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CZĘŚĆ I

Mowa i jej zaburzenia  
u dziecka z chorobą rzadką
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ORCID: 0000–0002–0545–6416
Katedra Pedagogiki Specjalnej i Logopedii
Uniwersytet Kazimierza Wielkiego w Bydgoszczy

Mowa dziecka ze zdiagnozowanym  
zespołem delecji 5p (zespołem Cri du Chat)  

w opinii rodziców – raport z badań

Abstrakt: Celem prowadzonych badań było scharakteryzowanie etapów 
opanowywania umiejętności mówienia przez dziecko ze zdiagnozowaną 
chorobą rzadką, jaką jest zespół delecji 5p. Zostały one osadzone w orien-
tacji ilościowej z wykorzystaniem metody sondażu diagnostycznego oraz 
narzędzi: Parent Report of Children’s Abilities (PARCA-R Questionnaire) 
autorstwa S. Johnson, N. Marlow, D. Wolke i in. oraz Functional Communi-
cation Parent Questionnaire A. Wilson, Ch. Girdersleeve-Neumann. W ba-
daniach wzięło udział 61 rodziców, w tym 18 z krajów europejskich (Polska, 
Niemcy, Szwecja, Austria), 42 z USA i Kanady, oraz 1 osoba z RPA. Na pro-
wadzenie badań otrzymano zgodę stowarzyszenia 5p-Society ze Stanów 
Zjednoczonych.

Na podstawie przeprowadzonych badań można wskazać, że dzieci 
z rozpoznanym zespołem delecji 5p gaworzą średnio w wieku 18,7 miesiąca. 
Najczęściej wypowiadają pierwsze słowo w wieku 4 lat, rozumieją polece-
nia, mając 1,5 roku lub 3 lata. Mogą także w komunikacji z bliskim osobami 
posługiwać się gestem i innymi znakami najczęściej w wieku dwóch lat. 
Prawie połowa z badanych nie posługuje się w komunikacji wyrazami i pro-
stymi zdaniami. Dzieci potrafią wypowiedzieć proste słowa. Można je po-
grupować w następujące kategorie: zwroty grzecznościowe, członkowie 
rodziny, nazwy zwierząt, nazwy przedmiotów oraz stany emocjonalne.
Słowa kluczowe: rozwój mowy dziecka, choroba rzadka, dziecko z zespo-
łem delecji 5p.
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Abstract: The aim of the research was to characterize the stages of speech 
acquisition in a child diagnosed with a rare disease, which is the 5p deletion 
syndrome. They were embedded in quantitative orientation using the diag-
nostic survey method and tools: Parent Report of Children’s Abilities (PARCA-
-R Questionnaire) by S. Johnson, N. Marlow, D. Wolke et al. and Functional 
Communication Parent Questionnaire A. Wilson, Ch. Girdersleeve-Neumann. 
61 parents participated in the study, including 18 from the European counti-
res (Poland, Germany, Sweden, Austria), 42 from the United States of Ameri-
ca and Canada, and one from the Republic of South Africa. The research was 
approved by the 5-p Association from the United States. Based on the con-
ducted research, it can be indicated that children with diagnosed 5p dele-
tion syndrome babble at the average age of 18.7 months. Most often, they 
say the first word at the age of 4, understand commands at the age of 1.5 or 
3. They can also use gestures and other signs when communicating with 
their relatives, most often at the age of two. Almost half of them do not use 
words and simple sentences in their communication, if they can pronounce 
simple words, they can be grouped into categories: salutations, family mem-
bers, names of animals, names of objects and emotional states.
Key words: the development of the child’s speech, rare disease, child with 
recognize 5p deletion syndrome.

Wprowadzenie

Na przestrzeni ostatniej dekady można zauważyć wzrost zaintereso-
wania badaczy tematyką rozwoju mowy i jej zaburzeń u dziecka ze zdiag-
nozowaną chorobą rzadką. Najwięcej jest prac o charakterze kazuistycz-
nym, przedstawiających opis danego przypadku. Jednak stopniowo 
zaczynają się także pojawiać publikacje, które badają większą liczbę cho-
rych. Nie zawsze jednak jest to możliwe ze względu na rozpowszechnienie 
danej jednostki chorobowej w populacji, tym bardziej w grupie dzieci. 
Obecnie choroby rzadkie definiuje się jako „choroby o szczególnie niskiej 
chorobowości (częstości występowania) – Unia Europejska uznaje chorobę 
za rzadką, jeśli dotyka ona nie więcej niż 5 na 10 000  osób w Unii Euro-
pejskiej” (Komisja Wspólnot Europejskich 2008). Przyjmując taką defini-
cję, należy zwrócić uwagę na fakt, iż w Polsce dana choroba może być 
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Część I.  Mowa i jej zaburzenia u dziecka z chorobą rzadką 37

rzadka, a w Stanach Zjednoczonych klasyfikowana jako częściej występu-
jąca. Przyjęcie definicji opartej na częstości jej występowania w prowadzo-
nych przeze mnie badaniach międzynarodowych nie miała podstaw, dla-
tego przyjęłam, że choroba rzadka to „jednostka chorobowa o  niskiej 
częstości występowania w populacji” (Pieklak i in. brw, s. 5). Przyjęcie ta-
kiego kryterium pozwala na prowadzenie badań porównawczych o cha-
rakterze międzynarodowym. Obecnie można wskazać, że w przypadku 
chorób rzadkich zarówno lekarze rodzinni, jak i inni specjaliści posiadają 
ograniczoną wiedzę na ich temat, w tym na temat specyfiki diagnostycznej 
i terapeutycznej. Istnieje mało placówek w Polsce i na świecie, w których 
dzieci mogą być leczone i rehabilitowane. Pojawia się także specyfika psy-
chospołeczna, jak i organizacyjno-prawna na poziomie danego państwa 
(Pieklak i in. brw, s. 5–7). Czas diagnozy medycznej dziecka może się wy-
dłużyć. Przełoży się to na postępowanie terapeutyczne, ponieważ logopeda 
może uzyskać wytyczne do pracy terapeutycznej w trakcie prowadzonej już 
terapii. Ważne jest także to, że ze względu na rozpoznanie choroby rzadkiej 
zarówno dziecko, jak i jego rodzina mogą odczuwać samotność, wyłączenie 
z życia społecznego, brak możliwości wsparcia lub możliwość uzyskania go 
tylko w grupach, stowarzyszeniach zrzeszających rodziców z daną chorobą.

