk wydaje sie cienki i waski (jak ,papieros”), a czasem bardziej sztywny
* Mimiczna muskulatura twarzy (umozliwiajgca mate ruchy)
* i wyrazu twarzy) jest hipotoniczny
* Mie$nie ust sg dysharmonijne: dtuzsza gérna warga,

13
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* krétszy dolny

* Problemy neurologiczne w koordynacji miesni jezyka z tymi

* twarzy (deficyt ogoliny)

+ Slinienie sie z powodu zmienionej czutosci i/lub btedéw w sterowaniu silnikiem jamy ustnej

Strukturalnie obserwuje sie:
* Podniebienie waskie i gtebokie (ostrotukowe)
* Problemy z zgbkowaniem i wady zgryzu (zgryz otwarty, zgryz gteboki itp.)
* Mata szczeka (dolna jedna trzecia twarzy jako cato$¢ wydaje sie mniej rozwinieta niz
gorna czes¢. Zwykle okresla sie to jako mikroretrognatia)

Biorgc pod uwage tendencje do rozwoju tych zaburzen, warto rozwazy¢ kilka
aspektow, ktore moga utatwi¢ organizacje funkcji jamy ustnej i zmniejszy¢ problemy z
zebami [por.25]:

1. Szczegb6lna troska w procesie karmienia:patrz s. 4 (konsystencja zywno$ci / uzycie butelek
i smoczkéw)

2. Jedzenie:unikanie zbyt wielu stodkich potraw lub stodkich napojéw

3. Higiena jamy ustnej:wazne jest, aby dbac o czystos¢ jamy ustnej i zebow dziecka.
Poczatkowo nie ma potrzeby uzywania pasty do zebdéw (ktéra wytwarza duzo piany, ktorg
trudno zmy¢) ani szczoteczki do zebdw. Wskazane jest, aby po prostu zwilzy¢ kawatek
gazy, zawing¢ go na matym palcu i przetozy¢ nim po dzigstach, jezyku i podniebieniu, a
gdy sie pojawig, na zebach, przesuwajac sie od dzigsta do zeba. Szczoteczka moze by¢
wprowadzona pézniej, okoto drugiego roku

4. Og6lne zdolnosci motoryczne:rozwdéj motoryki duzej poprzedza i utatwia organizacje
motoryki matej (zaréwno na poziomie ustnym, jak i manualnym). W szczegélnosci
czynnosci na brzuchu i éwiczenia $lizgowe utatwiajg rozwdj i organizacje zucia, a
nastepnie potykania

5. Motoryka ustna:specyficzne stymulacje ustne, takie jak masaz twarzy, mozna
wprowadzi¢ stosunkowo wczesnie zgodnie z zaleceniami logopedy (zresztg na poczatku
preferowane sg masaze ciata z wytagczeniem twarzy)

6. Regularne wizyty u dentystydo uzgodnienia z dentystg od pojawienia sie pierwszych
zebéw.

UMIEJETNOSCI MANUALNE

Zdolnos$ci motoryczne mozna podzieli¢ na dwie gtdwne kategorie: motoryke duzg i dobra.
Zrozumiate jest rowniez, w jaki sposob pierwszy bedzie poprzedzat drugi. Wszystkie dzieci z Cri du
Chat zwykle rozwijajg duzg motoryke, chociaz czasy moga by¢ dtuzsze. To, co pozostaje trudne, to
kontrolowanie precyzyjnych ruchéw, ktére wymagajg bardzo wysokiego poziomu koordynacji
sensorycznej i motorycznej (np. ruchy artykulacji wymowy lub ruchy pisania odrecznego). Podobnie
jak w przypadku innych umiejetnosci, identyfikowac i promowa¢ umiejetnosci manualne niezbedne
do okreslenia ich wymagan wstepnych. Na przyktad prostym i motywujacym ¢éwiczeniem moze by¢
wielokrotne zmuszanie dziecka do jedzenia rekami.
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NAUKI SZKOLNE

Generalnie nie zaleca sie wprowadzania dziecka do placéwki opiekunczej, zaréwno ze wzgledu
na wystepowanie czestych infekcji drég oddechowych, jak i na ogdéing niedojrzatos¢ dziecka.
Zazwyczaj jednak przyjecie dziecka do przedszkola jest bardzo pozytywne, nawet jesli moze ono
potrzebowac dtuzszego czasu na przystosowanie sie do innego srodowiska. Tym bardziej pozytywne
doswiadczenia pojawiaja sie, gdy dochodzi do interakcji miedzy rodzicami, nauczycielami i zespotem
rehabilitacyjnym. Czesto wsparcie psychiatréw dzieciecych i terapeutéw jest przydatne do
okreslenia celéw edukacyjnych i okreslenia metod, ktére nalezy zastosowac.

W drugiej czesci ksigzki znajdzie sie wiecej szczegétéw na temat promocji i metod
nauczania szkolnego.
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EDUKACJA

W RODZINIE

I TE
REHABILITACJA
PROJEKT

ZARZADZANIE ZACHOWANIEM

Obserwujgc szereg dzieci dotknietych SCDC, zauwazono, ze jednym z gtéwnych
problemdw rodziny jest zarzgdzanie zachowaniem dziecka. W rzeczywistosci, nawet jesli
te dzieci sg zazwyczaj towarzyskie i czute, czesto ich zachowanie moze stanowi¢ problem
dla rodziny, ktéra moze sie zastanawiac, ktére podejscie jest bardziej odpowiednie w
okreslonych okolicznosciach.

Zatem zachowanie jest kluczowym aspektem ewolucji dziecka z Cri du Chat. Konieczne
sg dwa kluczowe wzgledy:

1) Zachowanie dziecka jest wypadkowg wielu czynnikéw

2) Zachowanie ma wptyw na ogdlny rozwoj dziecka i jego jakos¢
zycia rodzinnego

Z tego wynika, ze wystepowanie zachowan problemowych, brak wspoétpracy i
zmniejszony rozwéj podstawowej autonomii dziecka wptynie i ograniczy jego zdolnos¢
uczenia sie. Moze to by¢ spowodowane tym, ze cata uwaga jest skupiona na
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Individual factors Environmental factors
SENSORY ASPECTS [ REHABILITATION ]
Sensory deficits are at the base
of various behaviours disorders
(see page 10) EDUCATION ]

COGNITIVE ASPECTS
EMOTIONAL LIVED

[ WHITIN THE FAMILY

COMMUNICATION SKILLS

TEMPERAMENT ﬁ
SUPPORT FOR THE FAMILY ]

BEHAVIOUR OF THE CHILD

I

iImpact on:

[ COLLABORATIVE ATTITUDE STRESS LEVELS ]
[ AUTONOMY DEVELOPMENT QUALITY OF LIFE ]
‘ COGNITIVE AND LIFESTYLE ]

COMMUNICATION SKILLS

LERNING SKILLS

zaburzenie behawioralne, a to paradoksalnie moze pogorszy¢ stan. Innym powodem moze
by¢ to, ze dziecko w rzeczywistosci nie jest w stanie zaangazowac sie w wykonywanie
jakiejkolwiek czynnosci i/lub jest mniej wyczulone na mozliwosci uczenia sie naturalnie
oferowane przez codzienne sytuacje.

W ten sposéb do pierwotnego ograniczenia poznawczego spowodowanego zmiang
genetyczng dodaje sie ograniczenie poznawcze wynikajgce z relacji miedzy jednostka a
Srodowiskiem.

OGOLNE WSKAZOWKI DLA RODZICOW

Ponizej znajduja sie krotkie wskazowki. Dla lepszego zrozumienia pomocne jest przeczytanie
pierwszej czesci ksigzki.

1. Edukacja

Samo wychowanie dziecka na pewno nie jest tatwym zadaniem w zyciu i na pewno tak jest
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Swiadczy o tym szeroka gama dostepnych ksigzek i podrecznikéw na ten temat. W rzeczywistoéci
zadanie to moze nastrecza¢ nam szereg drobnych lub znaczacych probleméw organizacyjnych i
praktycznych. Wychowanie dziecka oznacza dokonywanie wyboréw za inng osobe, zmusza nas do
ciaggtego kwestionowania siebie i naszych przekonan. Co wiecej, moze kwestionowac¢ nasz osobisty
sposob interpretowania $wiata, wymagajac od nas zmiany perspektywy oraz spojrzenia i
wystuchania przed podjeciem dziatania.

Ksztatcenie dziecka z niepetnosprawnoscig wymaga wiekszego wysitku i wigze sie z bardziej
wyartykutowanym doswiadczeniem emocjonalnym. Wazne jest, aby zastanowic¢ sie nad tg trudnoscia,
zaakceptowac jg i konstruktywnie poradzi¢ sobie z rzeczywistoscig. Moze to oznaczac proszenie o pomoc
lub szukanie ,sojuszy”. Na przyktad rozmowa z innymi rodzicami dzieci ze specjalnymi potrzebami moze
pomdc ci poczuc¢ sie mniej odizolowanym i moze dostarczy¢ przydatnych informacji i pomystéw.
Poszukiwanie porady moze réwniez poméc w skoncentrowaniu sie na trudnosciach, mobilizujgc nasze
wewnetrzne zasoby. Wygospodarowanie przestrzeni osobistej i czasu wolnego moze pomaoc
zregenerowac sity i odzyskac energie. Ponadto aktywne uczestnictwo w programach edukacyjnych i
rehabilitacyjnych moze wzmocni¢ poczucie pewnosci siebie i pozytywnego nastawienia.

W edukacji dzieci z Cri du Chat doswiadczenie podpowiada nam kilka przydatnych

zasad:

ZASADY

Poszanowanie zasad to problematyczny aspekt, ktéry zastuguje na szczegélng uwage.
Dziecko, ktore notorycznie nie przestrzega regut, albo dlatego, ze nie rozumie ich
znaczenia, albo celowo je tamie, by sprowokowa¢ dorostego, czesto jest zdezorientowane
i zdezorientowane. Dla dziecka z Cri du Chat niezgodno$¢ ta powoduje, ze samo dziecko i
rodzina znajduja sie w stanie chaosu, ktory jest trudny do rozwigzania.

Zasady - krok po kroku

Nie ma potrzeby wypetniania zycia dziecka negatywnymi wyrzutami i requtami. Zamiast
tego czesto lepiej jest ustali¢ kilka, ale dobrze zdefiniowanych, wspdlnych i nieodwotalnych
regut. Ostatecznie, kiedy zasada zostanie zinternalizowana przez dziecko, nie bedzie potrzeby
powtarzania jej z zewnatrz, poniewaz zostanie ona juz zintegrowana z zachowaniem dziecka.

Zasady — wspélne

Kultowg sytuacjg jest sytuacja, w ktérej matka méwi: ,Nie przestawaj!” a babcia idzie
dalej: ,Ale biedny, niech robi, co chce!”. Taka sytuacja moze wywota¢ moment impasu, tak
ze matka nie wie juz, co robi¢, a zachowaniem dziecka, ktére nastepuje, jest zwykle
ignorowanie ustalonej przez matke zasady. Dlatego wazne jest, aby nie lekcewazy¢
sugestii matki. Jesli babcia nie zgodzita sie z regutg, nadal wazne jest, aby o tym
porozmawiac i przedyskutowa¢, ale innym razem. Ten problem jest réwniez bardzo
powszechny miedzy dwojgiem rodzicédw, miedzy rodzicami a dziadkami, a czesto miedzy
rodzing a osobami z zewnatrz. Matka nie moze prosi¢ wszystkich o podzielenie sie jej
przekonaniami i decyzjami, ale z pewnoscig w przypadkowym momencie moze utrzymac i
obroni¢ swojg pozycje, a to bedzie wystarczajgce do wyegzekwowania reguty.
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Reguly - State
Nalezy zachowac zasade, ktérej nalezy sie nauczy¢, wazne jest, aby nie poddawac sie, gdy dziecko jest

zmeczone lub wyczerpane szantazami.

