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STRESZCZENIE

Zespot Dravet, ktorego objawem jest cigzka, rozpoczynajaca si¢ w nie-
mowlectwie miokloniczna padaczka, nalezy do zaburzen uwarunkowa-
nych nieprawidtowosciami wystepujacymi w obszarze mézgu. Choro-
bie towarzyszy regres rozwojowy obejmujacy zaburzenia ksztattowania
si¢ umiejetnosci komunikacyjnych, deficyty poznawcze oraz nieprawi-
dtowosci ruchowe. W postgpowaniu terapeutycznym istotne znaczenie
posiada nie tylko wdrozenie terapii logopedycznej, rehabilitacji, terapii
zajeciowej 1 innych metod wspomagania rozwoju — ale rowniez skoordy-
nowanie dzialan poszczegdlnych specjalistow w odniesieniu do funkcjo-
nujacych ponizej normy sfer rozwojowych. Dynamika zwigzana z wy-
stepowaniem objawow zespolu Dravet posiada decydujace znaczenie dla
funkcjonowania procesow psychomotorycznych, ma zatem bezposred-
nie odniesienie do jakosci zycia chorego. Wielospecjalistyczna terapia
pozwala wyksztaltci¢ okreslone umiejetnosci w okresie progresji rozwo-
jowej, a takze wyodrgbni¢ ewentualne mozliwosci kompensacyjne do-
tyczace podniesienia wspomnianej jakosci funkcjonowania osoby z pa-
daczka w sytuacji, gdy objawy choroby ulegaja intensyfikacji.
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Padaczka, zespot Dravet, zaburzenia mowy, zaburzenia integracji senso-
rycznej, niepetnosprawno$¢ intelektualna
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SUMMARY

Dravet syndrome, whose symptom is severe myoclonic epilepsy, begin-
ning in infancy, belongs to disorders caused by abnormalities occurring
in the area of the brain. The disease is accompanied by a developmen-
tal regression, including disturbances in the formation of communica-
tion skills, cognitive deficits and movement abnormalities. In therapeutic
treatment, it is not only important to implement speech therapy, rehabi-
litation, occupational therapy and other methods of development sup-
port — but also to coordinate the activities of individual specialists in
relation to the development spheres functioning below. The dynamics
associated with the occurrence of symptoms of the Dravet Syndrome is
of decisive importance for the functioning of psychomotor processes,
therefore it has a direct reference to the patient’s quality of life. Mul-
tidisciplinary therapy allows to develop specific skills in the period of
developmental progression, as well as to identify possible compensa-
tory possibilities for increasing the mentioned quality of functioning of
a person with epilepsy in a situation where the symptoms of the disease
are intensified.
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WPROWADZENIE

Wsrod towarzyszacych padaczce dysfunkcji, bedacych skutkiem wystepowa-
nia okreslonego rodzaju zaktocen w funkcjonowaniu uktadu nerwowego, pojawiaja
sie deficyty dotyczace sposobu i jako$ci poznania rzeczywistosci, zaburzenia sfery
poznawczej, emocjonalnej, psychicznej, dysfunkcje jezykowe, a takze ruchowe.
Wspomniane zaburzenia mowy pojawiaja si¢ jako zjawiska wspottowarzyszace
(pierwotne) — o tej samej etiologii co objawy padaczki — badz wystepuja w wyniku
powtarzajacych si¢ napadow padaczkowych i sg konsekwencja choroby (wtdrne)
(Siegieda, 2016). Zespot Dravet stanowi ciezka posta¢ padaczki miokloniczne;j,
ujawniajaca si¢ w okresie niemowlgcym i towarzyszacg cigzkim, czynnosciowym
1 morfologicznym zmianom w obrebie mézgu. W efekcie tych zmian w rozwoju
dzieci wystgpuja zarowno trudnosci komunikacyjne, jak i zaburzenia obejmuja-
ce sfere ruchowa.
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1. OBRAZ KLINICZNY ZESPOtU DRAVET

Zespol Dravet nalezy do zaburzen okreslanych mianem rzadko wystepuja-
cych. Rozpoznawany jest w jednym przypadku na 20 000 do 40 000 zywych uro-
dzen. Syndrom po raz pierwszy opisany zostal w 1978 r. przez Charlotte Dra-
vet (Pierzchata, 2015, s. 179). Poczatkowo zaburzenie okreslono mianem ci¢zkiej
mioklonicznej padaczki niemowlat (SMEI — Severe Myoclonic Epilepsy of Infan-
cy) (por. Majewska, Kamraj-Mazurkiewicz, Wykrzykowska, 1990, s. 395). Wsrod
nazw, za pomocg jakich opisywane jest obecnie, oprocz wspomnianej powyzej
znajduja si¢ rowniez: padaczka z napadami polimorficznymi (ang. epilepsy with
polymorphic seizures) lub tez polimorficzna padaczka w niemowlectwie (ang.
polymorphic epilepsy in infancy — PMEI).