Rozwój mowy dziecka a mowa dziecka z trudnościami w rozwoju

Mowa werbalna, w aspekcie społecznym, jest dla człowieka jedną 
z najważniejszych form aktywności. Porozumiewa się on z otoczeniem, 
wykorzystując do tego znajomość języka, w tym system wyrazów i reguł 
gramatycznych oraz opanowane umiejętności mówienia i  rozumienia 
tekstu słownego. Mowa pełni trzy zasadnicze funkcje: 1) reprezentatyw-
ną (zastępowanie rzeczy i wskazywanie na nie), 2) ekspresywną (wyra-
żanie uczuć) oraz 3) impresywną (pobudzanie słuchacza do reakcji) (Pa-
cian i in. 2018, s. 15). Barbara Kamińska i Beata Siebert podkreślają, że 
istnieją pewne określone warunki, które są konieczne, aby dziecko mog-
ło opanować język. Wśród nich można wymienić uwarunkowane biolo-
gicznie predyspozycje/zdolności oraz jego kontakt z otoczeniem, które 
posługuje się mową werbalną. Rozwój ten ma charakter uniwersalny 
i „niezależnie od przyswajanego języka fazy jego opanowania są stałe” 
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ZABURZENIA MOWY I KOMUNIKACJI DZIECKA Z CHOROBĄ RZADKĄ38

(Kamińska, Siebert 2012, s. 237). Wspomniane fazy mogą być wyszcze-
gólnione z uwagi na kryteria ilościowe (tutaj zazwyczaj jako kryterium 
przyjmuje się zwykle wyraz), jak i  jakościowe (wyszczególnione ze 
względu na podstawowe mechanizmy właściwe dla danej fazy). Obydwa 
wiążą się ze sobą. Ilościowe pozwala na wyróżnienie faz:

–	 przedjęzykowej (1 r.ż.),
–	 wypowiedzi jednowyrazowych (12.-16. mc ż.),
–	 wypowiedzi dwuwyrazowych (17.-27. mc ż.),
–	 wypowiedzi kilkuzdaniowych (20.-40. mc ż.),
–	 pełnych zdań (26.-42. mc ż.),
–	 opanowania języka, czyli osiągnięcia przez dziecko pełnej kompeten-

cji językowej i komunikacyjnej (4–9 r.ż.) (Kamińska, Siebert 2012, 
s. 237–238).
Autorki podkreślają także, że danym fazom można przypisać mecha-

nizmy językowe właściwe, takie jak uczenie się (ćwiczenie) dźwięków mo-
wy, przechowywanie, analizę i komutację czy integrację i elaborację (ryci-
na 1) (Kamińska, Siebert 2012, s. 237–238).

Rycina 1. Fazy nabywania mowy oraz właściwe im mechanizmy językowe.

uczenie się  
(ćwiczenie)  
dźwięków  
mowy
• �gaworzenie 

i opanowywanie 
wymowy 
najłatwiejszych 
głosek

przecho- 
-wywanie
• �rozumienie 

wyprzedza 
umiejętność 
mówienia, zatem 
dziecko gromadzi 
informacje różnego 
rodzaju, aby móc 
je wykorzystać 
w kolejnych 
etapach rozwoju 
mowy

analiza  
i komutacja
• �odpowiada fazom 

dwu-  
lub więcej 
wyrazowym,

• �dziecko posługuje 
się gramatyką,

• �intensywny 
rozwój twórczości 
językowej

integracja  
i elaboracja
• �wiek dziecka 3.–4. 

r.ż.,
• �intensywny rozwój 

kompetencji 
językowej  
i

• �opanowanie zasad 
komunikacji

Źródło: B. Kamińska, B. Siebert (2012). Podstawy rozwoju mowy u dzieci, Forum Medycyny Rodzinnej, 
t. 6, nr 5, s. 238.
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W  literaturze istnieje kilka różnych periodyzacji rozwoju mowy 
dziecka (tabela 1). Jednak można dostrzec, że pomimo innego nazewni-
ctwa (w zależności od autorki/autora), nieraz odmiennego ujęcia, widocz-
ne jest, że we wszystkich ujawnia się podział na dwa podstawowe etapy: 
1) okres prelingwalny, który odnosi się do dziecka w wieku do 1 r.ż. i do-
tyczy między innymi protokonwersacji oraz 2) lingwalny, którego początek 
ujawnia się w momencie, gdy dziecko wypowiada pierwsze słowa (Kuszak 
2014, s. 46).

Józef Porayjski-Pomsta, uwzględniając jako bazę system komunikacji 
stosowany przez dzieci, jak i wzrastającą ich kompetencję oraz świadomość 
komunikacyjną, dokonał podziału rozwoju mowy na cztery stadia rozwo-
jowe: 1) przedjęzykowe, 2) komunikacji językowej (werbalnej) wczesnodzie-
cięcej, 3) komunikacji językowej (werbalnej) średniodziecięcej, 4) komuni-
kacji językowej (werbalnej) późnodziecięcej.

Stadium przedjęzykowe, preligwalne, określane także jako niemow-
lęce przypada na okres 0–9. do 12. miesiąca życia dziecka. Składa się ono 
z trzech faz:

1.	 zachowań symptomatycznych, które ujawniają się w wieku od 0–6. 
do 12. tygodnia życia dziecka,

2.	 apeli – sygnałów, pierwotnej wokalizacji, określanych także jako głu-
żenie. Polega to na „wytwarzaniu w torze głosowym dźwięków bez 
aktywnego udziału narządów artykulacyjnych (ruchy narządów arty-
kulacyjnych mają charakter bezwarunkowy)” (Porayski-Pomsta 2015, 
s. 169). Jest to zauważalne u dziecka w wieku 6.-12. t.ż. do 5.-7. m.ż.,

3.	 apeli sygnałów, naśladownictwa, nazywanych także gaworzeniem. 
W tej fazie można zauważyć, że dziecko: „wytwarza w torze głoso-
wym dźwięki przy aktywnym udziale narządów artykulacyjnych 
(ruchy narządów mowy mają charakter warunkowy), naśladuje in-
tonację bez jej rozumienia” (Porayski-Pomsta 2015, s. 169). Jest to 
charakterystyczne dla dziecka w wieku około 8. m.ż. Dwa miesiące 
później (ok. 10. m.ż.) pojawia się echolalia.
Drugie stadium komunikacji językowej (werbalnej) wczesnodzie-

cięcej rozpoczyna się u dziecka w wieku 9.–12. m.ż. i trwa do 36. m.ż. 
Składa się ono z trzech faz tworzenia wypowiedzi:

1.	 nierozczłonkowanych lub wypowiedzi o jednej, izolowanej funkcji 
komunikacyjnej, przypada to na wiek 9.-12.–17.-19. m.ż.,
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2.	 dwu-, trzywyrazowych lub wypowiedzi o  funkcjach względnie 
zgeneralizowanych, ujawniają się one u dziecka w wieku 17.-19.– 
24.-27. m.ż.,

3.	 względnie rozbudowanych lub wielofunkcyjnych, realizowanych 
w wieku 24.-27.–36.42. m.ż.
Trzecie stadium komunikacji językowej (werbalnej) średniodziecięcej 

odnosi się do dziecka w wieku od 37. m.ż do 6.-7. r.ż. Tworzą je dwie fazy: 
pierwotnej konwersacji i form narracyjnych (od 3. r.ż. do 5. r.ż.) oraz kon-
wersacji zdecentrowanej i narracyjnych form tworzonych względnie sa-
modzielnie (6–8 r.ż.).