Zasady — Wyczys¢

Wiele stow lub wyjasnien nie jest wymaganych. Méwigc ,Nie!”, ,Stop!”, ,Dos¢!" Itd. ...
moze osiggnac¢ cel bardziej natychmiast, niz méwi¢: ,Nie réb tego, poniewaz mozesz
zostac zraniony”. Bardzo proste wyjasnienia, zrozumiate dla dziecka, mogg sie przydag,
ale pdzniej.

RYTUALY I RUTYNY

Przez rytuat rozumie sie sekwencje czynnosci i czynnosci, ktore powtarzajg sie w
czasie, aby towarzyszy¢ dziecku i go uspokajac. Np. rytuat przed snem: potozy¢ dziecko do
tézka, zgasi¢ Swiatto, usigs¢ obok niego, Spiewac piosenke lub opowiada¢ mu krétkg
historie, catowac na dobranoc, a nastepnie wyjs¢ z pokoju. Nawet mate czynnosci w domu
mozna traktowac jako dajgce dziecku pewng sekwencyjng rutyne, tak aby te czynnosci
mogty by¢ lepiej przyswajane i spontanicznie odtwarzane przez dziecko. Inny przyktad:
dziecko wraca do domu i pod opiekg osoby dorostej zdejmuje plecak, uktada go w
odpowiednim miejscu, zdejmuje kurtke i wiesza, zdejmuje buty i wreszcie idzie do
tazienki, aby umy¢ rece .

RYTMY

Szczegolnie przydatna moze by¢ préba uporzadkowania dnia dziecka i utrzymywania
regularnego tempa. W rzeczywistosci regularny rytm pomaga dziecku bardziej zorientowac sie
w czasie. Wymaga to od nich wiedzy, gdzie bedg w okreslonym czasie i co moze sie wydarzy¢
pbzniej, zmniejszajgc w ten sposéb ich poziom niepokoju. Na przyktad, typowy dzien moze by¢
zorganizowany w nastepujgcy sposéb: $niadanie - szkota - obiad - ¢wiczenia
psychomotoryczne - szkota - sitownia - wyjscie z dziadkami - przekaska z dziadkami - dom z
mama i tata itp... . Jesli jest to ich typowy dzien, bardzo wazne jest, aby w kilku prostych
stowach wyjasnic¢ dziecku, jakie zmiany moga nastgpi¢, aby ztagodzi¢ niepokoj dziecka przed
niespodziewanym wydarzeniem.

EFEKTYWNA KOMUNIKACJA

Stosownos¢

Komunikacja sktada sie ze stéw, mimiki, gestow, tonu gtosu... a znaczna czes¢
komunikacji jest powierzona aspektom niewerbalnym. Jesli matka robi wyrzuty swojemu
dziecku, ale czuje sie winna z tego powodu, jednoczesnie stara sie je uspokoic. Tak wiec,
gdy jej gtos powie ,Nie!”, pobtazliwe spojrzenie i usmiech, ktéry sie pojawi lub tagodny
ton gtosu powiedzg dziecku ,Dalej!”. Dziecko bedzie wtedy dalej robi¢ to, czego nie
powinno robi¢ i nauczy sie, ze stowo NIE oznacza TAK. Dlatego podstawowe znaczenie ma
zachowanie zgodnosci miedzy stowami a aspektami niewerbalnymi.
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DZIALANIE Z PERSPEKTYWA

Wazne jest, aby pamieta¢ o dwdch rzeczach: po pierwsze, ze dziecko przed tobg w
koricu dorosnie, a po drugie, ze jest mu o wiele trudniej zapomnie¢ o rzeczach, ktérych
sie wczesniej nauczyto, niz tatwo jest mu nauczy¢ sie nowych zasad . Majac to na uwadze,
to, co jest spotecznie akceptowanym zachowaniem w wieku trzech lat, moze nie by¢ takie
w wieku pietnastu lat. Na przyktad, jesli dziecko w wieku trzech lat zostato nauczone
witania sie ze wszystkimi, przytulania i catowania, bedzie to uznane za dopuszczalne, ale
jesli pietnastolatek nadal to robi, moze to nie by¢ juz odpowiednie zachowanie . Dlatego
lepiej jest nauczy¢ dziecko przytulania i catowania tylko cztonkdw rodziny i bliskich
przyjaciot oraz machania i usmiechania sie do mniej znanych oséb.

Pamietajmy tez, ze niepetnosprawne dziecko czy nastolatek zyje w kontekscie spotecznym, ktoéry
nie zawsze dopasowuje sie do jego potrzeb, dlatego ogdlne zasady uprzejmosci, ktore dotycza
wszystkich dzieci, muszg obowigzywac takze dla nich.

2. Tworzenie sprzyjajgcego otoczenia

Pierwsza czesc tej ksigzki przedstawia rézne obszary trudnosci, jakich moze doswiadcza¢ dziecko
z SCDC, dalej odnosimy sie w szczegdlnosci do trudnosci sensorycznych. Z sensorycznego punktu
widzenia Srodowisko, w ktérym zyje dziecko, moze by¢ zorganizowane i skonstruowane tak, aby
byto mniej denerwujgce, a przez to bardziej relaksujgce i utatwiajgce.

Z SLtUCHOWEGO PUNKTU WIDZENIA

Wazne jest, aby upewnic sie, ze przynajmniej w pomieszczeniu, w ktérym dziecko spedza
wiekszo$¢ czasu, nie ma zbyt duzego hatasu w tle (np. buczenia, trzaskéw itp.). Jesli Twoje
dziecko ma problemy ze snem, sprébuj na przyktad sprawdzi¢, czy w nocy nie stychac
dzwiekow, ktére mu przeszkadzaja (np. woda przeptywajaca przez kaloryfer). Niektére dzieci
moga spac tylko wtedy, gdy styszg znajome dzwieki otoczenia, ale moga sie obudzi¢, gdy tych
dzwiekéw nie ma i pojawiaja sie inne dziwne dzwieki, ktére moga by¢ zrédtem strachu.

Prosze pamieta¢, ze im wiecej dzwiekow z zewnatrz, tym wiecej hatasu zrobi dziecko
(aby przekierowac swojg uwage na wytwarzany dzwiek i odizolowac sie od innych
dZzwiekow). Dlatego zawsze warto rozrézniac i eliminowac¢ bodzce stuchowe, ktére moga
rozpraszac uwage dziecka, np. wytgczanie telewizora podczas rozmowy z dzieckiem.
Nawet wprowadzenie do szkoty moze by¢ trudne wtasnie dlatego, ze Srodowisko szkolne
jest bardzo gtosne i niepokojace. Dlatego wazne jest, aby wprowadzi¢ szereg drobnych
zmian nawet w Srodowisku szkolnym (patrz czes$¢ 2 - Dojazd do szkoty). Ogélnie rzecz
biorac, aby przyciaggna¢ uwage dziecka, warto méwi¢ niskim i miekkim gtosem, prawie
szeptem. Wskazane jest réwniez, aby méwic spokojnym gtosem bez nawiséw (tj unikaj
podnoszenia lub obnizania intensywnosci lub tonu), unikaj krzyczenia (poniewaz utrudnia
to zrozumienie jezyka: dziecko moze by¢ przyciggniete przez bodziec akustyczny, ale nie
bedzie stucha¢ stéw). Dlatego zaleca sie unika¢ miejsc, ktére sg zbyt chaotyczne, a
zamiast tego oferowac dziecku mate i ciche otoczenie. Dodatkowo moze sie przydac
rozmowa z dzieckiem za pomocg prostych
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wiadomosci, uzywajgc kilku stéw i prébujac nawigzac z nimi kontakt wzrokowy. Wreszcie,
jesli dobiegajg dzwieki, ktére moga przestraszy¢ dziecko (np. odkurzacz), warto je
wczesniej ostrzec.

Z WIZUALNEGO PUNKTU WIDZENIA

Dzieci Cri du Chat nie powinny byc¢ jednoczes$nie narazone na zbyt wiele bodzcéw
wizualnych. Czesto pokoje dzieciece sg petne koloréw, wzordw itp. zabawek. W takim
Srodowisku dzieci SCDC beda w chaotyczny sposéb przerzucac swojg uwage z jednej
rzeczy na drugg. Wizualnie otoczenie powinno by¢ relaksujgce i podstawowe, na przyktad
wszystkie zabawki umieszczone w pudetku i zredukowane kolory, przedmioty i rysunki w
catym pokoju. Pomocne moze by¢ podarowanie dziecku jednej zabawki na raz i odtozenie
jej, gdy tylko skoncza sie nig bawi¢. Pomocne moze by¢ réwniez to, aby pomieszczenie, w
ktérym dziecko spedza wiekszo$¢ czasu, nie byto zbyt jasne, ale nie byto nastonecznione.
Nawet przy wyborze zabawek warto pamietac o tych sugestiach: na przyktad zabawka,
ktdra sie Swieci, rozmowy i ruchy mogg by¢ zbyt duze z punktu widzenia zmystow, a za
mato z punktu widzenia poznawczego. Dlatego ksiega ilustracyjna nie powinna by¢
przepetniona rysunkami, poniewaz dziecko skupi sie na okreslonej czesci projektu, a nie
na catosciowym obrazie, przez co nie bedzie w stanie go rozpoznac.

3. Zachecanie do autonomii

Z punktu widzenia edukacji kolejna wazna sfera zainteresowan dotyczy autonomii
dziecka. Podstawowe autonomie nalezy podbija¢ krok po kroku, ale edukacja i terapie
powinny zaczynac sie dos¢ wczesnie. W zwigzku z tym fundamentalne znaczenie ma
refleksja nad naszymi osobistymi przezyciami emocjonalnymi jako rodzicéw. Na przyktad
rodzice mogg rozwing¢ postawe opiekuncza, ktéra moze sktoni¢ ich do podjecia w ich
imieniu wszystkich obowigzkéw dziecka. Dzieje sie tak, poniewaz rodzic moze by¢
wewnetrznie przekonany, ze dziecko jest zbyt delikatne i potrzebuje pomocy we
wszystkim. Dlatego warto by¢ Swiadomym tych mysli i nie zaprzeczajgc im, staraj sie nie
identyfikowa¢ z nimi i pamietaj, ze dziecko moze nauczy¢ sie pewnych autonomii. Ta
odnowiona postawa sama w sobie z pewnoscig sprawi, ze dziecko bedzie mniej kruche i
potrzebujace.

* Przyzwyczajenia zywieniowe. Gdy tylko dziecko bedzie w stanie je$¢ state pokarmy,
nalezy je pokroi¢ na mate kawatki i zachecic¢ je do jedzenia rekoma. Wskazéwka: mozesz
potozy¢ na podtodze arkusz gazety, aby zebrac to, co dziecko nieuchronnie rzuci na
poditoge. Wskazane jest réwniez umieszczanie na raz kilku kawatkéw statego jedzenia i
umieszczanie ich bezposrednio na tacy krzesetka do karmienia. Mozna zaczg¢ stopniowo,
najpierw zaczac positek od podania smakotykéw, nastepnie poda¢ dziecku reszte
jedzenia, a na koncu sprawi¢, by dziecko zjadato wszystko samodzielnie (zawsze podajgc
na raz troche jedzenia, nigdy w duzych ilosciach). ). Sztuc¢ce nalezy wprowadzac pozniej,
gdy dziecko nauczy sie jes¢ wszystko rekoma (patrz str. 8).
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+ Spac. Gtdwnym celem jest sprawienie, aby dziecko spato samo w swoim tézku, a po
drugie udanie sie samo zasngc (patrz strona 6).

* Ubieranie sie i rozbieranie. Od drugiego roku zycia mozemy poprosi¢ dziecko o
wspotprace w tych zajeciach, proponujac mu na poczatku tatwe zadania i stopniowo coraz
trudniejsze (patrz str. 7).