Zaburzenie uwarunkowane jest wystgpieniem mutacji w obszarze koduja-
cym napigciowozalezny kanal sodowy genu SCN1A (Pierzchala, 2015, s. 179),
przy czym wspomniana mutacja dziedziczona jest autosomalnie dominujaco.
Szacuje sig, iz pojawienie si¢ nieprawidtowosci o takim wtasnie podtozu doty-
czy okoto 80% chorych. Rzadziej natomiast zaburzenia wystepuja w obszarze
gendw SCNIA, SCN2B, PCDH19, GABRG2, GABRA1 oraz STXBP1. Czesto-
tliwos¢ wystepowania zespotu Dravet, w przypadku gdy uszkodzenia dotyczg
pozostatych wspomnianych genow, ocenia si¢ na 15,9—-18% populacji (Pierz-
chata, 2015, s. 180).

Podstawowym objawem zespotu jest uwarunkowana genetycznie dysfunkcja
moézgu — encefalopatia, ktorej w przebiegu choroby, w pierwszym roku zycia, za-
czyna towarzyszy¢ lekooporna padaczka. Na ogoét z czasem napady padaczkowe
stajg si¢ coraz czestsze 1 dluzsze. Pojawianiu si¢ mioklonii towarzyszy zahamo-
wanie procesOw zwigzanych z rozwojem psychoruchowym, w sposob szczegdlny
dotyczy to sfery mowy. Stopniowo narastajg roéwniez objawy neurologiczne, po-
jawia si¢ ataksja, wzmagaja si¢ odruchy Sciggniste, a takze uogo6lnione mioklonie
(Michatowicz, Jozwiak, 1992, s. 78).

Biorgc pod uwage dynamike rozwoju dzieci, wskazuje si¢ na kilka specy-
ficznych okresow. Poczatkowy rozwoj opisywany bywa jako pozostajacy w nor-
mie. W pierwszym roku zycia zaczynaja wystepowaé napady padaczkowe
prezentujace rozne formy — napady toniczno-kloniczne i miokloniczne (Pierzcha-
ta, 2015, s. 175-177). Incydentem, ktéremu mogg towarzyszy¢ pierwsze napa-
dy, moze by¢ goraczka. Okoto drugiego roku zycia obserwuje si¢ stopniowg utra-
te nabytych umiejetnosci oraz pojawienie si¢ opdznienia rozwojowego w réoznym
stopniu. W okresie pomig¢dzy drugim a pigtym rokiem zycia pogtebiajg sig, sta-
jac si¢ jednoczesnie dostrzegalnymi, nieprawidlowosci w rozwoju dziecka (por.
Berlit, 2006, s. 211). Dojrzewanie poszczegdlnych sfer rozwojowych jest niehar-
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monijne, pozostaje ono rdwniez w powigzaniu z wystepujacymi deficytami in-
telektualnymi, zwykle diagnozowanymi jako niepetnosprawnos¢ intelektualna
w stopniu umiarkowanym lub znacznym. Dysharmonia rozwojowa obejmuje doj-
rzewanie emocjonalne, jezykowe, a takze ruchowe. Stopniowo mogg wystapic¢
nieprawidlowosci w zakresie poruszania si¢, a takze ataksja i drzenia. W zwigz-
ku z obnizonym napigciem migsniowym mogg pojawi¢ si¢ wady ortopedyczne,
rotacja wewnetrzna konczyn dolnych oraz zaburzony chéd. Odchylenia od nor-
my rozwojowej moga dotyczy¢ integracji sensorycznej. Dysharmonia rozwojo-
wa obejmuje réwniez nieprawidtowosci sfery behawioralnej — w przypadku nie-
ktérych osob pojawiajg si¢ zachowania autystyczne. W przypadku zespotu Dravet
zaburzenia rozwoju mowy dotycza zaroOwno procesow jej rozumienia, jak i nada-
wania. Wsrod pozostatych nieprawidlowosci moga wystapié: zaburzenia odzy-
wiania i wzrostu, zaburzenia snu, nieprawidtowosci w zakresie funkcjonowania
autonomicznego uktadu nerwowego obejmujace regulacj¢ temperatury ciala oraz
pocenie si¢. Jako zjawisko wspottowarzyszace obserwuje si¢ przewlekty charak-
ter wystepujacych infekcji. Nieprawidtowosci czynno$ciowe zwiagzane z zespo-
tem Dravet Iaczg si¢ z wystgpowaniem w tej grupie chorych zagrozenia SUDEP
— nagtej niewyjasnionej $mierci w padaczce (Sudden Unexplained Death in Epi-
lepsy). Wspomniana nagla $§mier¢ w przebiegu padaczki, a takze urazy doznane
wskutek upadkéw stanowig czynniki odpowiedzialne za wysoka — obejmujaca
okoto 20% chorych — $miertelno$¢ zespotu (Pierzchata, 2015).