Ostatnie, czwarte stadium komunikacji językowej (werbalnej) póź-
nodziecięcej, przypada na wiek od 6.-7. r.ż. do 10.-12. r.ż. Jest realizowane 
w dwóch fazach: „1) rozwiniętej konwersacji i rozwoju form narracyjnych 
związanych z aktualną sytuacją mówienia (8.-10. lat); 2) konwersacji i form 
narracyjnych oderwanych od aktualnej sytuacji mówienia (10.-12. lat)” (Po-
rayski-Pomsta 2015, s. 170).

Podstawą stworzonego modelu jest założenie, że bazą kształtowania 
się systemu językowego dziecka jest „mówienie, a raczej rozmawianie 
(porozumiewanie się, dialog, konwersacja dziecka z innymi osobami)” 
(Porayski-Pomsta 2015, s. 170). Porayski-Pomsta podkreśla także, że 
istnieje „nierozerwalny związek i współzależność między rozwojem mo-
wy (komunikacji językowej) a rozwojem języka (ściślej, kompetencji ję-
zykowej)” (Porayski-Pomsta, 2015, s. 170) (tabela 2).

W przypadku małego dziecka z rozpoznanymi złożonymi potrzebami 
komunikacyjnymi na tle choroby, mówi się najczęściej o opóźnionym roz-
woju mowy. W zależności od rodzaju trudności, możliwości zdiagnozowania 
danego rodzaju niepełnosprawności ujawni się tutaj całe spektrum zaburzeń 
mowy w późniejszym wieku. Jak zauważają Anna Pacian, Jolanta Pacian 
i Monika Kaczoruk z perspektywy chorób o podłożu genetycznym wystę-
powanie zaburzeń mowy jest zjawiskiem dosyć powszechnym. Najczęściej 
mają one charakter dyzartrii, która będzie między innymi powodowała znie-
kształcenia mowy, trudności w jej rozumieniu wynikające z zaburzeń arty-
kulacji, wydawania dźwięku lub zaburzonego rytmu oddychania. Innym 
równie często współwystępującym w obrazie choroby zaburzeniem jest afa-
zja pojmowana jako „utrata uprzednio nabytej umiejętności mówienia i/lub 
upośledzenie rozumienia języka, czytania i pisania” (Pacian i in. 2018, s. 18). 
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Nieprawidłowości w strukturach, które są odpowiedzialne za wytwarzanie 
dźwięków mowy, mogą determinować zmiany w zakresie dźwięczności, jak 
i brzmienia słów. I tutaj badaczki dają jako przykład chrypkę oraz mowę 
nosową (Pacian i in. 2018, s. 18).

Tabela 2. Rozwój komunikacji językowej a rozwój systemu językowego według Józefa 
Porayskiego-Pomsty.

Ro
zw

ój 
ko

m
un

ika
cji

Praktyczne przyswajanie
zasad i form komunikacji

Ro
zw

ój 
sy

st
em

u j
ęz

yk
ow

eg
o

Przyswajanie 
podsystemu Praktyczne przyswajanie

• �pragmatycznych zasad 
komunikacji,

• funkcji mowy/języka,
• zasad dialogu,
• zasad wypowiedzi,
• form wypowiedzi:

– �monologowej,
– �dialogowej
– �gatunków (wzorów) 

tekstów.

fonologiczno-
fonetycznego

• �systemu opozycji fonologicznych,
• �zasad akcentowania,
• �zasad prozodii,
• �zasad artykulacji,

leksykalno-
-semantyczny

• �niezbędnego zasobu form wyrazowych,
• �odpowiedniego wiązanie form wyrazowych 

z ich znaczeniami,

gramatyczny
(składniowo-

morfologiczny)

• �zasad łączenia wyrazów w jednostki 
składniowe,

• �zasad budowania złożonych struktur 
zdaniowych,

• �paradygmatów odmiany wyrazów,
• �zasad tworzenia nowych wyrazów

komunikacja językowa    system językowy

Źródło: J. Porayski-Pomsta (2015). O rozwoju mowy dziecka. Dwa studia, Warszawa: Dom Wydawniczy 
ELIPSA, s. 171.

Jeżeli przeniesie się to na grunt chorób rzadkich, to można wskazać, 
że w obrazie niektórych z nich ujawnić się może na przykład opóźniony 
rozwój mowy, jak w mukopolisacharydozie typu III (choroba Sanfillipo), 
nosowanie otwarte w zespole mikrodelecji 22q11, czy dyzartria w adreno-
leukodystrofii lub w chorobie Huntingtona. Niektóre z chorób rzadkich 
lub ultrarzadkich będą objawiały się zaburzeniami mowy lub całkowitym 
brakiem jej rozwoju. Przykładem tego może być zespół Lescha-Nyhana. 
Jest to dziedziczne zaburzenie metabolizmu puryn, spowodowane znacz-
nym niedoborem fosforybozylotransferazy hipoksantynowo-guaninowej. 
Dziedziczenie jest sprzężone z chromosomem X. Matki są bezobjawowy-
mi nosicielkami, natomiast mężczyźni, którzy otrzymali od matki chro-
mosom X ze zmutowaną kopią genu chorują (50% męskiego potomstwa 
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matki nosicielki) (Kłosowska i in. 2015, s. 419). W różnych źródłach po-
dawana jest odmienna częstość występowania tego zespołu, od 1:20 000 
urodzeń (Pacian i in. 2018, s. 18), po 1:380 000 –1:250 000  (Kłosowska i in. 
2015, s. 419). Obraz zespołu tworzą główne grupy objawów:

1.	 zaburzenia neurologiczne, w tym:
–	 opóźniony rozwój psychoruchowy,
–	 początkowo hipotonia, później wzmożone napięcie mięśniowe 

w kończynach,
–	 dystonia,
–	 padaczka,
–	 ruchy mimowolne;

2.	 zaburzenia funkcji poznawczych, w tym:
–	 niepełnosprawność intelektualna w stopniu lekkim, umiarko-

wanym,
–	 zaburzenia mowy, wiele osób z tą diagnozą nie mówi;

3.	 dewiacja zachowań, w tym:
–	 używanie agresywnego języka,
–	 samookaleczenia (Kłosowska i in. 2015, s. 420).
W sytuacji, gdy jednym z objawów choroby jest niepełnosprawność 

intelektualna można wskazać, że zazwyczaj „poziom rozwoju umysłowe-
go mierzony ilorazem inteligencji pozostaje w silniejszych zależnościach 
z poziomem rozwoju językowych umiejętności pragmatycznych i leksy-
kalnych niż morfosyntaktycznych i fonologicznych” (Pilecka i in, s. 30).