* Kontrola zwieracza. Wiekszo$¢ dzieci z SCDC osigga dobrg kontrole zwieracza, nawet
jesli czas moze by¢ dos¢ zmienny, a wiek, w ktérym nalezy rozpoczgc¢ prace nad tym,
moze sie zmienia¢ z dziecka na dziecko.

+ Idac do tazienki. Samoopieki mozna nauczy¢, tworzac rutyny, w ktérych dziecku najpierw
towarzyszy osobiscie rodzic, nastepnie prowadzi go werbalnie, a na koniec pozostawia sie
samemu.

4. Poszukiwanie i uczestnictwo w programach rehabilitacyjnych

Zaréwno doswiadczenia terenowe, jak i liczne badania naukowe potwierdzajg
znaczenie udziatu rodziny w programach wychowawczych i rehabilitacyjnych dziecka.
Konstruktywna forma uczestnictwa musi przyjg¢ podejscie aktywne, a nie pasywne.
Skrajna sytuacja ma miejsce, gdy terapia prowadzona jest za zamknietymi drzwiami, a w
duzej mierze nieSwiadomi rodzice wcielajg sie w role zwyktych szoferéw. Jednak obecnie
w wiekszosci przypadkéw terapeuci dzielg sie z rodzicami celami i sposobami pracy z
dzieckiem. Mimo to terapeuci czesto majg wobec rodzicdw jedynie informacyjny
stosunek.

Jednak to, co naprawde robi réznice, to zaproponowanie zaje¢, ktére rodzice bedg
mogli wykonywa¢ sami w domu. Aby sie uczy¢, wymagane jest pewne powtdrzenie
czynnosci. Niezbedne jest wielokrotne wystawienie na to samo dos$wiadczenie, aby méc
zinternalizowad proces i jego efekty uczenia sie. Dlatego najlepsze ¢wiczenie wykonywane
dwa razy w tygodniu moze nie wystarczy¢.

Jest tez wiele praktycznych pytan, ktére nalezy wzig¢ pod uwage: ewentualnos¢
przebywania terapeuty na wakacjach, choroby lub zajetosci innymi waznymi spotkaniami
moze spowodowac opdznienia i utrudni¢ proces terapii. Podobnie dziecko moze by¢
chore lub nie by¢ w stanie dojecha¢ do miejsca terapii, co dodatkowo ogranicza
mozliwosci uczenia sie. Z tych wszystkich powododw, a nie dlatego, ze rodzice powinni
zostac terapeuta, rodzicom zaleca sie dzielenie odpowiedzialnosci z zespotem
rehabilitacyjnym, przeprowadzajgc rehabilitacje réwnolegle z nimi.

5. Zapobieganie i leczenie

Ponizsza tabela zawiera podsumowanie mozliwych probleméw medycznych oraz
odpowiednich terapii i informacji [por. 5]:
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WYTYCZNE DOTYCZACE PIELEGNAC)I

wady rozwojowe

(rzadki)

przetrwaty przewdd tetniczy)

* Wady rozwojowe jelit (mal
rotacje, choroba Hirschsprunga)

» Wady rozwojowe mdzgu (ageneza
ciata modzelowatego)

» Malformacje nerek

* Wrodzone zwichniecie bioder

* Wnetrostwo, przepuklina pachwinowa,

syndaktyl, rozszczep wargi i podniebienia

PROBLEMY DANE KLINICZNE DOJAZD
Noworodek * Niska masa urodzeniowa, mozliwe « Opieka noworodkowa i pediatryczna
problemy problemy z oddychaniem (asfiksja, sinica) * Wsparcie psychologiczne dla rodziny
* Trudno$ci w ssaniu, czeste * Rozpoczgcie leczenia fizjoterapeutycznego od pierwszych
wymioty, hipotonia tygodni zycia (w celu usprawnienia ssania i potykania)
* Mozliwe karmienie piersig
Wrodzony » Malformacje serca (wady przegrody, « EKG, przeswietlenie klatki piersiowej, echokardiografia do diagnozy BD

+ USG jamy brzusznej, gdy zostanie to uznane za konieczne

+ Ultrasonografia po postawieniu diagnozy, CT i MR, jedli jest to
wskazane

+ USG uktadu moczowo-ptciowego po 2 miesigcach

+ USG bioder po 2 miesigcach

+ Konsultacja z chirurgiem dzieciecym

Neurologiczna

zaburzenia

* Potonia, a nastepnie hipertonia,

opodznienie psychoruchowe i opéznienie

jezyka

» Gluchota czuciowo-nerwowa (rzadko)

* Drgawki (rzadko)

» Wczesne interwencje rehabilitacyjne (od
pierwszych tygodni zycia): fizjoterapia,
psychoterapia, logopedia. Scista wspétpraca miedzy
rodzing a profesjonalistami to podstawa

+ Badanie audiometryczne we wczesnych miesigcach zycia

* Elektroencefalografia (EEG)

Znieczulajacy

* Mozliwa trudno$¢ intubacji z

+ Poinformuj anestezjologa

* Czeste wady zgryzu, takie jak zgryz
otwarty

problemy powodu anomalii krtani
Nawracajacy + Infekdje drég oddechowych i przewodu * Ocena immunologiczna i alergologiczna
infekcje pokarmowego * Szczepienia obowigzkowe i zalecane
Okulistyka * Zez rozbiezny * Okresowa ocena okulistyczna
zaburzenia « krétkowzrocznosé

»za¢ma
Ortopedyczny + Plaskostopie + Okresowe badania ortopedyczne
zaburzenia * Talipes equinovarus

* Skolioza
Dentystyczny * Obecnos¢ prochnicy (niezbyt * Wczesna higiena jamy ustnej, fluor, regularne profesjonalne sesje
problemy wysoka) higieny jamy ustnej

* Zabiegi ortodontyczne, najlepiej w znieczuleniu
miejscowym

Z:"Syndrom Cri du Chat' - Wytyczne dotyczace opieki, opublikowane przez ABC Associazione Bambini Cri du Chat, San

Casciano in Val di Pesa - Firenze, 2002.
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DOJAZD DO SZKOLY: ZASADY 1
PROCEDURY

Srodowisko szkolne moze utatwi¢ dziecku nauke rutyny i zasad zachowania, ale
jednocze$nie wymaga duzego wysitku sensorycznego. Srodowisko szkolne, od czaséw
ztobka, jest zwykle petne odgtoséw na pierwszym planie i w tle, takich jak krzyki, krzyki,
echa, pogtos itp... i bardzo bogate w bodZce wizualne, takie jak kolorowe rysunki, plakaty,
plecaki, zeszyty itp. . To ogromna niedogodnos¢ dla dziecka z SCDC. By¢ moze po kilku
miesigcach dziecko nauczyto sie tolerowac i dostosowywac sie do dzwiekdw otoczenia,
ale prawdopodobnie nie bedzie w stanie stucha¢, a tym samym rozumie¢ komunikatow
jezykowych. Dzieje sie tak, poniewaz cata ich energia jest inwestowana w kontrolowanie
dzwieku otoczenia. W zwigzku z tym, bardzo wazne jest, aby szkota uwzglednita te
trudnosci i starata sie zorganizowac dziecku bardziej sprzyjajgce sSrodowisko. W tym celu
fundamentalna jest wspétpraca zespotu rehabilitacyjnego z rodzicami [por. 23].

Ponizej omowiono niektore typowe problemy:
Czy dziecko musi przebywa¢ w klasie jak najwiecej, czy nie?

Wielu nauczycieli jest zaniepokojonych prébg promowania socjalizacji dziecka,
poszukujgc jego udziatu w zyciu w klasie i unikajac, na ile to mozliwe, trzymania go z dala
od innych kolegéw szkolnych.

W zwigzku z tym nalezy poczyni¢ dwie uwagi:

1)Socjalizacja to proces, ktéry nalezy stopniowo rozwija¢. Powinien zaczynac sie od
budowa relacji dwuosobowej (dziecko i nauczyciel wspierajgcy), ktéra nastepnie moze zostac
rozszerzona na matg grupe dzieci (3 lub 4) za posrednictwem (nauczyciela wspierajacego).
Powinni$my réwniez uznac socjalizacje za cel dlugoterminowy jako ogélny rezultat procesu
edukacyjnego. Socjalizacja nie powinna by¢ narzucana dziecku, gdy tylko zaczyna uczeszcza¢ do
szkoty, ani nie moze by¢ postrzegana jako przestanka, od ktérej nalezy zaczg¢. Rzeczywiscie,
bezposrednie wejscie dziecka do catej grupy klasowej moze by¢ dla niego przecigzajgcym
zaangazowaniem sensorycznym. Bedzie to szczegdlnie wazne, jesli relacja z nauczycielem
pomocniczym nie jest jeszcze ustrukturyzowana i zdefiniowana. Moze to zwiekszy¢ poczucie
niepokoju i dezorientacji, utatwiajgc ponowne pojawienie sie stereotypowych i problematycznych
zachowan, ktére moga zrazi¢ dziecko do innych kolegéw z klasy.

2)Druga uwaga dotyczy akademickiego uczenia sie dziecka. To jest bardzo
zadajac od dziecka zrozumienia i wykonania zadan edukacyjnych w kontekscie, ktéry sam w
sobie wymaga wielkiego wysitku i ogromnej kontroli sensorycznej.

Dlatego oprécz momentéw, w ktérych dziecko jest zintegrowane z resztg klasy,
niezbedne jest budowanie osobistej relacji i indywidualna praca z nauczycielem
wspierajgcym w dedykowanym Srodowisku.

Szkota: w jakim celu?

Podstawowe cele chodzenia do szkoty to nauka czytania, pisania i ¢wiczenie arytmetyki.
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metyka. Jednak w odniesieniu do dziecka niepetnosprawnego czesto wazniejsze staja sie inne
cele. Sa to takie jak socjalizacja, dgzenie do autonomii i integracja. Niemniej jednak, jesli
chcemy, aby te stowa nie byty bez znaczenia, standardowe cele uczenia sie (czytanie, pisanie,
arytmetyka) musza by¢ réwniez brane pod uwage dla tych dzieci. Szkota powinna by¢
zorientowana przede wszystkim na promocje nauczania szkolnego. Dla dziecka SCDC
umiejetnosci czytania, pisania lub obstugi komputera mogag wydawac sie wykluczone. Z
pewnoscig nalezy oceni¢ poziom globalnego rozwoju i ustali¢ cele czastkowe, ktére maja na
celu promowanie warunkoéw wstepnych dla takich umiejetnosci.

Czytanie wigze sie z podstawowym warunkiem wstepnym: odpowiednig uwagg
wzrokowa. Dziecko z Cri du Chat ma trudnosci z koncentracjg na przedmiocie i woli
obserwowacd poruszajgce sie przedmioty. Dlatego w procesie nauki czytania zaleca sie,
aby dziecko pracowato nad rozpoznawaniem obiektow. Po pierwsze, mozna to
zastosowac do obrazéw, a wreszcie do symboli, takich jak alfabet. Jednocze$nie w nauce
czytania konieczny jest inny warunek: wystarczajgca uwaga stuchowa, ktéra pozwoli
dziecku uwaznie stuchac i rozumiec¢. Gdy funkcja jest nieobecna, mozna jg roztozy¢ na
kilka celéw czastkowych. Trzeba tylko jasno okresli¢ strukture danej funkcji. Doktadnie to
nalezy zrobi¢ uczac dziecko SCDC czyta¢: krok po kroku, zaczynajgc od celéw
czastkowych.

Szkota zwykta czy szkota specjalna?