Wsrdéd czynnikdw, jakie mogg mie¢ znaczenie dla wystgpienia atakow pa-
daczkowych, w tej grupie chorych oprocz wspomnianej wczesniej podwyzszo-
nej temperatury ciata (por. Stuzewski, Zgorzalewicz, 2005, s. 409) — ataki moze
indukowa¢ niewielka zmiana temperatury ciala lub otocznia, w tym ciepla ka-
piel — zwraca si¢ uwage rowniez na fotowrazliwo$¢ — dotyczy ona wrazliwo-
$ci na pojawianie si¢ w otoczeniu wzorow geometrycznych oraz migoczacego
Swiatla, a takze aktywno$¢ fizyczna, infekcje, szczepionki (por. Majewska, Kam-
raj-Mazurkiewicz, Wykrzykowska, 1990, s. 427), do istotnych czynnikéw nalezy
rowniez pobudzenie emocjonalne (Pierzchata, 2015, s. 175). W zespole Dravet
stany padaczkowe okresla si¢ jako czgste, a ich potencjalny czas trwania moze
przekracza¢ 30 min. Staba reakcja na leki przeciwpadaczkowe powoduje, iz za-
burzenie ma charakter tak zwany lekooporny. Szczego6lna podatno$¢ chorych na
wystepowanie w otoczeniu pewnego rodzaju czynnikdw wymaga od otoczenia
wzmozonej wrazliwos$ci pielggnacyjne;.

Pomimo wystgpowania pewnych charakterystycznych dla zespotu Dravet
zjawisk sekwencje dotyczgce wielu wystepujacych nieprawidtowosci uwarunko-
wane sg indywidualne.
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Za najskuteczniejsze w terapii 0sob z zespotem Dravet uwaza si¢ obecnie po-
dawane razem: kwas walproinowy, klobazam i stiripentol (por. Jedrzejak, 2016,
s. 154-166; Pierzchata, 2015, s. 189-191; Jedrzejczak, 2014, s. 671-673). Z kolei
zmierzajace do poprawy funkcjonowania i jako$ci zycia oddziatywanie terapeu-
tyczne uwzglednia terapi¢ mowy, rehabilitacje ruchows, a takze terapi¢ zaburzen
rozwojowych oraz terapi¢ zajeciowa.

2. ZABURZENIA MOWY JAKO OBJAWY
TOWARZYSZACE USZKODZENIOM
CENTRALNEGO UKLADU NERWOWEGQO,
NIEPELNOSPRAWNOSCI INTELEKTUALNE]
ORAZ CHOROBOM UKtLADU NERWOWEGO
NA PRZYKLADZIE PADACZKI LEKOOPORNE]
W ZESPOLE DRAVET

Rozwo6j kompetencji komunikacyjnych oraz ich jako$¢ wymaga wspotpra-
cy pomiedzy aktywnoscig biologiczng i psychiczng ludzkiego organizmu, przy
jednoczesnym udziale spotecznym. Na tym tle, biorgc pod uwage wspomniane
ksztattowanie si¢ oraz jako$¢ komunikacji, istotne staja si¢ uwarunkowania doty-
czace funkcjonowania fizjologicznego, intelektualnego, emocjonalnego oraz wo-
licjonalnego uczestnika komunikacji (Grabias, 2007; 2001). Jesli w ktorejs z wy-
mienionych sfer badz we wszystkich pojawiajg si¢ nieprawidlowosci, pociaga to
za sobg obnizenie jakosci komunikacji w zréznicowanym zakresie.

Niewatpliwie zaburzenia mowy nalezg do zjawisk towarzyszacych padacz-
ce (Koztowska, 2012, s. 453—467). Do zaburzen diagnozowanych w przypadku
padaczki nalezg miedzy innymi dyslalia, dysleksja, alalia oraz oligofazja (Ko-
ztowska, Chroscinska-Krawczyk, 2012, s. 410), ale rowniez nieptynnos¢ mowy
(Pawtowska-Jaron, 2014, s. 72). Magdalena Koztowska oraz Magdalena Chro-
scinska-Krawczyk wystepujace u dzieci z padaczka zaburzenia jezykowe po-
dzielity na okresowe oraz trwale. Do okresowych autorki zaliczyly quasi-afazje,
quasi-dyzartri¢, quasi-jgkanie, quasi-dysleksje. Trwate zaburzenia dodatkowo
dzielg si¢ na: spowolnienie/zatrzymanie rozwoju jezyka — dyslalia, alalia, dyslek-
sja; zaburzenia realizacji — dyzartria, jakanie; utrat¢ kompetencji — afazja, demen-
cja (Koztowska, Chroscinska-Krawczyk, 2012, s. 409).