Zaburzenia mowy mogą być także pierwszymi objawami choroby 
rzadkiej. Przykładem może być choroba Wilsona (WD), w której u pa-
cjentów początkowo obserwuje się zaburzenia mowy typu pozapirami-
dowego lub móżdżkowego (Tarnacka, Członkowska 2008, s. 126). Cha-
rakterystycznym objawem WD są zaburzenia funkcji wątroby oraz 
uszkodzenie układu nerwowego. Można wyróżnić jej trzy etapy: 1) gro-
madzenie się miedzi w obrębie hepatocytów, 2) kontynuacja gromadze-
nia się miedzi w hepatocytach, które przewyższa wydolność detoksyka-
cyjną komórek i  przechodzenie jonów wspomnianej miedzi do 
przestrzeni międzykomórkowej z rozpadem hepatocytów i aseptyczną 
martwicą oraz 3) dalsze uwalnianie miedzi z komórek wątrobowych 
i przechodzenie do krwi w formie niezwiązanej z cerulopazminą, odkła-
danie w innych narządach (Tarnacka, Członkowska 2008, s. 126). Z per-
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spektywy logopedycznej istotne są objawy neurologiczne choroby Wil-
sona. Wśród nich można wymienić: drżenie pozycyjne kończyn, objawy 
parkinsonowskie, dystonię segmentarną, uogólnioną, inne ruchy mimo-
wolne (np. pląsawicę), zaburzenia móżdżkowe, w tym dyzartrię, drżenie, 
ataksja kończyn, chodu, zaburzenia połykania, ślinotok oraz zaburzenia 
dowolnych, sakadycznych ruchów gałek ocznych (Tarnacka, Członkow-
ska 2008, s. 126).

Dziecko ze zdiagnozowanym zespołem delecji 5p

Zespół delecji 5p (5p-, zespół Cri du Chat, Cri du Chat syndrome) 
jest zaburzeniem genetycznym, którego częstość występowania waha się 
na poziomie od 1:15 000  do 1:50 000  urodzeń (obecnie zaczyna się uży-
wać sformułowania liczby mieszkańców zamiast urodzeń). Analizując 
podłoże genetyczne, można wskazać, że wynika on z częściowego ubytku 
fragmentu krótkiego ramienia chromosomu 5 (Malicka i in. 2017, s. 42). 
Na przestrzeni lat ewoluowała nazwa zespołu. Początkowo mówiło się 
o zespole Lejeune’a, potem o kocim krzyku. Nazwa choroby Cri du Chat 
pochodzi z języka francuskiego. Obecnie badacze posługują się nazwą ze-
spół delecji 5p. Pierwsze nazwa zespołu pochodzi od nazwiska lekarza, 
który ją opisał, kolejna jest efektem obserwowanego u dziecka najbardziej 
charakterystycznego objawu, jakim jest w pierwszych dniach jego życia 
monotonny płacz o wysokich tonacjach. Na obraz 5p- składają się okreś-
lone cechy dysmorficzne, jak i wady rozwojowe poszczególnych narządów 
(tabela 3).

Dzieci mają często niską masę urodzeniową, dostrzegalna jest u nich 
hipotonia mięśniowa, asfiksja (Malicka i in. 2017, s. 42). Z perspektywy 
logopedycznej można wskazać problemy z karmieniem, które wynikają 
z zaburzenia ssania i połykania. Przeprowadzone badania wskazują, że 
dzieci te albo nie opanowują mowy, albo opanowują ją z opóźnieniem. 
Jeżeli chodzi o gaworzenie, najczęściej realizują je w wieku około 14. mie-
siąca życia. Wypowiadają pierwsze słowa oraz rozumieją polecenia, mając 
około 23 miesięcy. Około 2. roku życia w komunikacji z innymi osobami 
posługują się znakami. Słowa zaczynają używać w wieku około czterech 
lat (Buchnat i in. 2014, s. 117–118; Campbell 2002, s. 4–5).
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Tabela 3. Cechy dysmorficzne oraz wady rozwojowe narządów u osób ze zdiagnozo-
wanym zespołem delecji 5p.

Cechy dysmorficzne
Wady rozwojowe narządów

Układ Opis

• �małogłowie;
• �okrągła, 

asymetryczna twarz;
• �hiperteloryzm 

(szeroko rozstawione 
gałki oczne);

• �szpary powiekowe 
skierowane skośnie 
ku dołowi;

• �zmarszczki  
nakątne;

• �płaska, szeroka 
nasada nosa;

• �krótka rynienka 
podnosowa;

• �mała,  
cofnięta żuchwa;

• �nisko osadzone 
małżowiny uszne;

• �poprzeczna  
bruzda dłoni.

układ  
sercowo-naczyniowy

wady wrodzone serca: VSD, ASD, PDA,  
tetralogia Fallota

układ  
oddechowy anomalie rozwojowe krtani

układ  
nerwowy

hipoplazja lub agenezja ciała modzelowatego, 
leukomalacja okołokomorowa  
(rozmiękanie istoty białej mózgu),  
atrofia mózgu i/lub móżdżku, wodogłowie,  
atrofia nerwu wzrokowego, krótkowzroczność,  
zez, zaćma

układ  
moczowo-płciowy

nętrostwo, spodziectwo, przerost łechtaczki, 
niedorozwój warg sromowych większych,  
macica dwurożna

układ  
moczowy

wady rozwojowe nerek: nerka podkowiasta,  
nerka ektopowa, agenezja nerek, wodonercze

układ  
szkieletowy syndaktylia, klinodaktylia, skolioza

inne
przepuklina pachwinowa,  
(rozstęp) mięśni prostych brzucha  
(diastesis recti)

Źródło: K. Malicka, E. Grochowska-Bohatyrewicz, A. Pietrzyk, I. Stecewicz, E. Jaworowska, M. Giżewska 
(2017). Stridor jako jeden z objawów zespołu delecji 5p u 5-miesięcznego dziecka, „Polski Przegląd Oto-
rynolaryngologiczny”, t. 6, nr 3, s. 41–46.