Innym pytaniem, z ktérym czesto borykaja sie rodzice, jest to, czy powinni wprowadzi¢ swoje
dziecko specjalnej troski do normalnej szkoty lub specjalnej instytucji. Szkota specjalna oferuje mate
klasy dzieciom z r6znymi rodzajami niepetnosprawnosci i zazwyczaj bedzie to ta sama instytucja, w
ktdérej dziecko podejmuje zalecone terapie. Umieszczenie dziecka w specjalnej placéwce moze by¢
prostsze, wygodniejsze, aw niektérych przypadkach wskazane. Ogélnie jednak doswiadczenie
sugeruje, ze wprowadzenie do zwyktej szkoty z przewodnikiem jest bardzo preferowane. Moze to
uruchomic proces nasladowania i motywowac niepetnosprawne dziecko.

Przydatne wskazéwki dotyczgce struktury sSrodowiska

1)Stworz wygodny kacik do nauki: biurko powinno by¢ skierowane w strone pustej $ciany i
mie¢ po bokach pétki zawierajgce niezbedne materiaty.

2)Krétkie czynnosci: czas trwania czynnosci lub terapii zalezy od uwagi
rozpietosc dziecka. Niemniej jednak proponowana aktywnos¢ powinna by¢ odpowiednia dla dziecka do
wykonania w ciggu kilku minut. W szczegélnosci przewidywany czas nie powinien nigdy przekracza¢ 10 minut, po
ktérych dziecko bedzie potrzebowato krétkiej przerwy przed ponownym rozpoczeciem.

3)Planuj z wyprzedzeniem: wazne jest, aby mie¢ na uwadze zestaw dziatan do zaoferowania i
zorganizuj potrzebne materiaty przed rozpoczeciem zaje¢. W ten sposéb unikasz
tworzenia pustych chwil, ktére zmniejszajg i rozpraszajg uwage dziecka.

4)Proponowane dziatanie musi by¢ wykonane przez dziecko i warto je
fazowanie poczatku i konca tej dziatalnosci.
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5)Proponuj jedno dziatanie na raz.

6)Mow cicho i spokojnie, bez zmian w tonie gtosu: szeptanie moze
by¢ réwniez przydatne, aby przyku¢ uwage dziecka i poméc mu w wykonaniu przedstawionych
zadan.

7)Wiadomosci i instrukcje muszg by¢ proste i zawierac kilka podstawowych stéw, aby
utatwic dziecku zrozumienie.

8)W niektdrych przypadkach koncentracja uwagi dziecka moze sie poprawic, jesli otoczenie jest nieodpowiednie
przy¢mic Swiatto (np. umieszczajac ciemng zastone w oknie). W kazdym razie biurko dziecka nie powinno
znajdowac sie w poblizu okna i nie powinno pada¢ na nie bezpos$rednie lub odbite Swiatto.

9)Ustal jasne zasady dotyczgce dziatan.

10)Uzyte obrazy muszag mie¢ ograniczone szczegoéty wizualne. Na przyktad lepiej
zaproponowac zdjecie z jednym tematem na neutralnym tle.

11)Ze wzgledu na trudnosci wzrokowe dziecka zalecamy uzywanie szarego papieru z
bez linii i kwadratéw. Unikaj réwniez arkuszy papieru z recyklingu, ktére majg kropkowang teksture.
Zamiast tego w czynnos$ciach komputerowych przydatne moze by¢ zmniejszenie jasnosci ekranu.

12)Muzyka moze by¢ wykorzystywana na konkretnych warsztatach i zwykle jest bardzo
cytowane doswiadczenie. Lepiej nie odtwarza¢ muzyki podczas innych zaje¢. Moze to
przeszkadzaé dziecku w stuchaniu i rozumieniu komunikatéw gtosowych i instrukgji
dotyczacych proponowanej czynnosci.

WYTYCZNE DO PROJEKTU REHABILITACYJNEGO

Interwencja resocjalizacyjna powinna jednoczesnie poruszac sie na indywidualnym
wymiarze dziecka (promowanie jego najwyzszych mozliwosci) oraz na kontekscie i
srodowisku, w ktérym zyje. Dlatego tez rodzina musi by¢ w petni zaangazowana w
program resocjalizacji koordynowany przez zespét specjalistéw, ktéry moze obejmowac
pediatre, neurologa, fizjoterapeute, fizjoterapeute, logopede, psychoterapeute i
terapeute zajeciowego. Bardzo wazne jest nie tylko poinformowanie rodziny, jakie terapie
obejmuje projekt rehabilitacji, ale rozwazenie jej fundamentalnej roli w ewolucji dziecka,
a tym samym bezposrednie zaangazowanie rodziny w projekt rehabilitacji.

Najbardziej pozytywne wyniki s odnotowywane w korespondencji z kompleksowg
terapig. Terapie kompleksowe to rodzaj leczenia, ktore uwzglednia dziecko w jego
okreslonym stadium rozwoju, jego osobiste zasoby/umiejetnosci, jego deficyty i
srodowisko rodzinne. Fizjoterapia, terapia logopedyczna i psychomotoryczna nie bedg
zatem sektorowe (tj. skupione na jednym aspekcie), ale przekrojowe, starajac sie w ten
sposéb uwzgledni¢ przestanki, ktére lezg u podstaw rozwoju kilku funkgji.

Tak wiec w tworzeniu indywidualnego projektu rehabilitacyjnego naktada sie na siebie wiele poziomoéw:

INDYWIDUALNY WYMIAR
* REHABILITACJA ZABURZEN SENSORYCZNYCH
« ROZWOJ RUCHOWY
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« ROZWO) UMIEJETNOSCI JEZYKOWYCH I KOMUNIKACJI

« ROZWOJ AUTONOMII

« KONTROLA I ZARZADZANIE ZACHOWANIEM

« ROZWO) ZAKRESU UWAGI

« ROZWO) ZDOLNOSCI DO UKONCZENIA PRAC I CZYNNOSCI
« ROZWO) ZDOLNOSCI SYMBOLICZNYCH I POZNAWCZYCH

« ROZWO) FUNKCJI RUCHU UST

« ROZWO) FUNKCJI RECZNYCH

WYMIAR KONTEKSTOWY
* POINFORMUJ RODZINE
+ UTRZYMAC RODZINE
+ ZAANGAZUJ RODZINE I POPROS O UDZIAt W REALIZACJT ZAJEC I TERAPII DZIECKA

Niemniej jednak istnienie wielu mozliwych poziomoéw dziatania nie moze tworzy¢
chaotycznej puli, w ktérej wszystko jest wrzucane. Czasami programy sa bardzo elokwentne,
petne celéw i propozycji, ale czesto ich rezultaty sg fragmentaryczne i trudne do
zweryfikowania. Zamiast tego wazne jest podkreslenie priorytetéw, zasobéw i obszaréw
deficytowych, a takze zrozumienie, jakie sg warunki wstepne lezace u podstaw rozwoju jednej
lub wiecej funkgji, ktdére nie zostaly jeszcze opracowane. Tak wiec rola specjalisty rehabilitacji
polega przede wszystkim na uwaznej ewaluacji, ktéra potrafi obserwowac dziecko w jego
0g6lnych osiaggnieciach i cechach, a tym samym wskaza¢ rodzicom i personelowi szkoty
najodpowiedniejsze czynnosci, tryby i cele, do ktérych nalezy dazy¢.

Ponadto wazne jest, aby mie¢ jeden program rehabilitacji ze szczegétowymi
czynnosciami i kilkoma jasnymi i weryfikowalnymi celami. Program muszg realizowac
rodzice w domu, terapeuci w okreslonych placéwkach rehabilitacyjnych oraz nauczyciele
w szkole.

W zatgczniku znajduje sie empiryczny przyktad dziewczyny z Cri du Chat. Przedstawia
kompleksowg ocene jej stanu, podjetego projektu rehabilitacyjnego oraz ponowng ocene
po roku terapii.
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OCENA

ZMIANY I ROZWO) WYWOLANE
PRZEZ TERAPII W

PRZYKLAD 30 WEOSKICH

DZIECI I MLODZIEZY

DOTYCZACY ZESPOL CRI DU CHAT:

GLOWNE CZYNNIKI

METODA

W latach 2004, 2005 i 2006 30 wioskich dzieci i nastolatkéw dotknietych SCDC zostato
poddanych obserwacji w celu opracowania tego badania. Celem badania byto uzyskanie
kompleksowego przegladu zachowan dzieci i mtodziezy. Badanie obejmowato
wykorzystanie niektérych tabel ewaluacyjnych oraz réwnolegta obserwacje
spontanicznych zachowan dzieci. W tym miejscu uwzgledniliSmy rozwdj umiejetnosci
jezykowych na podstawie danych pochodzacych z Kwestionariusza MacArthura [por. 2].
Ostatecznym celem byto jak najbardziej obiektywne zrozumienie, w jaki sposéb te dzieci i
miodziez poprawity swoje umiejetnosci jezykowe i komunikacyjne w trakcie rocznej
terapii.

Kwestionariusz Mac Arthura moze by¢ wykorzystany do oceny komunikacji i
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umiejetnosci gistycznych w pierwszym roku zycia lub u dzieci na etapie rozwoju nizszym
niz ich wiek metrykalny.

Poniewaz wiek trzydziestu dzieci i mtodziezy biorgcych udziat w badaniu byt bardzo
szeroki (od 1 roku do 18 lat), postanowiono podzieli¢ je na 3 grupy wiekowe: - 1 do 4 lat, -
5do9latoraz-9latiwiecej.

Zdecydowalismy sie nie stosowac testow IQ i oceny wieku psychicznego, poniewaz
oceniamy je jako niewiarygodne i mato istotne w odniesieniu do faktycznych zdolnosci
umystowych dzieci dotknietych SCDC. W rzeczywistosci cechy tego zespotu to deficyt
uwagi, zmiany sensoryczne i trudnosci behawioralne. Aspekty te nie pozwalajg na tatwe
rozrdznienie miedzy trudnosciami poznawczymi a sensorycznymi i behawioralnymi.
Uwazamy natomiast, ze Kwestionariusz MacArthura jest znacznie bardziej orientacyjny,
poniewaz opiera sie na obserwacji spontanicznych zachowan dziecka przez rodzicéw. W
naszym badaniu, opartym na tym tescie, w roli obserwatora zastapit terapeuta
zewnetrzny. Test, ktory jest ustalany na ewidencji populacji oséb petnosprawnych,

Test sktada sie z 2 tabel: pierwsza tabela zawiera liste 230 rzeczownikdw, 55
czasownikéw i 63 gesty, a druga tabela zawiera liste 230 rzeczownikéw plus kolejne 133
rzeczowniki (tot.363), te same 55 plus kolejne 48 czasowniki (tgcznie 103) i 104 elementy
zwigzane z organizacjg frazowg (np. uzycie par stéw, uzycie prostych zdan podmiot-
czasownik-dopetnienie, uzycie wolnych elementéw morfologicznych (przedmioty,
przyimki, klityka lub powigzane odmiennosci liczba pojedyncza-mnoga, podmiot-
czasownik umowa).

WYNIKI PIERWSZE] OCENY

Grupa 1: 10 dzieci w wieku od 1 do 4 lat.

* 60% dzieci rozumiato ponad 30 rzeczownikéw (np. mamusia, tata, gtéd, tak, nie,
tézko itp.)

* 50% dzieci rozumiato wiecej niz 5 czasownikdéw (np. jes¢, spac itp.)

* 50% dzieci uzyto wiecej niz 10 celowych gestéw komunikacyjnych (np. wskazato na
przedmiot, aby o to poprosi¢, odpowiedziato tak/nie gtowg itp.)

* 40% dzieci potrafito wypowiedzie¢ przynajmniej jedno stowo.

Ogolnie zauwazono, ze jesli dziecko rozumiato wiele stow, bedzie wykonywac jeszcze
wiecej gestow komunikacyjnych, aby o co$ poprosic¢ i potaczy¢ sie z innymi.