Rokowania dotyczace nabywania umiejetnosci komunikacyjnych zwigzane
sa z okresem, w jakim nastapit rozwoj padaczki — pojawily si¢ jej objawy. Zatem
okres, w jakim rozpoczety si¢ napady padaczkowe oraz zwigzane z tym wdroze-



104 Biuletyn Logopedyczny Nr 32, 2018

nie procesu jej leczenia ma znaczenie dla zakresu wystepujacych u dzieci obja-
woOw zaburzen mowy, a takze doboru procedur i metod postgpowania w terapii
logopedycznej (Grabias, 2001).

2.1. Zaburzenia mowy towarzyszace zaburzeniom
entralnego uktadu nerwowego

Zaburzenia mowy towarzyszace padaczce maja swoje podloze w nieprawi-
dtowosciach w zakresie funkcjonowania centralnego uktadu nerwowego. Jako ty-
powe dla tego rodzaju uszkodzen wymienia si¢ zwykle dyzartri¢ oraz alalig, a tak-
ze rdznego rodzaju trudnosci artykulacyjne (por. Jauer-Niworowska, 2009, s. 11).
Efektem zaburzen nabytych, do ktorych dochodzi po opanowaniu przez dang oso-
be jezyka, moze by¢ afazja. Wspomniane zakldcenia obejmujgce proces komu-
nikacji jezykowej objawiaja si¢ trudnos$ciami realizacyjnymi w zakresie opero-
wania leksyka, zaburzeniami sktadni, planowania wypowiedzi (w odniesieniu do
zaleznos$ci gramatycznych wystepujacych pomiedzy poszczegdlnymi sktadnika-
mi wypowiedzi w obrebie frazy, jak rowniez w zakresie wyodrebniania zwigz-
kéw przyczynowo-skutkowych), a takze tworzenia poszczegdlnych dzwigkow
mowy, jej ptynnosci, zaburzen tempa mowy. W odniesieniu do nieprawidlowosci
obejmujacych warstwe fonetyczng jezyka efektem omawianego rodzaju zaburzen
moze by¢ dysprozodia badz nawet aprozodia. Trudnosci komunikacyjne obejmo-
wac moga zaroOwno mowe czynng — ekspresj¢, jak i percepcje, zatem dotyczg tak-
7e procesOw przetwarzania informacji.

Samo wystepowanie zaburzen zwigzanych z komunikacja jezykowa uwa-
runkowane jest indywidualnie. Maria Pachalska stwierdza, iz: ,,w praktyce kli-
nicznej, ze wzgledu na wystepujace roznice indywidualne w organizacji funkcji
psychicznych w korze oraz na r6zng glgbokos¢ i miejsce uszkodzenia mozgu,
obserwuje si¢ rozne kombinacje tych zaburzen, a w zwiagzku z tym rézne formy
uposledzenia procesu porozumiewania si¢” (Pachalska, 2011, s. 25-26). Zastana-
wiajac si¢ nad skalg 1 zréznicowaniem zburzen mowy w wypadku uszkodzen cen-
tralnego uktadu nerwowego, dodatkowo uwzgledni¢ nalezy rowniez plastycznosé¢
moézgu oraz mozliwosci kompensacji w odniesieniu do okolic odpowiedzialnych
za funkcje zwigzane z mowg (Michalik, Przebinda, 2017; Panasiuk, 2014). Zatem
sekwencje zaburzen dotyczace obszarow jezyka funkcjonujacych nieprawidtowo
oraz glebokos¢ tych zaburzen naleza do zjawisk indywidualnych.

Podsumowujac, w zalezno$ci od miejsca uszkodzenia osrodkowego ukta-
du nerwowego zaburzenia komunikacji jezykowej moga dotyczy¢ zarowno pro-
cesOw nadawczych — realizacji leksykalnej wypowiedzi, semantyki, morfolo-
gii 1 sktadni, jak 1 kontroli utoZenia narzadow mowy oraz kontroli stuchowej,
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koordynacji oddechowo-fonacyjno-artykulacyjnej, szybkosci wykonywania ru-
chow artykulacyjnych, ich precyzji, fonacji, odbioru wrazen dotykowych i stu-
chowych, procesow analizy i syntezy, a takze przetwarzania informacji, czy funk-
cjonowania pamieci. Wymienione objawy zaburzen stanowigce efekt dysfunkcji
centralnego uktadu nerwowego moga przyjmowac zréznicowany charakter. Obej-
muja one catos¢ procesu komunikacyjnego badz majg charakter wybidrczy (por.
Szelag, 2005, s. 122).