Metody badań własnych

Zaprezentowane w artykule wyniki badań stanowią część projektu 
„Komunikacja funkcjonalna dzieci ze zdiagnozowanym zespołem Cri du 
Chat (zespołem delecji 5p)”, który był realizowany w latach 2020–2021. 
W ramach projektu badano takie obszary komunikacji dziecka z zespołem 
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delecji 5p jak: (1) zachowania komunikacyjne związane ze sygnalizowa-
niem swojego stanu fizycznego, (2) zachowania komunikacyjne związane 
ze sygnalizowaniem swojego stanu emocjonalnego, (3) zachowania komu-
nikacyjne podczas spontanicznej zabawy, (4) mowę werbalną i komunika-
cję funkcjonalną, (5) nazywanie członków bliskiej rodziny, (6) nazywanie 
ulubionych aktywności. Każdy z obszarów stanowi osobny raport z badań.

Badania zostały osadzone w orientacji ilościowej z wykorzysta-
niem metody sondażu diagnostycznego oraz narzędzi: „Parent Report 
of Children’s Abilities (PARCA-R Questionnaire)” autorstwa S. Johnson, 
N. Marlowa, D. Wolke i in. (adaptacja z 2004 r.) oraz „Functional Com-
munication Parent Questionnaire” A. Wilson, Ch. Girdersleeve-Neumann. 
Rodzice wypełniali kwestionariusz w języku polskim lub angielskim. Ce-
lem prowadzonych badań było scharakteryzowanie etapów opanowywania 
mowy przez dziecko ze zdiagnozowaną chorobą rzadką, jaką jest zespół 
delecji 5p.

„Parent Report of Children’s Abilities-Revised” jest kwestionariu-
szem, który wypełnia rodzic. Ma na celu dokonanie oceny zdolności 
językowych i poznawczych dziecka w 24. miesiącu życia. Jest wykorzy-
stywany w wielu badaniach klinicznych, które dotyczą monitorowania 
rozwoju i funkcjonowania dzieci z grup ryzyka (Martin i in. 2013, s. 955). 
Składa się z następujących części:

1.	 Aktywności twojego dziecka.
2.	 Co twoje dziecko może powiedzieć?
3.	 W jaki sposób twoje dziecko używa słów? ( Johnson i in. 2019, s. 1).

„Functional Communication Parent Questionnaire” jest wykorzy-
stywany do zbierania informacji, które mogą zostać użyte przez specja-
listów do zaplanowania programu terapii dziecka z zaburzeniami mowy. 
Pozwala to na spersonalizowanie go i uwzględnianie w nim pomysłów 
w konstruowaniu celów odnoszących się do podnoszenia motywacji cór-
ki/syna uczestniczącej/uczestniczącego w terapii. Składa się z następu-
jących części:

1.	 Nazwy,
2.	 Aktywności,
3.	 Miejsca,
4.	 Prośby i potrzeby,
5.	 Emocje i uczucia,
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6.	 Zabawki i inne przedmioty,
7.	 Jedzenie i picie,
8.	 Środowisko domowe,
9.	 Ubieranie się,

10.	 Zadawanie pytań,
11.	 Odpowiedzi twierdzące i przeczące,
12.	 Komunikacja w relacjach z innymi,
13.	 Inne (Wilson, Gildersleeve-Neumann 2014, s. 1).

W prowadzonych badaniach sformułowano główne pytanie badaw-
cze: jak rozwija się mowa dziecka ze zdiagnozowanym zespołem delecji 
5p w opinii rodziców?

Oraz zadano pytania szczegółowe:
–	 W jakim wieku dziecko zaczęło gaworzyć?
–	 W jakim wieku dziecko powiedziało pierwsze słowo?
–	 W jakim wieku dziecko zaczęło rozumieć proste polecenia?
–	 W jakim wieku dziecko zaczęło podczas rozmowy z rodzicem uży-

wać, jako formę wspomagającą, znaki lub gesty?
–	 W jakim wieku dziecko zaczęło używać w porozumiewaniu się wy-

razów i budować proste zdania?
–	 Jakich wyrazów używa dziecko, kiedy posługuje się mową werbalną?

W badaniach wzięło udział 61 rodziców, w tym 18 z krajów europej-
skich (Polska, Niemcy, Szwecja, Austria), 42 z USA i Kanady oraz 1 oso-
ba z RPA. Na prowadzenie badań otrzymano zgodę stowarzyszenia 5p-
-Society ze Stanów Zjednoczonych. Udział w badaniu był anonimowy 
i dobrowolny. Podczas prowadzonych eksploracji przyjęłam następujące 
kryteria doboru rodziców: 1) bycie opiekunem dziecka, które ma zdiagno-
zowany zespół delecji 5p, 2) posiadanie przez dziecko orzeczenia o potrze-
bie kształcenia specjalnego z uwagi na rozpoznaną niepełnosprawność 
intelektualną, 3) zdiagnozowane u dziecka co najmniej 15 z 27 charakte-
rystycznych symptomów zespołu (tabela 4), 4) rozpoznanie złożonych 
potrzeb komunikacyjnych u dziecka, 5) znajomość języka, w którym była 
napisana ankieta na poziomie pozwalającym zrozumienie zadawanych 
pytań.
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Tabela 4. Symptomy zespołu delecji 5p dzieci badanych rodziców.

Symptomy Liczba 
odpowiedzi

fizyczne

obniżone napięcie mięśniowe 58

mikrocefalia 44

niska masa urodzeniowa 37

zmiany  
w obrębie  

twarzy

owalna twarz 34

nisko osadzone uszy 33

hiperteloryzm 20

zmarszczka nakątna 37

nieprawidłowa budowa i funkcjonowanie krtani 36

wysokie podniebienie 27

wady serca 19

bruzda poprzeczna dłoni 18

skolioza 17

niedorozwój żuchwy 6

syndaktylia 6

padaczka 4

rozszczep podniebienia i wargi 3

inne (np. wada słuchu, deformacje stóp) 20

psychoruchowe

zaburzenia rozwoju psychoruchowego 33

zaburzenia koordynacji ruchowej 44

niepełnosprawność intelektualna różnego stopnia 55

psychiczne

przyjazne usposobienie 45

nadpobudliwość 31

tiki nerwowe 14

autoagresja 26

autostymulacja 20

zachowania autystyczne 30

wycofywanie się 4

Źródło: badania własne.
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Mowa dziecka z zespołem delecji 5p w opinii rodziców