Niemniej jednak podkreslono duzg zmienno$¢ miedzy kazdym dzieckiem, co jest
czesciowo zwigzane z rodzajem i ciezkoScig delecji genetyczne;j.
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Grupa 2: 10 dzieci w wieku od 5 do 9 lat

* 60% dzieci rozumiato wiecej niz 100 rzeczownikéw

* 50% dzieci rozumiato wiecej niz 20 czasownikow

*+ 80% dzieci uzywato ponad 20 gestéw komunikacyjnych

* 60% wytworzyto co najmniej 18 rzeczownikow (z czego 30% dzieci uzywa ponad 150 imion)
* 30% dzieci odtwarzato ponad 10 czasownikéw (z czego 20% uzywa ponad 50 czasownikéw)
* 40% sparowanych dwéch lub trzech stéw (np. mama - pitka)

Jednak zwroty nie sg ustrukturyzowane.

Zauwazono jednak réwniez, ze u 3 na 10 obserwowanych dzieci brak byto jezyka
ekspresyjno-werbalnego.

W szczegdlnosci odkryto, ze dwoje z tych dzieci wykazywato duze trudnosci w rozumieniu
stéw i uzywato niewielu gestéw komunikacyjnych lub w ogéle ich nie uzywato.

Jednak jedno dziecko wykazywato duze zrozumienie, dobre postugiwanie sie gestami, ale
nadal brakowato jezyka ekspresyjno-werbalnego.

Grupa 3: 10 dzieci powyzej 9 lat

* 70% dzieci rozumiato ponad 40 rzeczownikéw (a 40% z nich ponad 300 imion i
ponad 100 czasownikow)

* 50% dzieci odtworzyto ponad 10 rzeczownikéw (a 40% odtworzyto ponad 100

imion i ponad 50 czasownikdw)

* 40% dzieci potrafi skonstruowac zdanie (w mniej lub bardziej ztozony sposéb)

W odniesieniu do czwérki dzieci z najwyzszym poziomem ekspresji jezykowej mozemy
stwierdzi¢, Zze narzedzie uzyte do oceny nie byto odpowiednie. Dzieje sie tak dlatego, ze
ich stownictwo, zaréwno w rozumieniu, jak i odtwarzaniu rzeczownikdéw i czasownikéw,
byto znacznie obszerniejsze (dzieci uzywajg wiecej stéw niz te rozwazane w
Kwestionariuszu MacArthura), a liczba tych stéw nie jest juz tatwo mierzalna.

ZauwazyliSmy jednak réwniez, ze u 5 na 10 dzieci jezyk ekspresyjny byt nieobecny lub
odpowiadat mniej niz 4 stowom. Sposréd tych dzieci 4 na 5 miato bardzo mato zrozumienia
lub nie miato go wcale i nie byto w stanie uzywa¢ gestéw do komunikacji. Tylko jedno dziecko
wykazywato natomiast umiejetnosci komunikacji gestami, dzieki ktérym byto w stanie
komunikowac niektére ze swoich potrzeb (wprowadzono korzystanie z komunikacji utatwionej
z dobrymi rezultatami, ale tylko w obecnosci facylitatora).

PIERWSZA OCENA:
KILKA UWAG

1) Zaobserwowali$my, ze umiejetnosci komunikacyjne i zdolno$¢ rozumienia werbalnego
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jezyk rozwijacw 4 roku zycia.

Na tym etapie reprodukcja stéw jest nadal bardzo staba, a preferowang komunikacjg
wydaja sie by¢ gesty niewerbalne. Wykrycie obecnosci gestdw komunikacyjnych jest
bardzo wazne, poniewaz swiadczy o tym, ze dziecko zrozumiato ich symboliczng wartos¢.
Dziecko rozumie, ze dziatanie powoduje reakcje (np. wskazuje na szklanke wody, aby
mama przyniosta mu wode). W konsekwencji dziecko moze rozwija¢ aktywng relacje z
otoczeniem i jest to rzeczywiscie mechanizm lezgcy u podstaw komunikacji werbalnej. W
rzeczywistosci jezyk werbalny jest tylko rozszerzeniem i ewolucjg tego procesu. Dlatego
mozemy stwierdzi¢, ze te dzieci, ktére uzywajg wielu gestéw w ciggu pierwszych 4 lat,
najprawdopodobniej pdzniej rozwing umiejetnosci jezykowe.

2)0d 5 do 9 lat, rozwoj stownictwa dziecka i zwiekszona
zauwazalne jest zrozumienie i uzycie stéw. Jednak fraza nie jest jeszcze ustrukturyzowana. W
niektérych przypadkach zauwazono réwniez uzycie parzystych stéw lub skrajnie prostych
zwrotéw (np. ,Mama - jedzenie” uzywane do wyrazania gtodu).

3) Jestpo 9 latachze czasowniki staja sie szeroko stosowane w komunikacji werbalnej.
Ponadto obserwuje sie pojawianie sie zdan elementarnych (Subject-Verb-Object) z
elementami morfemdéw swobodnych i zwigzanych (przedimki, przyimki itp.). Podczas gdy
dziecko rozwija uzywanie zdan, nadal poszerza swoje stownictwo.

4) W odniesieniu do uwag dotyczgcychbrak komunikacji werbalnej
nie braliSmy pod uwage pierwszej grupy dzieci (ponizej 4 roku zycia), poniewaz ich
ekspresyjne umiejetnosci werbalne w tym wieku nie s jeszcze ustrukturyzowane. Obserwujgc
pozostatych 20 dzieci,odkryto, ze 8 na 20 dzieci i nastolatkéw nie posiadato umiejetnosci
werbalnych. Sposrdéd nich 6 dzieci miato rowniez bardzo podstawowe umiejetnosci
komunikacji niewerbalnej (takie jak uzywanie gestéw do proszenia o rzeczy). Zauwazono
réwniez, ze ta széstka dzieci miata bardzo ograniczong zdolno$¢ nawigzywania kontaktu z
otaczajagcym srodowiskiem. Wrecz przeciwnie, pozostate dwoje dzieci wykazato dobre
zrozumienie i dyskretne wykorzystanie umiejetnosci komunikacji niewerbalnej (uzywanie
gestow i utatwionej komunikacji).

Wydaje sie, ze jest to tylko cze$ciowo zwigzane z delecjg genetyczna. W rzeczywistosci tylko
niektoére z tych dzieci miaty bardziej powazne delecje, podczas gdy w wielu innych delecja miata
Sredni poziom ciezkosci.

W szczegdlnosci, patrzac na dzieci w tej samej grupie wiekowej, zauwazyliSmy, ze nawet
dzieci z tym samym punktem ztamania chromosoméw (a wiec z podobnymi zmianami
genetycznymi) wykazywaty zupetnie inne profile rozwoju.

Na przyktad u dziecka z Cri du Chat zaobserwowalismy, ze rozwoj jezyka byt catkowicie
nieobecny, a gesty komunikacyjne byty bardzo ograniczone i nie byty uzywane
spontanicznie. Jednoczes$nie zgtaszano nieprawidtowe zachowanie, deficyty sensoryczne i
zmniejszony rozwéj podstawowej autonomii. W przeciwienstwie do tego przyktadu, inne
dziecko z tym samym punktem przerwania chromosomu wykazywato raczej dobre
umiejetnosci jezykowe (tj. duza liczbe uzytych stéw i podstawowa organizacje frazowg).
Co wiecej, trudnosci behawioralne dziecka byty znacznie tatwiejsze do opanowania i
wykazat on dobry rozwéj podstawowej autonomii. Zaobserwowali$my tez przyktady
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dzieci z powaznymi delecjami genetycznymi, ktére wykazywaty bardziej zaawansowany
poziom rozwoju niz inne dzieci z niewielkimi delecjami genetycznymi.

Zmiennos¢ jest zatem bardzo wysoka, a delecje genetyczne nie wydajg sie by¢
jedynym czynnikiem determinujagcym ogdélny rozwdéj, a doktadniej w sensie jezykowym.

5) Rozszerzajac ewaluacje na pozostatych 12 dzieci, ktére wykazywaty rozwijajaca sie
umiejetnosci oceny, byliSmy réwniez w stanie poczyni¢ pewne rozwazania w odniesieniu do
innych aspektéw rozwoju jezyka, ktore nie s badane w Kwestionariuszu MacArthura.

W szczegdlnosci odnotowalismy obecnos¢ réznych ograniczen artykulacyjnych,
fonologicznych i morfosyntaktycznych. W odniesieniu do poziomu fonologicznego (tj.
poziomu dzwiekow) zaobserwowalismy, ze niektére dzwieki mowy byty nieobecne: na
przyktad dzieci nie potrafity wymoéwic¢ dzwiekéw ,r", ,s" i niektérych rodzajéw cichszych
dzwiekow ,c"i"g". W konsekwencji wszystkie stowa zawierajgce te dzwieki zostaty
zmienione i nie zawsze zrozumiate. Na przyktad, jesli w stowie ,muzyka” brakuje dzwieku
»S", moze to zmienic sie w ,muki-k”. Oprécz tych brakujgcych dzwiekdw
zaobserwowaliSmy rowniez wiele procesow, dzieki ktdrym dziecko uproscito fonologiczng
strukture stéw. Im wiecej brakujacych dzwiekdw i proceséw uproszczenia, tym trudniejszy
do zrozumienia jest jezyk dziecka, szczegdlnie dla stuchacza z zewnatrz, ktéry nie jest do
tego przyzwyczajony. Ponadto dzieci czesto wykazywaty trudnosci artykulacyjne
wptywajgce na wydawanie dzwiekéw. W rzeczywistosci dzieci te zgtaszaty trudnosci w
poruszaniu miesniami jezyka, warg i policzkéw w celu wydawania réznych dzwiekéw
jezykowych (apraksja). Inne trudnosci byty natomiast zwigzane z wadami rozwojowymi
narzadoéw fonacyjnych.

Na poziomie morfosyntaktycznym u 3 na 12 dzieci zaobserwowano, ze potrafig
organizowac zdania podstawowe, uzywajac rowniez gtéwnych elementéw morfologicznych
(przyimki, rodzajniki, koordynacja miedzy rodzajem a liczbg rzeczownikéw i czasownikoéw itp.).
Natomiast u 9 na 12 dzieci fraza byta ograniczona do maksymalnie 3 stéw i brakowato bardziej
ztozonych elementéw morfosyntaktycznych. W takich przypadkach nie uzywano czasownikéw,
a zdanie w rzeczywistosci sktadato sie z 2-3 uporzadkowanych stéw. Na koniec ostatnia uwaga
dotyczaca kwestii rozwoju jezyka. Przez stosowno$¢ rozwoju jezyka mamy na mysli szereg
rzeczy: rozwéj jezyka tresci komunikacyjnych, jego adekwatno$¢ do kontekstu, umiejetnos¢
modulowania zachowan werbalnych w réznych sytuacjach i postugiwanie sie ironig, itp.... Jesli
wezmiemy pod uwage 6 dzieci z najwyzszymi poziomami w kwestionariuszu MacArthura, tylko
1 z nich wykazato dobry poziom adekwatnos$ci w rozwoju jezyka. Inne dzieci, na réznych
poziomach, wykazywaty natomiast ograniczone kompetencje: jezyk werbalny wydaje sie
zbyteczny i ubogi pod wzgledem tresci i czesto nie jest odpowiednio lub wystarczajgco
modulowany w zaleznosci od kontekstu. Niemniej jednak we wszystkich tych przypadkach
zdecydowanie zaleca sie terapie logopedyczng. W szczegdlnosci podkreslamy, ze terapia
logopedyczna moze by¢ korzystna nawet dla dzieci bez umiejetnosci jezykowych. Jest to
szczegdlnie prawdziwe, o ile terapia skupia sie na rozwoju warunkéw werbalnych umiejetnosci
jezykowych i pracuje nad zaburzeniami behawioralnymi i sensorycznymi, ktére lezg u podstaw
trudnosci jezykowych dzieci. W tym przypadku terapia nie jest terapig logopedyczng sensu
stricto, ale raczej terapig o charakterze bardziej kompleksowym. Dlatego podstawowe
znaczenie ma bezposrednie zaangazowanie rodzicow i nauczycieli w program rehabilitacji.
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WYNIKI DRUGIE) EWALUACJI PO ROKU
KOMPLEKSOWYCH TERAPII (niekoniecznie nastawionych
na rozwdj jezyka)

Grupa 1: wiek 10 dzieci wahat sie od 2 do 5 lat

Zrozumienie:
70% dzieci rozumiato ponad 40 rzeczownikéw, a 50% z nich rozumiato ponad 100.
Ponadto 60% dzieci rozumiato ponad 15 czasownikéw, a 30% z nich ponad 30.