2.2. Zaburzenia mowy towarzyszace niepetnosprawnosci
intelektualnej i uszkodzeniom centralnego uktadu
nerwowego

Pojecie wielorakiej niepelnosprawnosci w ostatnich latach staje si¢ coraz bar-
dziej rozbudowane. Moze ono okresla¢ ztozong posta¢ konkretnej niepetnospraw-
nosci (gravite du handicap), najczesciej jednak dotyczy kompleksowych ogra-
niczen w funkcjonowaniu, ujmowanych cato$ciowo, przy czym ograniczenia te
odnosza si¢ do wszystkich mozliwosci jednostki, zarowno doswiadczania, jak
1 ekspresji (Frochlich, 1998, s. 11).

Dziecko wielorako niepelnosprawne wymaga zwykle bardzo ztozonego pro-
cesu rehabilitacji, poniewaz przedmiotem usprawniania sg co najmniej dwie za-
burzone funkcje. Bardzo cze¢sto dziecko nie porusza si¢ samodzielnie, musi by¢
karmione, obslugiwane w zakresie wielu lub wszystkich czynnosci, nie potrafi
wyrazi¢ swoich potrzeb, uczué, czesto tez nie jest rozumiane przez najblizszych.
Stad tez gleboka, wieloraka niepetnosprawno$¢ oznacza ,,skrajne trudnosci we
wszystkich aspektach zycia niezaleznie od dziedziny. Osoby nig dotknigte zyja na
pograniczu tego, co w naszych stosunkach miedzyludzkich uwazane jest jeszcze
za normalne. Glgboka niepelnosprawnos¢ jest przeszkoda dla wszystkich uczest-
nikow interakcji” (Frochlich, 1998, s. 11).

Istotnym problemem w przypadku zaburzen komunikacji majacych swe pod-
toze w nieprawidlowym funkcjonowaniu centralnego uktadu nerwowego oraz to-
warzyszacej mu niepelnosprawnosci intelektualnej jest nie tylko uwzglednienie
defektéw w odniesieniu do rozwoju czynnosci mowy — jej odbioru i nadawania,
ale rowniez potencjalna dysharmonia pojawiajgca si¢ w zakresie przyswojenia
poszczegbdlnych umiejetnosci zwigzanych z zaistnieniem komunikatu (Kaczo-
rowska-Bray, 2017; Czaplewska, Kaczorowska-Bray, 2002; Grabias, 1997). Ina-
czej rzecz ujmujac, podstawowym zjawiskiem, jakie dostrzec mozna w procesie
nabywania kompetencji komunikacyjnej u 0s6b z niepetlnosprawnoscig inte-
lektualng, bywa znaczne zrdznicowanie w zakresie przyswajania i poshugi-
wania si¢ poszczegélnymi plaszczyznami jezyka. Wspomniana dysharmonia
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odnosi si¢ rowniez do pozostatych sfer rozwojowych, takich migdzy innymi jak
lokomocja, kontrola postawy, koordynacja wzrokowo-ruchowa, samodzielno$¢,
reakcje spoteczne, czynnosci poznawcze, percepcja, umiejetnosci nasladowcze
analizowane w odniesieniu do wieku rozwojowego (por. Podbielkowska, 2010).
W przypadku wspottowarzyszacej uszkodzeniu centralnego uktadu nerwo-
wego niepetnosprawnosci intelektualnej, oprocz wymienionych powyzej zabu-
rzen mowy, nieprawidlowosci komunikacyjne obejmujg sfere kompetencji: je-
zykowej, komunikacyjnej 1 kulturowej (Czaplewska, Kaczorowska-Bray, 2002;
Grabias, 1997) i odnosza si¢ do sprawnosci zaréwno systemowej (Grabias, 2007,
s. 376), jak i spolecznej, sytuacyjnej oraz pragmatycznej (por. Czaplewska, Ka-
czorowska-Bray, 2002, s. 62). W przypadku padaczki zaburzenia mowy mogg sta-
nowi¢ wyraz niewyksztatcenia si¢ kompetencji jezykowej lub tez — tak jak ma
to miejsce w przypadku zespolu Dravet — prowadza do utraty wyksztatconych
juz kompetencji (por. Grabias, 2010/2011, s. 21). Towarzyszaca niepetnospraw-
nosci intelektualnej oligofazja oprocz tego, iz zwykle wystepuje wraz z nig opoz-
nienie dotyczace rozwoju poszczegoélnych aspektow komunikacyjnych, stanowi
wyraz swoistego, utrudnionego korzystania z okreslonych struktur pojgciowych,
bedac jednoczesnie przyczyng zaktocen w sposobie poznawania rzeczywistosci
(Michalik, 2011). Odchylenia moga ujawnia¢ si¢ w obrebie wszystkich ptasz-
czyzn jezyka i decyduja o wystgpieniu ograniczen w zakresie kategoryzowania
1 prezentowania znaczen, dysponowania $rodkami jezykowymi w procesie opi-
su rzeczywisto$ci oraz w jej postrzeganiu i przyswajaniu (por. Michalik, 2011).