Do przedwerbalnych form komunikacji dziecka można między innymi 
zaliczyć: krzyk, głużenie, gaworzenie, gesty i ekspresje emocji (Kuszak 2014, 
s. 51–52). Wymawianie najłatwiejszych dla dziecka głosek pozwala mu na 
uczenie się (ćwiczenie) dźwięków mowy. Z przeprowadzonych badań wy-
nika, że większość dzieci zaczęło głużyć po ukończeniu 1. r.ż. (42) i najpóź-
niej było to w wieku 4.-5. lat. W prowadzonych badaniach rodzice zostali 
zapytani o wiek, w którym ich dziecko zaczęło gaworzyć. Najwięcej opieku-
nów zasygnalizowało, że dostrzegli gaworzenie u dziecka w wieku 1.-1,5. 
r.ż. (13) lub 2.-3. r.ż. (8). Pozostali wskazali na wiek 6.-7. mc (8), 8.-9. mc 
(7), 10.-11. mc (4) oraz 4.-5. r.ż. (5). Część rodziców (11) nie potrafiło wska-
zać wieku dziecka. Nieliczna grupa dzieci nigdy nie gaworzyła (4) (tabela 5). 
Zakładając przedział 6./.7 mc ż. – 4/5 r.ż. można wskazać, że dziecko z roz-
poznanym zespołem delecji 5p gaworzyło średnio w wieku 18,7 miesiąca 
(tabela 5).

Tabela 5. Wiek gaworzenia dziecka z zespołem delecji 5p w opinii rodziców.

Miesiąc życia/rok życia Liczba odpowiedzi

brak gaworzenia 4

6–7 mc 8

8–9 mc 7

10–11 mc 4

1.-1.5 r.ż. 13

2–3. r.ż. 8

4–5 r.ż. 5

nie pamiętam 11

nie wiem, co to jest gaworzenie 1

razem 61

Źródło: badania własne.
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Ważnym, przełomowym momentem w rozwoju mowy dziecka jest 
wypowiedzenie przez niego pierwszego słowa. Prawie połowa badanych 
rodziców wskazała, że córka/syn wypowiedziała/wypowiedział je w wieku 
4 lat (29). Pozostali opiekunowie wskazali wiek: 2. r.ż. (7), 3. r.ż. (7), 1. r.ż. 
(5), 1,5 r.ż. (3) oraz 6. r.ż. (1) i 7. r.ż. (1). Wśród dzieci z zespołem delecji 
5p były także takie, które nigdy nie wypowiedziały żadnego słowa (8) 
(tabela 6).

Tabela 6. Wiek, w którym dziecko wypowiedziało pierwsze słowo.

Miesiąc życia/rok życia Liczba odpowiedzi

nigdy nie wypowiedziało 8

r.ż. 5

1,5 r.ż. 3

2. r.ż. 7

3. r.ż. 7

4. r.ż. 29

6. r.ż. 1

7. r.ż. 1

razem 61

Źródło: badania własne.

Kolejnym istotnym etapem w życiu dziecka jest czas, kiedy zaczyna 
rozumieć proste polecenia. Jest to w szczególności ważne w przypadku 
zdiagnozowania u niego zaburzeń mowy i komunikacji. Opiekunowie 
zauważyli, że ich dziecko zaczęło rozumieć polecenia w wieku 1,5 r.ż. 
(14), 3. r.ż. (11), 2. r.ż. (10), 5. r.ż. (7) i 1. r.ż. (3). Pozostałe wskazania co 
do wieku były jednostkowe: 11. m.ż., 4. r.ż., 8. r.ż., 9. r.ż. i 10. r.ż. Część 
rodziców (10) uważa, że ich dziecko nadal nie rozumie wydawanych 
przez nich prostych poleceń (tabela 7). Na podstawie zebranych infor-
macji można wskazać, że najczęściej etap rozumienia prostych poleceń 
dziecka z rozpoznanym zespołem delecji 5p odnosi się do przedziału 
wiekowego 1,5–3. r.ż.
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Tabela 7. Wiek, w którym dziecko zaczęło rozumieć proste polecenia.

Miesiąc życia/rok życia Liczba odpowiedzi

nie rozumie 10

11. m.ż. 1

1. r.ż. 3

1,5 r.ż. 14

2. r.ż. 10

3. r.ż. 11

4. r.ż. 1

5. r.ż. 7

8. r.ż. 1

9. r.ż. 1

10. r.ż. 1

nie wiem 1

razem 61

Źródło: badania własne.

Komunikacja dziecka z trudnościami w rozwoju ma charakter wielo-
modalny, zatem może być ona wspierana zarówno gestem, jak i innymi zna-
kami. Rodzice zostali zapytani, w jakim wieku ich dziecko zaczęło podczas 
wspólnej rozmowy posługiwać się gestem i znakami. Prawie połowa z opie-
kunów wskazała, że jest to 2. r.ż. (30). Pozostali zasygnalizowali wiek: 5. r.ż. 
(6), 4. r.ż. (4), 1,5 r.ż. (4), 1. r.ż. (4) oraz 11. r.ż. (2). Pojedyncze wskazania 
odnosiły się do 6. r.ż., 7. r.ż. oraz 10. r.ż. Niektóre dzieci (8) nadal podczas 
rozmowy z rodzicem nie posługują się znakami i gestami (tabela 8).

Tabela 8. Wiek, w którym dziecko zaczęło podczas rozmowy z rodzicem używać, jako 
formę wspomagającą, znaki lub gesty.

Rok życia Liczba odpowiedzi

nie używa 8

1. r.ż. 4

1,5 r.ż. 4

2. r.ż. 30
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Rok życia Liczba odpowiedzi

4. r.ż. 4

5. r.ż. 6

6. r.ż. 1

7. r.ż. 1

10. r.ż. 1

11. r.ż. 2

razem 61

Źródło: badania własne.

Najwięcej opiekunów odpowiedziało, że dziecko ze zdiagnozowa-
nym zespołem delecji 5p nie potrafi używać prostych wyrazów i budo-
wać prostych zdań (22). Te, które są w stanie opanować tę umiejętność, 
robią to w wieku 3 lat (10), 4 lat (9) lub 2 lat (9). Rodzice wskazali 
także, że po osiągnięciu 2. roku życia dzieci zaczynały ją zatracać. Jeszcze 
mniej tę umiejętność nabywa w wieku 5 lat (3), 7 lat (2) lub 1. r.ż. (2). 
Pojedyncze wskazania odnosiły się do 1,5 r.ż. i 6. r.ż. (tabela 9).

Tabela 9. Wiek, w którym dziecko zaczęło używać wyrazów i budować proste zdania.