Gesty:

60% dzieci odtworzyto ponad 20 gestéw. Reprodukowane

stowa:

80% dzieci uzywato co najmniej 2 stéw, a 20% z nich uzywato wiecej niz 50. Komunikacja
gestowa pozostaje najczesciej uzywanym sposobem wyrazania swoich potrzeb.

Sredni -réznice miedzy pierwszg a drugg oceng w I grupie dzieci:

ZROZUMIENIE RZECZOWNIKOW ZROZUMIENIE CZASOWNIKOW
Pierwsza ocena M Druga ocena Pierwszaocena M Druga ocena
REPRODUKCJA GESTOW REPRODUKCJA SLtOW
22,5 15
Pierwszaocena  m Druga ocena Pierwszaocena @ Druga ocena

Uwaga: we wszystkich wykresach wartos¢é maksymalna zwigzana jest z liczbg elementow

uwzglednionych w tescie, stagd wartos¢ srednia jest wartoscig w odniesieniu do testu.
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Grupa 2: wiek dzieci wahat sie od 6 do 10 lat

Zrozumienie:

+ 80% dzieci rozumiato ponad 100 rzeczownikdw,

+ 70% dzieci rozumiato ponad 20 czasownikéw

Reprodukcja gestéw:

* 80% dzieci uzywa ponad 20 gestéw Reprodukcja

stow:

* 70% dzieci uzywato wiecej niz 18 rzeczownikéw, a 50% z nich uzywato wiecej niz 150

* 50% dzieci uzywato wiecej niz 10 czasownikéw

* 50% dzieci uzywato bardzo prostych zdan (2-3 stowa), z kilkoma elementami morfologicznymi

Sredni -réznice miedzy pierwszg a drugg oceng w II grupie dzieci:

ZROZUMIENIE RZECZOWNIKOW ZROZUMIENIE CZASOWNIKOW

“Pierwszaocena M Druga ocena I Pierwszaocena M Druga ocena

REPRODUKCJA GESTOW REPRODUKCJA RZECZOWNIKOW

" Pierwszaocena M Druga ocena ™ Pierwszaocena M Druga ocena

REPRODUKCJA CZASOWNIKOW STRUKTURA ZDANIA

Pierwszaocena M Druga ocena [ Pierwsza ocena M Druga ocena
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Grupa 3: Miodziez od 11 lat

* 70% nastolatkéw rozumiato ponad 40 imion, a 40% z nich rozumiato ponad 300
imion i ponad 100 czasownikéw

* 60% nastolatkdow odtworzyto ponad 10 imion, a 40% z nich mogto odtworzy¢ ponad
100 imion i ponad 50 czasownikéw

U 40% nastolatkow wyrok byt zorganizowany (w mniej lub bardziej ztoZzony
sposob)

Sredni -réznice miedzy pierwszg a drugg oceng w III grupie dzieci:

ZROZUMIENIE RZECZOWNIKOW ZROZUMIENIE CZASOWNIKOW
— — —~ — 140 30,0
105 22,5
i 70 - 15,0
- o . — 0
WiPierwszaocena M Druga ocena MiPierwsza ocena M Druga ocena
REPRODUKCJA GESTOW REPRODUKCJA RZECZOWNIKOW
- - 30,0 - 160
22,5 - 120
3 7,5 i 40
. . o a
M Pierwszaocena M Druga ocena WiPierwszaocena M Druga ocena
REPRODUKCJA CZASOWNIKOW STRUKTURA ZDANIA
- Ba R 20
25,0 - & —~ 20
r 12,5 | - 10
o . — 0
Wi Pierwszaocena M Druga ocena M Pierwszaocena M Druga ocena
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INTERPRETACJA DANYCH

Grupa 1:Poprawa dzieci jest widoczna we wszystkich obszarach (nieco mniej jesli
chodzi o reprodukcje stéw). Obserwujac kazdg indywidualng sytuacje mozna zauwazy¢, ze
tylko jedno dziecko na 10 nie wykazuje znaczacej poprawy, podczas gdy wszystkie
pozostate, cho¢ z duzg zmiennoscig, wykazujg istotne zmiany zwtaszcza w sferze
rozumienia jezyka i uzywania intencjonalnych gestéw komunikacyjnych (np.
odpowiadanie na tak / nie za pomocg gestéw, wskazujgc przedmiot, ktérego chcg itp. ...).
Ponadto odnotowuje sie zwiekszong zdolno$¢ ekspres;ji i ilos$¢ uzytych stow.

Grupa 2: Nawet w tej grupie poprawa dzieci jest widoczna we wszystkich obszarach.
Tylko umiejetnosci jezykowo - komunikacyjne dwdjki dzieci pozostaty prawie
niezmienione. Wszystkie pozostate 8 dzieci wykazato natomiast zaréwno wzrost
zrozumienia, jak i komunikacji werbalnej. W szczegdlnosci zaobserwowano wzrost liczby
uzytych stéw i wieksze uzycie elementéw morfologicznych, nawet jesli zdanie przecietnie
pozostaje bardzo proste.

Grupa 3: Z wykreséw mozemy zaobserwowac, ze w poréwnaniu z wykresami z
pierwszych dwéch grup, poprawa tych nastolatkdw byta znacznie skromniejsza we
wszystkich réznych obszarach. Stato sie tak z dwdéch prostych powodéw. Nie tylko, ze dla
4 dzieci na 10 Kwestionariusz MacArthura osiggnat swoj szczyt podczas drugiej oceny, ale
juz podczas pierwszej oceny. W zwigzku z tym na wykresach nie wida¢ istotnych zmian,
mimo ze umiejetnosci jezykowe nastolatkéw z Cri du Chat nadal wzrastaty. Jak juz
wspomniano, kwestionariusz nie jest w tym przypadku odpowiednim narzedziem do
oceny rozwoju jezyka. Umiejetnosci jezykowe tej grupy nastolatkow byty w rzeczywistosci
bardziej rozwiniete niz grupa badana w tescie.

Pozostatych 5 dzieci i nastolatkéw, ktérzy podczas pierwszej oceny praktycznie nie mieli
umiejetnosci jezykowych i bardzo stabe umiejetnosci komunikacyjne, po roku wykazato bardzo
niewielkie zmiany. W szczegdlnosci w przypadku trojga dzieci sytuacja pozostata niezmieniona.
Dwoje dzieci wykazato wieksze wykorzystanie niektérych gestéw komunikacyjnych, pewng
poprawe rozumienia niektérych komunikatéw werbalnych i umiejetnos¢ uzywania 3-4 stéw.

Obserwujgc dzieci z najwiekszymi trudnosciami w komunikacji, zauwazyliSmy réwniez,
ze wykazywaty one znaczne trudnosci sensoryczne na réznych poziomach (patrz strony
10-13) oraz ze czesto byly ,uwiezione” w serii stereotypowych zachowan, co przyczynito
sie do powaznego ograniczenia ich umiejetnos¢ tworzenia relacji z otoczeniem
zewnetrznym.

Jednoczesnie dzieci i nastolatki o mniej lub bardziej ustrukturyzowanych umiejetnosciach
jezykowych prezentujg mniej problematyczne i stereotypowe zachowanie, wiekszg autonomie
i wiekszg zdolnos¢ uczenia sie. Mozna zatem postawic hipoteze, ze trudnosci sensoryczne
lezace u podstaw problemdéw behawioralnych uniemozliwiajg réwniez zrozumienie wartosci
komunikacyjnej gestow i stéw oraz utrudniajg dzieciom uwage na jezyk werbalny.
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Nalezy rowniez zauwazy¢, ze aspekty sensoryczne nie sg objete zadnym konkretnym
zabiegiem rehabilitacyjnym. Trudnosci sensoryczne sg czesto klasyfikowane jako zaburzenia
ogodlne i dlatego pozostajg nienaruszone przez programy rehabilitacyjne fizjoterapii,
psychomotoryki i terapii logopedycznej, ktére zazwyczaj sg aktywowane natychmiast.

Inna uwaga, ktérg mozna wyciggna¢, dotyczy sSrodowiska rodzinnego i szkolnego, w
ktérym te dzieci dorastajg. W rzeczywistosci 30 dzieci, na ktérych przetestowaliSmy
Kwestionariusz MacArthura, zostato poddanych ocenie w ich codziennych,
standardowych $rodowiskach, zaréwno w domu, jak iw szkole. Zaobserwowano réwniez
wewnetrzng dynamike i sposoby radzenia sobie z dzieckiem oraz zwigzane z tym
trudnosci. Nie wchodzac w szczegoty kazdej sytuacji, mozemy stwierdzi¢, ze postawa
0s6b, ktére podazajg za dzieckiem w jego edukacji, jest bardzo waznym czynnikiem w
rozwoju dziecka. W zwigzku z tym szczegdlng uwage nalezy zwrdci¢ nie tylko na same
terapie, ale réwniez na specyficzne sSrodowisko i sposéb, w ktérym jest ona
kontynuowana. Przez $rodowisko odnosimy sie do systemu rodzinnego i Srodowiska
szkolnego, w ktérym dziecko spedza wiekszos¢ czasu. Z tego punktu widzenia uwazna i
opiekuncza postawa, nacechowana jednoczesnie jasnymi zasadami i jasnym nauczaniem,
moze by¢ bardzo dobra dla dziecka w konstruktywnym zorganizowaniu swojego
zachowania.

Co wiecej, nawet wspotpraca i udziat rodzicdw i nauczycieli w projektach edukacyjnych
ma fundamentalne znaczenie dla przekazywania pozytywnych bodZcéw dla zachowania
dziecka. Jest to bardzo istotny aspekt, gdyz zaburzenie behawioralne, charakteryzujgce
sie nadpobudliwoscig i zachowaniami problemowymi (wynikajgcymi z deficytow
sensorycznych i deficytéw samoregulacji, w tym w niektérych przypadkach organizacji
rytmu snu) stanowi ,tto” dziecka z SCDC i utrudnia lub spowalnia ich uczenie sie i rozwgj
poznawczy. Kiedy otoczenie jest zorganizowane w rytualy i rytmy, dziecko zawsze wie,
gdzie jest i co moze sie z nim stac. Sg uspokojeni iw ten sposéb pomagajg w organizacji
wiasnego zachowania.

Wrecz przeciwnie, gdy punkty orientacyjne sg niejasne, zasady sg niejednoznaczne,
stale negocjowane, a ogdélne zarzadzanie jest fragmentaryczne, a dziecko nie jest
wspomagane przez otoczenie, dziecko z Cri du Chat bedzie miato wieksze trudnosci
behawioralne. Te trudnosci, ktére moga by¢ bardzo trudne do pokonania, ostatecznie
odwrdcg uwage dziecka od relacji ze Srodowiskiem zewnetrznym i przedstawionych mu
mozliwosci uczenia sie.