2.3. Zaburzenia w zakresie motoryki artykulacyjnej
towarzyszace dysfunkcjom centralnego uktadu
nerwowego

Oprocz szeroko rozumianych zaburzen dotyczacych komunikacji jezyko-
wej u 0sob, u ktorych wystepuja dysfunkcje w obrgbie centralnego uktadu ner-
wowego, pojawiajg si¢ rowniez trudnosci w zakresie funkcjonowania narzadow
mowy. Objawiaja one si¢ migdzy innymi zakldceniami Zucia, potykania (Maru-
szewski, 1970), a takze op6znieniem w zakresie dojrzewania odruchéw — w tym
odruchdéw ustno-twarzowych (por. Kaczorowska-Bray, 2012, s. 223-262; Masgu-
towa, Regner, 2009). Anita Lorenc zwraca rowniez uwage, na zaleznosci rozwo-
jowe dotyczace dynamiki dojrzewania. Stwierdza ona, iz 0og6lny rozwdj ksztattu-
jesie,,[...] w odniesieniu do sprawnosci jezykowych 1 komunikacyjnych, funkcji
stuchowych, wzrokowych, czy motorycznych. Nalezy mie¢ na uwadze, iz opdz-
nienia w rozwoju jednej z wymienionych sfer beda mialy negatywny wplyw na
dynamike rozwoju jezyka. I tak na przyktad, jezeli oprécz uszkodzenia stuchu dia-
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gnozowane jest opoznienie w rozwoju motoryki duzej w zakresie sekwencji ru-
chow (brak przektadania zabawek z r¢ki do reki), trudno w tej sytuacji oczekiwac
analogicznej sprawnosci w zakresie motoryki matej — sekwencji ruchow artykula-
cyjnych (sylab) w gaworzeniu” (Lorenc, 2015).

3. ZABURZENIA ROZWO0OJU RUCHOWEGO
ORAZ INTEGRAC]I SENSORYCZNE] U 0SOB
Z ZABURZENIAMI CENTRALNEGO UKtLADU
NERWOWEGO

Uszkodzenia CUN, charakterystyczne dla wielorakiej niepelnosprawnosci,
skutkujg zaburzeniami procesow sensorycznych. Zaburzenia te obejmujg kilka ro-
dzajow dezorganizacji zmystowej i dotyczg zaréwno odbioru, jak i przetwarzania
bodzcow. U dziecka przejawiac si¢ mogg w postaci zaburzen napigcia mi¢sniowe-
g0, poczucia rownowagi, nadaktywnosci ruchowej, zaburzonej koncentracji uwa-
gi oraz wspomnianymi juz trudnosciami rozwoju mowy. Moga rowniez dotyczy¢
nadwrazliwosci lub niedowrazliwos$ci poszczeg6élnych uktadow zmystowych.

3.1. Zaburzenia rozwoju ruchowego oraz integracji
sensorycznej u 0sob z zaburzeniami centralnego
uktadu nerwowego oraz niepetnosprawnoscia
intelektualna

Deprywacja zmyslowa, jaka obserwuje si¢ u 0s6b z zaburzeniami CUN oraz
z wielorakg niepelnosprawnoscia, dotyczy szczegdlnie bodzcéw czuciowych,
fundamentalnych dla rozwoju zmystu dotyku, uktadu proprioceptywnego oraz
przedsionkowego. To wiasnie dzigki dostarczaniu bodzcéw czuciowych dziecko
wielorako niepelnosprawne odkrywa wiasne ciato, zdobywa informacje o sobie
1 otaczajagcym $wiecie, zaczyna rozumiec i przestaje bac si¢ tego, co wydaje mu
si¢ wielkim chaosem. Jednoczes$nie bodzce te jako znane dziecku od zawsze sta-
nowig zrddto bezpieczenstwa i radosnych przezy¢ (Olechnowicz, 1999, s. 59).
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4. STUDIUM PRZYPADKU. OGOLNE DANE
DOTYCZACE ROZWOJU DZIEWCZYNKI
Z ROZPOZNANYM ZESPOtLEM DRAVET

Studium przypadku przedstawione w niniejszym opracowaniu oparte zosta-
to na obserwacji pod katem nabywania kompetencji komunikacyjnej oraz roz-
woju ruchowego, analizie dokumentéw oraz danych z wywiadu, a takze analizie
efektow dwuletniej terapii logopedycznej 1 rehabilitacji ruchowej szescioletniej
dziewczynki z cigzka lekooporng padaczka w wyniku zespotu Dravet.