Rok życia Liczba odpowiedzi

nie używa 22

1. r.ż. 2

1,5 r.ż. 1

2. r.ż. 9

3. r.ż. 10

4. r.ż. 9

5. r.ż. 3

6. r.ż. 1

7. r.ż. 2

nie pamiętam 2

razem 61

Źródło: badania własne.
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Niektóre dzieci wokalizowały. Ponad połowa z nich artykułowała baa 
baa (42), auć (35), ooo (26). Wydawały także dźwięki naśladujące odgłosy 
zwierząt, w tym szczekanie psa (34) i miauczenie kota (28). Jeżeli chodzi 
o wypowiadanie wyrazów, to można je pogrupować w następujące kate-
gorie: 1) zwroty grzecznościowe [cześć/hej (38), pa pa (37), nie (37), dzię-
kuję (27)], 2) członkowie rodziny [mama/mamuś (44)], 3) nazwy zwierząt 
[kot (30), pies (29), kaczka (27), ptak (24), miś (24), koń (1)], 4) nazwy 
przedmiotów [auto (30), but (29), łódka (24)] 5) stany emocjonalne [szczęś-
liwy/szczęśliwa (22)] (tabela 9).

Tabela 10. Wokalizacje i słowa używane przez dziecko podczas posługiwania się mo-
wą werbalną.

Wokalizacje  i słowa Liczba odpowiedzi

baa baa 42

auć [ouch, ow] 35

hau hau [woof woof] 34

Miau [meow] 28

ooo [uh-oh, oohh] 26

Zwroty grzecznościowe

cześć/hej [hi, hello] 38

pa pa [bye, bye] 37

nie [no] 37

Dziękuję [thank you] 27

Członkowie rodziny

Mama/mamuś [mummy, mum] 44

Nazwy zwierząt

kot [cat] 30

pies [dog] 29

kaczka [duck] 27

miś [bear] 24

ptak [bird] 24

koń [horse] 1
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Nazwy przedmiotów

auto [car] 30

but [shoe] 29

łódka [boat] 24

Stany emocjonalne

szczęśliwy/szczęśliwa [happy] 22

Pytanie wielokrotnego wyboru, stąd liczba odpowiedzi nie jest równoznaczna z liczbą osób badanych. 
Źródło: badania własne.

Podsumowanie i dyskusja

Antonie D. Kline, Joanne M. Nguyen, Dennis J. Campbell podkreś-
lają, że około połowy dzieci z rozpoznanym zespołem delecji 5p ma moż-
liwość rozwoju mowy, ale nie będzie on przebiegał normatywnie. Pozosta-
łe dzieci komunikują się, wykorzystując do tego różne strategie, takie jak 
gesty czy elementy jakieś metody alternatywnej (Kline i in. 2020, s. 283). 
Denis J. Campbel wskazuje, że zastosowanie gestów i znaków w komuni-
kacji ujawnia się najczęściej w wieku dwóch lat (Buchnat i in. 2014, s. 114, 
Campbell 2002, s. 4–5). Natomiast Hanne Gram Simonsen wraz z zespo-
łem podkreśla, że dzieci ze zdiagnozowanym zespołem delecji 5p z powo-
du niepełnosprawności intelektualnej oraz problemów w zakresie moto-
ryki doświadczają trudności w zakresie mowy i języka na różnym poziomie. 
Wiele z nich w ogóle nie rozwija mowy werbalnej. Jednak te, które ją 
rozwiną, mają najczęściej większe możliwości jej odbioru niż ekspresji (Si-
monsen i in. 2019, s. 308). Dzieci te gaworzą, mając około 14. miesięcy, 
wypowiadają pierwsze słowa i rozumieją polecenia wydawane przez ro-
dziców w wieku 23. miesięcy. Posługują się natomiast słowami, mając oko-
ło 4 lat (Buchnat i in. 2014, s. 117–118, Campbell 2002, s. 4–5).

Na podstawie przeprowadzonych badań można wskazać, że dzieci 
z rozpoznanym zespołem delecji 5p:

–	 gaworzą średnio w wieku 18,7 miesiąca,
–	 najczęściej:

•	 wypowiadają pierwsze słowo wieku 4 lat,
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•	 rozumieją polecenia mając 1,5 roku lub 3 lata,
•	 w komunikacji z bliskim osobami mogą już posługiwać się ge-

stem i innymi znakami w wieku dwóch lat,
–	 prawie połowa z nich nie używa w porozumiewaniu się wyrazów i nie 

buduje prostych zdań,
–	 jeżeli potrafią wypowiedzieć proste słowa, to można je pogrupować 

w kategorie:
•	 zwroty grzecznościowe, w tym: cześć, hej [hi, hello], pa pa [bye, bye], 

nie [no], dziękuję [thank you],
•	 członkowie rodziny: mama/mamuś [mummy, mum],
•	 nazwy zwierząt, takie jak: kot [cat], pies [dog], kaczka [duck], ptak 

[bird], miś [bear], koń [horse],
•	 nazwy przedmiotów, w tym: auto [car], but [shoe], łódka [boat],
•	 stany emocjonalne: szczęśliwy/szczęśliwa [happy].
Można zatem wskazać, że wypowiadanie pierwszego słowa przez 

dziecko z zespołem delecji 5p wieku 4 lat, jest zgodne z wcześniejszy-
mi badaniami przeprowadzonymi przez Denisa J. Campbella. Badacz 
zasygnalizował także, że rozumienie prostych poleceń pojawia się w wie-
ku około 23 miesięcy (1 rok i 11 miesięcy). W prowadzonych badaniach 
najwięcej rodziców wskazało na wiek 18 miesięcy (1 rok i 6 miesięcy) lub 
3. rok życia.
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Prowadzone przeze mnie badania powstały przy współpracy z 5p-
-Society ze Stanów Zjednoczonych Ameryki. Autorka składa podzięko-
wania rodzicom za otwartość w kontakcie i chęć podzielenia się własnymi 
doświadczeniami i spostrzeżeniami na temat funkcjonowania komunika-
cyjnego własnych dzieci.

Acknowledgements

The research was prepared in cooperation with the minus 5p- So-
ciety of the United States of America. The author would like to thank 

Zaburzenia mowy_srodek.indd   56 2022-11-24   14:22:28



Część I.  Mowa i jej zaburzenia u dziecka z chorobą rzadką 57

the parents for their openness in contact and willingness to share their 
own experiences and observations on the communicative functioning of 
their own children.

Bibliografia

Buchnat M., Wojciechowska A., Rzepka M. (2014). Wspieranie rozwoju 
mowy i komunikacji dzieci z zespołem Cr idu Chat, „Forum Logope-
dyczne”, nr 22, s. 110–120.