Skuteczne projekty rehabilitacyjne miaty na celu bezposrednie zaangazowanie
rodzicoéw, udzielajac im wsparcia, informacji i programéw do samodzielnej pracy z
dzieckiem. Promowali takze kontakty miedzy rodzicami, starali sie zastgpi¢ spontanicznie
przyjmowane przez rodzicéw dysfunkcjonalne strategie i zachowania bardziej
funkcjonalnymi podejsciami i dzielili sie z nimi zasadami i technikami terapii.

Rodzaj proponowanych terapii i wczesniejsze rozpoczecie interwencji rehabilitacyjnej sg
réwniez kluczowymi kwestiami. Terapie mozna rozpocza¢ niemal natychmiast poprzez:
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wsparcie rodziny i obecno$¢ konkretnych wytycznych. Nie jest konieczne, aby dziecko
wykonywato fizjoterapie trzy razy w tygodniu, jesli fizjoterapeuta udzieli rodzicom
niezbednych informacji. Nie dzieje sie tak dlatego, ze rodzic musi zostac terapeutg, ale
dlatego, ze rodzice sg w kontakcie z dzieckiem przez caly czas, a nie tylko w godzinach
sesji terapeutycznej. Dlatego fundamentalne znaczenie ma zapewnienie rodzicom
Srodkow do aktywnej stymulacji ich dziecka w ich programach edukacyjnych.

W programie rehabilitacji zasadnicze znaczenie ma réwniez przyjrzenie sie
przyczynom objawow przed rozpoczeciem pracy nad tymi ostatnimi. Na przyktad brak
jezyka jest symptomem i dlatego nalezy przeanalizowac zwigzane z nim potencjalne
przyczyny. Wezmy konkretny przyktad: w przypadku dziecka w wieku 6 lat ze
stereotypami, problemami sensorycznymi i behawioralnymi, ktére nie jest w stanie
komunikowac sie, a nawet ma trudnosci w procesie rozumienia komunikacji werbalnej,
logopeda odniesie niewielki sukces, jesli terapia bedzie miata na celu jedynie ustalenie
probek dzwiekéw do wyartykutowania przez dziecko. Wrecz przeciwnie, terapia, ktéra ma
na celu uporzadkowanie zdolnosci sensorycznych dziecka i promowanie jego uwagi
stuchowej na jezyk, przyniesie lepsze rezultaty.

Innym waznym aspektem programu rehabilitacji jest jego przedwczesny rozwéj. W
ostatnich latach we wczesnych stadiach terapii zaobserwowano ogélny wysoki poziom
przedwczesnego rozwoju terapii, podczas gdy w przesztosci bardzo czesto rozpoczynano
zabiegi rehabilitacyjne prawie za p6Zno. Mate dzieci wydajg sie by¢ wspomagane przez
wczesne i szybkie terapie, ktére dziatajg nie tylko na dziecko, ale takze na rodzicéw,
dostarczajac im narzedzi niezbednych do bardzo trudnego zadania: wychowania dziecka.

Biorgc pod uwage powyzsze obserwacje, wynika, ze poza aspektami genetycznymi i
genotypowo-fenotypowymi, inne aspekty zwigzane ze srodowiskiem rodzinnym i
szkolnym oraz jakoscig interwencji rehabilitacyjnych wydajg sie mie¢ bardzo duzg i
istotng role w promocji rozwoju psychomotorycznego i jezykowego.
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ZALACZNIK 1

Kilka przydatnych porad, nie w kolejnosci od waZnosci

ZASADY MUSZA BYC JASNE, A MATKA, OJCIEC I DZIADKOWIE POWINNI WSZYSCY
NA NINIEJSZE ZGODE, ZWEASZCZA W WYDAJNEJ CHWILI

USTAL KILKA ZASAD NA RAZ, KTORE MUSZA BYC JASNE I SZACOWANE
ZIGNOROWAC DZIECKO, JESLI BY UZYSKAC UWAGE UDERZA SIE W GEOWE LUB
Ugryzie sie itp...

NIE WOLNO DZIECKO CIE gryz¢, szczypac, ciggngc za wiosy

NIGDY NIE WYPOWIADAJ DZIECKU USMIECHU

»NIE” JEST OSTATECZNE I NIE DO NEGOCJAC]I

NIGDY NIE PODDAWA] SIE ,SZANTEM NA POCZTE"

ZORGANIZU) DZIENNY HARMONOGRAM DZIECKA POPRZEZ REGULARNE RYTMY

TWORZ RUTYNY, NAWYKI I RYTUALY

EDUKUJ DZIECKO, ABY NIE ROBILO RZECZY, KTORE BEDA NIEWLASCIWE, GDY JEST
DOROSLE

UWAZAJ NA ZBYT DUZY HAELAS W TLE - STWORZ CICHY KACIK, W KTORYM
PROPONUJESZ DZIECKU ZAJECIA

MOW CICHE) SZCZEGOLNIE JESLI CHCESZ PRZYCIAGNAC UWAGE DZIECKA

MOW DO DZIECKA SPOKOJNYM I STALYM GLOSEM

MOW DO DZIECKA PROSTYMI I JASNYMI WIADOMOSCIAMI (UZY] KILKU SEOW!)

SZUKA] KONTAKTU WZROKOWEGO Z DZIECKIEM
JEDNA GRA LUB AKTYWNOSC NA CZAS

UNIKAJ HAEASLIWYCH I CHAOTYCZNYCH MIEJSC
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ZBYT DUZO 0SOB, STYMULUJACYCH LUB GIER JEDNOCZESNIE ODRADZI DZIECKO

DZIECKO MUSI SPAC WE WEASNYM £OZKU!

POZWOL DZIECKU JESC SAMO, NA PIERWSZYM RECE, A NASTEPNIE Z CUT-LERY
SPROBUJ SPRAWIC, ABY DZIECKO JEDZtO, SPILO, CHODZILO DO TOALETY I
UBIERALO SIE SAMO, Z JAK NAJMNIEJSZE] POMOCY, JAK TO MOZLIWE

NIE UBIERAJ DZIECKA ZA DUZO I POZWOL BYC W DOMU BEZ STOP

POPROS O POMOC I WSPARCIE

SZUKAJ ADI ALOGUE Z NAUCZYCIELAMI, THERAP I STS I FIZYKAMI .

ROZMOWA Z RODZICAMI, KTORZY MAJA PODOBNE TRU DNOSCI
SKONSULTUJ SIE Z TERAPEUTYKA W CELU SZCZEGOLNYCH WSKAZOWEK EDUKAC)I

ZADANIA I CZYNNOSCI POWINNY BYC KROTKIE (KILKA MINUT), ALE
POWTARZANE WIECE] RAZY W CIAGU DNIA

ZAWSZE PODKRESLAJ DZIECKU POCZATEK I KONIEC ZAJEC

NIE SPIESZ SIE, BY ZOBACZYC DZIECKO CHODZACE SAMODZIELNIE
ZADBAJ O HIGIENE JAMY DZIECKA

NIE MARTWI SIE ZA DUZO, JESLI DZIECKO NIE JEST DUZO W WCZESNYM ROKU,
PONIEWAZ W KONCU DOGODZI!
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ZArACZNIK 2
Opis przypadku: Anna, dwa lata

Gtéwne notatki dotyczace jej historii medycznej

Anna urodzita sie o czasie, jej waga byta w normie, jednak pojawity sie problemy z
karmieniem i oddychaniem. Diagnoze postawiono zaraz po urodzeniu, potwierdzong
badaniami laboratoryjnymi, w ktérych stwierdzono, ze nastgpita delecja chromosomu 5 o
Srednim nasileniu.

Stwierdzono zeza rozbieznego bez zmian wzrokowych, a wyniki badan stuchowych
byty prawidtowe.

PIERWSZA OCENA-ASPEKTY SENSORYCZNE

Aspekty wizualne: Kontakt wzrokowy jest wymijajacy, rozpoznaje najdrobniejsze
szczegoty wizualne, jej uwage przykuwajg druty i wiosy, czesto przesuwa rece przed oczami,
macha przedmiotami, przyciggaja jg Swiatta i kolory. Dodatkowo jej spojrzenie podaza za
poruszajacym sie obiektem przez bardzo krétki czas, brak jest wizualnej zbieznosci i nie potrafi
odroézni¢ prostych wizualnych symboli. Nadwrazliwos¢.

Aspekty stuchowe: Anna boi sie nagtych gtosnych dzwiekéw i ma tendencje do
izolowania sie w hatasliwym otoczeniu. Jest wrazliwa i bardzo uwazna na szepty i ciche
dzwieki. Poproszona o to wykonuje proste zadania (zwtaszcza podnoszenie przedmiotow)
i wykazuje zrozumienie istotnych dzwiekéw. Nadwrazliwos¢.

Dotykaé: Na gtebokim poziomie jej prég bdlu jest wysoki (np. upadek moze by¢ mniej bolesny
niz uszczypniecie). Od czasu do czasu szczypie sie, bije, uderza sie w gtowe, zwtaszcza gdy jest
wyrzucana. Nie potrafi uporzadkowaé swoich umiejetnosci stereognozy. Wykazuje nadwrazliwos$¢
dotykowa, zwtaszcza w nogach. Zmniejszona gteboka wrazliwos¢ dotykowa, wysoka wrazliwos¢
dotykowa na powierzchni skory.

Zdolnosci motoryczne: Anna zaczeta sie toczy¢ w wieku 11 miesiecy i raczkowac w wieku 13
miesiecy. Obecnie porusza sie petzajac krzyzowo, ale tylko na krétkie dystanse, a kilka miesiecy
temu uzyskata antygrawitacyjng kontrole osiowg. Ona réwniez wtasnie zaczeta podciggac sie do
pozycji stojacej, chwytajac nieruchome przedmioty.

Jezyk: Anna nie pokazuje zadnej znaczacej produkcji sfinalizowanych dzwiekdéw.
Odtwarza skomlenie i wokalizacje. Tylko dzwieki ,t" i ,d” sg wymawiane poprawnie. Ptacz
jest obecny, ale nie gtosny. Czasami zdarzaja sie ustne praktyki nasladowania. Nie uzywa
gestéw komunikacyjnych (prosi¢ lub wskazywac) i nie moze chwyta¢ przedmiotéw, jesli
zostanie o to poproszona.

Umiejetnosci manualne: Anna chwyta i upuszcza przedmioty, ale nie stawia kciuka i palca
wskazujgcego. Mimo to nie moze wykonywac sfinalizowanych (i symbolicznych) dziatan z przedmiotami,
poniewaz wydaje sie by¢ zbyt rozproszona przez zmystowe aspekty przedmiotéw (zwtaszcza dotykowe i
wizualne).

Aspekty zywieniowe i motoryczno-ustne: Anna rzadko jest gtodna i nie jest w stanie zu¢ i
odmawiac statych pokarméw, nawet jesli sg jej podawane w matych kawatkach. Potykanie jest
normalne i nie wykazuje nietypowych reakcji na zapachy. Czasami, zwtaszcza gdy jest chora,
odmawia jedzenia i wymiotuje, jesli zostanie mu poczestowana. W sumie wykazuje bardzo
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nieregularny zwigzek z jedzeniem. Anna ma tez hipotonie mie$ni wargowych, jezyk
czasami wystaje i slini sie.

Obserwacja spontanicznego zachowania: Anna manipuluje i uderza przedmiotami,
lize i wktada rzeczy blisko lub do ust. Demonstruje gtéwnie wiedze ustng (tj. aby
zrozumie¢, jak rzeczy dziatajg, zwykle wktada je do ust) i nie uzywa gestéw
komunikacyjnych. Nie wykazuje szczegélnego zainteresowania eksploracjg otoczenia i ma
tendencje do pozostawania w bezruchu. Nie komunikuje swoich potrzeb. Nie jest
hatasliwa, a jej spontaniczna produkcja wokalna jest dos¢ staba.