Dziewczynka od momentu rozpoznania zaburzenia w wieku niemowlgcym
pozostawata pod opiecka Osrodka Wczesnego Wspomagania. Okres do chwili
osiggnigcia przez dziecko wieku czterech lat obarczony byt regresem rozwojo-
wym (w drugim roku zycia) oraz nasilajgcymi si¢ atakami padaczki, wystgpujacy-
mi po kilkadziesiat razy na dobe (dane z wywiadu). W czwartym roku zycia pod
wplywem terapii Bediolem napady padaczki zmniejszyly si¢ (informacja z karty
wypisu ze szpitala). W wyniku znacznej poprawy funkcjonowania dziecka po
ukonczeniu przez nie czwartego roku zycia wprowadzono zajecia integracji sen-
sorycznej. W tym okresie przeprowadzono réwniez diagnoz¢ logopedyczng. Przez
kolejny okres dwoch lat dziecko rehabilitowane byto w zakresie rozwoju komuni-
kacji oraz pod katem integracji sensorycznej. W piatym roku zycia dziecko podda-
ne zostato badaniom w Poradni Psychologiczno-Pedagogicznej. W opinii okreslo-
no ksztaltowanie si¢ poziomu rozwoju umystowego dziewczynki jako pozostajace
na poziomie niepelnosprawnosci intelektualnej w stopniu znacznym. Stwierdzono
brak umiej¢tnosci skupiania uwagi, nieprawidtowa eksploracje otoczenia, a tak-
7e wystepujacy brak zainteresowania zadaniami edukacyjnymi takimi jak klocki,
puzzle, rysowanie. Obecnie obserwuje si¢ zmnigjszenie intensywnosci terapii lo-
gopedycznej oraz integracji sensorycznej skorelowane z pogorszeniem si¢ funk-
cjonowania zdrowotnego dziecka. Wspomniane pogorszenie si¢ stanu zdrowotne-
go dziewczynki zaobserwowano po zaniechaniu podawania Bediolu.

4.1. Obserwacja logopedyczna

Badane w wieku czterech lat dziecko che¢tnie podejmowato relacje komuni-
kacyjne 1 spoteczne, jednak polegaty one na wielokrotnym odtwarzaniu pewnych
schematow, np. powitania oraz pozegnania. Dziewczynka na zajg¢ciach skupiata
si¢ na zadaniu, widoczna byla reakcja dziecka w komunikacji stownej, skupiata
wzrok na rozméwcey. Okres skupienia uwagi dziecka trwatl 10 sekund. W zakre-
sie rozumienia mowy dziewczynka rozrdzniala podstawowe desygnaty z otocze-
nia oraz wykonywata proste polecenia.
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W zakresie mowy czynnej u dziewczynki zaobserwowano odtwoércze nada-
wanie krotkich komunikatow, ktérym towarzyszyly okreslone gesty i zachowa-
nia. Na przyktad po wymowieniu frazy: pa pa — dziecko podchodzito do drzwi
i chwytalo klamke, nastepnie wracato na miejsce — schemat powtarzany byt
wielokrotnie.

Dziewczynka realizowata samogloski ustne, jednak ze wzgledu na wystepu-
jacy u dziecka pods§luzowkowy rozszczep podniebienia ich wymowie towarzyszyt
rezonans nosowy. Wymowa realizowanych gtosek oraz krotkich — sktadajacych
si¢ z sylab otwartych — fraz bylta poprawna, wyrazna 1 glo$na.

W wyniku rocznej terapii logopedycznej rozwini¢to umiejetnos¢ realizacji
sylab otwartych oraz sktadajacych si¢ z tych sylab wyrazéw zawierajacych przede
wszystkim spotgloski wargowe ustne 1 nosowa. Dziecko funkcjonuje w relacjach
spoteczno-komunikacyjnych w zakresie takich umiejetnosci, jak: reakcja na wta-
sne imi¢, podawanie r¢ki na powitanie, fiksacja wzroku na rozmowcy.