Campbell D.J. (2002). Early Development of Indyviduals with Cri du Chat 
Syndrome (unpublished doctoral dissertation, Auburn University), Au-
burn. Early Development of Indyviduals with Cri du Chat Syndrome.

Cieszyńska J., Korendo M. (2007). Wczesna interwencja terapeutyczna. 
Stymulacja rozwoju dziecka – od noworodka do 6. roku życia, Kraków: 
Wydawnictwo Edukacyjne.

Hamerlińska-Latecka A. (2012). Dyslalia. Psychospołeczny aspekt terapii 
logopedycznej, Bydgoszcz: Uniwersytet Kazimierza Wielkiego w Byd-
goszczy.

Johnson S., Bountziouka V., Linsell L., Brocklehurst P., Marlow N., 
Wolke D., Manktelow B. (2019). Parent Report of Children’s Abili-
ties-Revised (PARCA-R). Technical & Interpretive Manual, Leice-
ster: University of Leicester.

Kaczmarek L. (1953). Kształtowanie się mowy dziecka. Prace Komisji Filo-
logicznej Poznańskiego Towarzystwa Przyjaciół Nauk, t. XV. Poznań.

Kaczmarek L. (1988). Nasze dziecko uczy się mowy, Lublin: Wydawnictwo 
Lubelskie.

Kamińska B., Siebert B. (2012). Podstawy rozwoju mowy u dzieci, „Forum 
Medycyny Rodzinnej”, t. 6, nr 5, s. 236–243.

Kline A.D., Nguyen J.M., Campbell D.J. (2020). Deletion 5p syndrome. 
W:  Cassidy and Allanson’s Management of Genetic Syndromes, 
J. C. Carey, A. Battaglia, D. Viskochil, S. B. Cassidy, Wiley John + Sons.

Kłosowska A., Giżewska M., Blachowska E., Batko T., Wierzba J. (2015). 
Zespół Lescha-Nyhana – opóźnienie rozwoju psychoruchowego o niety-
powym przebiegu klinicznym. Trudności diagnostyczne. „Forum Me-
dycyny Rodzinnej”, t. 9, nr 5, s. 416–421.

Zaburzenia mowy_srodek.indd   57 2022-11-24   14:22:28



ZABURZENIA MOWY I KOMUNIKACJI DZIECKA Z CHOROBĄ RZADKĄ58

Komisja Wspólnot Europejskich (2008). Komunikat Komisji do Parlamen-
tu Europejskiego, Rady, Europejskiego Komitetu Ekonomiczno-Społecz-
nego oraz Komitetu Regionów, na temat: Rzadkie choroby: wyzwania 
stojące przed Europą, Bruksela, https://ec.europa.eu/health/ph_thre-
ats/non_com/docs/rare_com_pl.pdf, dostęp: 20.04.2022.

Kuszak K. (2014). Kompetencje językowe małego dziecka – zarys problema-
tyki, „Studia Edukacyjne”, nr 33, s. 45–67.

Malicka K., Grochowska-Bohatyrewicz E., Pietrzyk A., Stecewicz I., 
Jaworowska E., Giżewska M. (2017). Stridor jako jeden z objawów 
zespołu delecji 5p u 5-miesięcznego dziecka, „Polski Przegląd Otory-
nolaryngologiczny”, t. 6, nr 3, s. 41–46.

Martin A.J., Darlow B.A., Salt A., Hague W., Sebastian L., McNeill N., 
Tarnow-Mordi W. (2013). Performance of the Parent Report of Children’s 
Abilities–Revised (PARCA-R) versus the Bayley Scales of Infant Deve-
lopment III. „Archives of Disease in Childhood”; no. 98, pp. 955–958.

Minczakiewicz E.M. (1997). Mowa – rozwój – zaburzenia – terapia, Wy-
dawnictwo Naukowe, Kraków: WSP.

Pacian A., Pacian J., Kaczoruk M. (2018). Zaburzenia mowy w chorobach 
genetycznych a dostępność świadczeń opieki zdrowotnej. W: Zaburzenia 
mowy w wybranych zespołach uwarunkowanych genetycznie, J. Cie-
szyńska-Rożek, P. Sobolewski, D. Grzesiak-Witek (red.), Lublin: 
Wydawnictwo CZELEJ, s. 14–28.

Pieklak M., Pałka K., Frelas K., Rumiancew K., Kiełczewski T., Kamiń-
ska E., Marciniak A., Smaga A. (brw), Choroby rzadkie – dostępność 
terapii: przegląd rozwiązań i rekomendacje dla Polski, Domański Za-
krzewski Palinka sp. K, PEX PharmaSequence Sp. z o.o., https://
www.dzp.pl/files/shares/Publikacje/Raport%20Choroby%20rzad-
kie%20dost%C4%99pno%C5%9B%C4%87%20terpii%20
przegl%C4%85d%20polskich%20rozwi%C4%85za%C5%84%20
i%20rekomendacje%20dla%20Polski.pdf, dostęp: 20.07.2021.

Porayski-Pomsta J. (2015). O rozwoju mowy dziecka. Dwa studia, War-
szawa: Dom Wydawniczy ELIPSA.

Pilecka W., Gacek M., Fusińska-Korpik A. (2018). Zaburzenia rozwoju 
języka w kontekście niepełnosprawności intelektualnej w wybranych ze-
społach uwarunkowanych genetycznie. W: Zaburzenia mowy w wy-
branych zespołach uwarunkowanych genetycznie, J. Cieszyńska-Rożek, 

Zaburzenia mowy_srodek.indd   58 2022-11-24   14:22:28



Część I.  Mowa i jej zaburzenia u dziecka z chorobą rzadką 59

P. Sobolewski, D. Grzesiak-Witek (red.), Lublin: Wydawnictwo 
CZELEJ, s. 29–51.

Simonsen H.G., Garmann N.G., Kristoffersen K.E. (2019). Consonant 
clusters in the speech of children with 5p deletion syndrome. W: Fonolo-
gi, sosiolingvistikk og vitenskapsteori. Festskrift til Gjert Kristoffersen, 
Publisher: Novus forlag, pp. 295–314.

Tarnacka B., Członkowska A. (2008). Choroba Wilsona, „Polski Przegląd 
Neurologiczny”, 2008, t. 4, nr 3, s. 125–128.

Wilson A., Gildersleeve-Neumann C.E. (2014). Functional Communi-
cation Parent Questionnaire, Unpublished instrument, Portland: 
Portland State University.

Zaburzenia mowy_srodek.indd   59 2022-11-24   14:22:28