Zachowania problematyczne: Anna Scigga okulary ludziom, ktérzy sie do niej
zblizajg, lize przedmioty, podtoge i meble. Anna réwniez uderza gtowa i zebami o twarde
powierzchnie, zwlaszcza jesli cos$ jej jest zabronione lub jest jej wyrzucana.

Autonomia: Zjada troche jedzenia sama i Spi sama, ale zasypia tylko w obecnosci

matki.

Spanie w nocy: Dla Anny jest to bardzo trudne i rodzice czesto stosujg syrop Noprom
utatwiajgcy zasypianie. Zasypia z matka u boku, ale $pi sama w swoim t6zku, gdy matka
odchodzi.

Trwajace terapie: Anna obecnie robi dwa razy w tygodniu sesje fizjoterapii. Na ogélnym

poziomie neurologicznym Anna wykazuje wiek neurologiczny miedzy 7 a 12 miesigcem.

TERAPIE PROPONOWANE RODZINIE I WSPIERAJACE PRZEZ
PSYCHIATRE DZIECKO I FIZJOTERAPEUTA

Tutaj podsumowane sg cele i dziatania proponowane na rok terapii (kierunki
byly aktualizowane co 4 miesigce).

Ogélne instrukcje:
* Mow cicho i szepcz, aby przyciagnac jej uwage.
+ Uzywaj wyrazu twarzy zgodnego z przekazem werbalnym (jesli ja wyrzucasz, zachowaj
gniewng mine)
* Nie aprobuj postaw, ktére z perspektywy nie bedg odpowiednie (np. catowanie
wszystkich, klaskanie w dtonie dla samozadowolenia). W obecnosci tych zachowan po
prostu pozwdl jej by¢ i nie podkreslaj ich ani nie poswiecaj jej zbyt wiele uwagi.
* A'NIE' musi by¢ jasne, stanowczym tonem gtosu, kilkoma stowami i gniewnym wyrazem twarzy.
* Jesli to mozliwe, zostaw jg sama, gdy je sama.

PROPONOWANE DZIALANIA W RAMACH RODZINNYCH

Czas trwania: - okofo minuty na kazdg czynnos¢

Czestotliwos¢: - codzienny

Intensywnosé: -zmiany w zaleZnosci od roZnych cwiczen, jednak
czynnosci naleZy powtarzac¢ wiecej niz raz w ciggu
dnia
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1-Aspekty stuchowe

Stuchowa uwaga na jezyk: lalling szeptanie, szeptanie dzwiekdéw
dzwiekonasladowczych, szeptanie rymowanki poprzez modulacje tonu gtosu (np. ton
gniewny) lub zmiane tempa rytmu (pisownia wolniej/szybciej). ,Poklepywanie” po gtowie i
uszach dziecka.

2-aspekty wizualne

Uwaga wizualna: przesuwanie Swiatta wzdtuz Scian zaciemnionego pokoju (do $ledzenia
wizualnego). Stymulacja czerwonym Swiattem w kacikach oczu.

3-dotykowy

Masaz ciata: delikatne dotkniecia, dotkniecia miekkg szczoteczkg oraz delikatne masaze
wibracyjne, rozcierajgce i ugniatajace.

4-Umiejetnosci motoryczne, réwnowaga i koordynacja

Pefzanie, zwieksz mozliwosci raczkowania robigc wiecej miejsca w pokoju (przesun
meble w pokoju, w ktérym dziecko spedza wiecej czasu), dzieki czemu dziecko bedzie
miato mniej okazji do podciggniecia sie.

Czotgajgc sie po schodach: przydatne do promowania konwergencji wizualnej

Kofysanie: prawy-lewy i przéd-tyt.

» Terapie na aspektach sensorycznych sg kontynuowane wraz z aktualizacjg podanych powyzej wskazowek

dotyczgcych aspektow wizualnych, sfuchowych i dotyku.

Autonomia

Pozwol jej zjes¢ czes¢ positku sama lub rekami. (oznacza to prace nad jej autonomig,
konwergencjg wizualng i delikatnym chwytem manualnym)

Szukaj jej wspdtpracy w procesie ubierania sie-rozbierania.

Strategie behawioralne (przydatne réwniez do nadania znaczenia gestom komunikacyjnym, ktére
same w sobie nie s3 komunikatywne)

Pozwdl jej podnies¢ to, co rzucita na podtoge (oznacza to prace nad koncepcjg zwigzku
przyczynowo-skutkowego i konsekwencji swoich dziatan). Ignoruj j3g i nie przywigzuj
wagi do jej prowokaciji.

Sprébuj uszanowac to, czego ona chce. Oznacza to dwie rzeczy:

1) Na przyktad: kiedy pokazuje, ze nie chce wiecej jedzenia, nawet jesli
mato jadta, uszanuj jej prosbe i nie nalegaj, aby jej wiecej karmic.

2) Jesli przy stole rzuci szklanke na podtoge, pozwdl jej jg zebra¢ lub zignoruj
jej gestem, nie podnos jej szklanki i nie podawaj jej wiecej wody podczas tego positku.

Odmowa musi by¢ wyrazna i zdecydowana, towarzyszy¢ jej odpowiednia mimika
twarzy (nie udémiechaj sie, gdy chcesz jg wini¢!). Bardzo wazne jest réwniez dzielenie sie tg
strategia: to, co matka zdecyduje sie zrobi¢ w konkretnej sytuacji, musi by¢ rowniez
wspierane przez pozostatych cztonkéw rodziny.

Dbatos¢ o jezyk i aspekty dotykowe (stereognoza)
* Gra polegajaca na wzieciu odpowiedniego przedmiotu (np. pomiedzy dwoma widocznymi przedmiotami, takimi

jak pitka i lalka, popros ja, aby wzieta pitke).
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* Gry stereognozy (np. wtéz do ptéciennej torby zestaw przedmiotdw, takich jak pitka tenisowa
i ksigzka, i ponownie popros jg, aby wybrata jeden z nich).

* Przydatng codzienng sugestig dla osoby dorostej jest wskazanie przedmiotu, jak go
nazywa.

DRUGA OCENA: WIEK 2 LATAT 11 MIESIECY

Jezyk i komunikacja: Anna demonstruje ulepszone umiejetnosci komunikacji
niewerbalnej, interakcji i kontaktu wzrokowego. Od 2 miesiecy pojawity sie niewerbalne
gesty prosby (wskazuje rzeczy, ktorych chce) i ich uzycie rosnie. Potrafi réwniez
odpowiedzie¢ tak/nie za pomocg gestéw. Pokazuje i rozdaje rzeczy dorostemu. Piec¢ stéw
jest obecnych w jej komunikacji werbalnej, ale w sposéb chaotyczny, a takze wykonuje
wiekszg ilos¢ wokalizacji. Anna nadal preferuje gestowy sposéb komunikacji. Jej werbalna
artykulacja jest nadal staba. Rozpoczeta symboliczne zabawy zwigzane z rodzinnymi
rutynami, np. karmi swoja lalke. Wykazuje dobre zrozumienie i wykonanie polecen
zwigzanych z kontekstem (np. zapala Swiatto, zamyka drzwi, otwiera usta itp. na prosbe).
WyrazZnie rozumie znaczenie ,NIE”, ale nie zawsze to szanuje. Nawet jesli nie w sposéb
ciagly, Annie udaje sie rowniez wybrac i da¢ odpowiedni przedmiot osobie dorostej, gdy
zostanie poproszona o wybo6r miedzy dwoma réznymi przedmiotami. Wypracowata
pewng praktyke ustng, takg jak dmuchanie i calowanie. Poprawita sie jej uwaga na
wokalizacje i jezyk, nadwrazliwos¢ stuchowa utrzymuje sie, nadal przyciggajg ja szepty i
ma tendencje do bycia niespokojnym w hatasliwym otoczeniu.

Zachowanie: Problematyczne zachowania zmniejszyty sie. Anna bardzo rzadko uderza
gtowgq i tylko wtedy, gdy sie jej sprzeciwia. Uderza i szczypie w chwilach niepokoju.
Kontynuuje, cho¢ w mniejszym stopniu, eksploracje ustng obiektéw (zwtaszcza tych, ktére
zna od dawna). Zaczeta gra¢ w gry symboliczne, czesto prowadzone przez dorostego (np.
zabawa lalkg). Korzystanie z przedmiotéw jest bardziej funkcjonalne, aczkolwiek rzadziej
uzywa przedmiotéw do odbierania bodzcow sensorycznych (np. uderza mata butelkg
wody w Sciane, aby wywotac hatas, zamiast uzywac jej do picia wody w srodku). Jest
zdecydowanie bardziej obecna w swoim otoczeniu, bardziej pocigga ja i intryguje to, co
widzi, a jej spontaniczna eksploracja otoczenia znacznie sie zwiekszyta.

Zachowania problematyczne: Czasami nadal szczypie i delikatnie uderza w czesto
prowokacyjny sposob. Kiedy jest zdenerwowana, uderza gtowg do tytu, ale znacznie
mniej niz wczesniej. Czasami rzuca przedmiotami na podtoge, by sprowokowa¢ dorostego
lub zbadac¢ bodzce sensoryczne.

Poruszanie sie: Anna jest generalnie dobrze zorganizowana w tym aspekcie. Obecnie
porusza sie poprzez raczkowanie, ktére stato sie szybkie i skuteczne. Czotga sie po
schodach w dobrze kontrolowany sposéb. Pokazuje dobry chéd boczny, chodzi wspierana
przez osobe dorostg obiema rekami lub pchajgc wézek. Rdwnowaga

44



92U8L0REREELMNACES SR IEaRET)

jest nadal biedny. Chwyta i upuszcza przedmioty, nawet te mate, i jednocze$nie przeciwstawia sie
indeksowi kciuka w jednej rece.

Karmienie: Przedstawia ruch jezykowo-podniebienny i zaczyna pionowo orientowac
zucie. Zjada rézne pokarmy i tekstury bez wiekszych problemoéw. Rano nadal uzywa
butelki dla niemowlat. Pije tez sama, trzymajgc szklanke do ust obiema rekami.

Autonomia: Anna jest gtdwnie karmiona przez rodzicéw, ale zawsze zaczyna jesc
positek sama rekami. Wspétpracuje réwniez w procesie ubierania sie i rozbierania.

Aspekty wizualne: Anna podaza za poruszajacymi sie obiektami w sposdb nieciagty.
Rozpoznaje réwniez drobne detale wizualne i nadal pociggaja jg nici, wiosy i drobne
okruchy. Czasami macha przed oczami mate przedmioty. Udaje jej sie przez krotki czas
utrzymywac bezpos$redni kontakt wzrokowy z drugg strong lub z przedmiotem. Moze
$ledzi¢ i ogladac proste wizualnie bajki.

Aspekty dotykowe: Anna nadal wykazuje nadwrazliwo$¢, zwtaszcza na podeszwie

stopy. Jej sen w nocy poprawit sie i fatwiej jg pocieszy¢, gdy budzi sie w nocy. Co wiecej,
czesciej zasypia sama, zwtaszcza po potudniu.

Catkowity wiek neurologiczny, ktory pokazuje Anna, wynosi od 12 do 18 miesiecy.
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Ta praca jest dedykowana wszystkim tym, ktorzy borykajg sie z tg
rzadka chorobg, zespotem Cri du Chat (SCDC) i chcg dowiedziec sie
0 niej wiecej.

Zesp6t Cri du Chat jest bardzo rzadkg chorobg genetyczng, ktéra
powoduje opdznienie rozwoju psychomotorycznego i
intelektualnego. Nie ma lekarstwa na ten stan, ale zabiegi (w tym
logopedia, fizjoterapia i terapia zajeciowa) mogg pomaoc dziecku w
osiggnieciu petnego potencjatu.

Jest to bardzo pomocna publikacja, ktéra zawiera wiele sugestii, ktore
pomoga Ci zachowac pozytywne nastawienie i znalez¢ odpowiednie
wsparcie, jesli go potrzebujesz.
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