Dziecko szczegélnym zainteresowaniem darzy zabawki wydajace glosne
dzwigki. Dziewczynka nie wykazuje zainteresowania zabawg tematyczna.

4.2. Obserwacja Azjoterapeutyczna

Dziewczynka w wieku 4 lat objeta zostata terapig stymulacji sensoryczne;j.
Terapia integracji sensorycznej polegata na stymulacji analizatora czuciowego,
ktorego gtownym celem bylo polepszenie swiadomosci ciata dziecka. Poprzez
stymulacje czucia proprioceptywnego polepszyla si¢ rownowaga i napiecie po-
sturalne. Zajecia byty przeprowadzone dwa razy w tygodniu i trwaly po 40 min.

5. WSKAZANIA TERAPEUTYCZNE

Cele dalszej terapii logopedycznej dziewczynki z zespotem Dravet uwzgled-
niaja rozwijanie zaburzonych funkcji rozumienia mowy oraz rozwijanie mozliwo-
$ci komunikacyjnych. Obejmuja ¢wiczenia umiejetnosci, takich jak skupienie uwa-
gi, praksji w obrebie narzadow artykulacyjnych oraz motoryki matej, normalizacjg
napigcia migsniowego w sferze twarzoczaszki, ¢wiczenia analizy stuchowe;.

Rehabilitacja dziecka ukierunkowana jest na normalizacj¢ nieprawidlowego
napigcia posturalnego — podniesienie zbyt niskiego napiecia. Regulacja napigcia
posturalnego pozwala na wigksza kontrole aktu ruchu, utatwiajac jego organiza-
cj¢, a takze zmiang nieprawidtowych wzorcow postawy i ruchu oraz dostarczenie
dziecku zblizonych do prawidtowych doswiadczen sensomotorycznych. Istota te-
rapii jest rowniez rozwoj prawidtowego mechanizmu odruchu postawy, na ktory
sktadaja si¢ reakcje automatyczne: nastawcze i rownowazne oraz integrowane na
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poziomie mostu, §rodmézgowia, kory, mozdzku i jader podkorowych. Cwiczenia
zapobiegaja powstawaniu przykurczoéw i deformacji w obrebie stawow.

Wspolnym celem rehabilitacji ruchowej oraz terapii logopedycznej jest funk-
cjonalne przygotowanie pacjenta do zycia codziennego i samoobstugi.

ZAKONCZENIE

Mozliwosci podnoszenia jakosci zycia 0sob z zespotem Dravet moga wyda-
wac si¢ ograniczone i1 z pewnos$cig zalezg w duzej mierze od skuteczno$ci przyj-
mowanych lekow przeciwdrgawkowych. Uwzgledniajac zarbwno wystepowanie
potencjalnych okresow nasilenia si¢ objawow i1 obnizenia funkcjonowania chore-
go, jak i etapow pozwalajacych na efektywniejsze wdrozenie terapii oraz wyko-
rzystywanie przez chorego nabytych kompetencji, istotne staje si¢ podejmowanie
takich dziatan terapeutycznych, ktorych celem bedzie poprawa mozliwosci komu-
nikacyjnych oraz ruchowych chorych.

Jak wspomniano, istotnym obszarem poddawanym dzialaniom wspomaga-
jacym jest rozw0j mowy oraz szerzej — kompetencji i mozliwosci komunika-
cyjnych. Efektem uszkodzen centralnego uktadu nerwowego moga by¢ proble-
my realizacyjne dotyczace jako$ci porozumiewania sig¢, ale specyfika zaburzen
jezykowych dotyczy w tym przypadku juz stadium programowania mowy.
Bruce D. MacQueen wyodrgbnia w procesie komunikacji takie zjawiska jak
intencja wypowiadania si¢, program motoryczny realizacji wypowiedzi oraz
,2umyslowy obraz zamierzonej wypowiedzi” (MacQueen, 2005, s. 955). Wspo-
mniany ,,program”, jak twierdzi autor: ,,uruchamia si¢ i realizuje (z udziatem
sprz¢zenia zwrotnego, weryfikacji i ewentualnej korekty) w postaci wysytanych
sygnatow akustycznych” (MacQueen, 2005, s. 955). Zaburzenia funkcjonowa-
nia centralnego uktadu nerwowego decyduja o utrudnieniach rozwoju komuni-
kacji oraz funkcji ruchowych. Terapia logopedyczna oraz rehabilitacja ruchowa
wspomaga odbiodr rzeczywistosci, jakiej doswiadcza dziecko z zespotem Dravet
oraz rozwija mozliwosci interakcji, w tym komunikacyjnych, pomiedzy osoba
z padaczka a jej Srodowiskiem.
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