Hanna Siedlecka: Program wczesnej wykrywalnosci zespolu Ushera —
podstawg postepowania rewalidacyjnego. Warszawa: WSiP 2000 ss. 86.

Co to jest zespol Ushera? Jakie sq jego objawy? Mysle, ze wielu logopedoéw nie potra-
filoby udzieli¢ odpowiedzi na te pytania lub odpowiedzialoby w sposob bardzo ogdlny.
Niestety, zbyt malo wiemy na temat tego schorzenia. Niepokojace jest zwlaszcza to, ze nawet
specjalisci pracujacy z dzieémi niestyszacymi mogliby mie¢ duzy problem z wyjasnieniem jego
1stoty.

Ksiazka Hanny Siedleckiej Program wczesnej wykrywalnosci zespotu Ushera — podstawq
postepowania rewalidacyjnego jest swoista odpowiedzia na niski poziom swiadomosci doty-
czacy problemow i potrzeb osob z zespolem Ushera nie tylko wsrod lekarzy, nauczycieli,
logopedow, pedagogow, lecz rowniez w kregu rodzin i przyjaciol. Jest pierwsza w Polsce
publikacja obejmujaca kompleksowo problematyke zespotu Ushera. W zwiazku z tym chcia-
fabym wszystkich zainteresowanych zachgci¢ do jej lektury. W sposdb szczegdlny mam tu
na mysli specjalistow pracujacych z niestyszacymi dzie¢mi. Giownym tematem ksiazki jest
bowiem, na co wskazuje sam jej tytut, wczesna wykrywalnos¢ zespofu Ushera (USH). Nie
wiedzac, czym jest, nie majac podstawowej wiedzy na temat jego pierwszych objawdw, zaden
terapeuta, logopeda czy nauczyciel nie przyczyni si¢ do wczesnego jego zdiagnozowania, a to
stanowi, zdaniem autorki ksiazki, podstawe post¢gpowania rewalidacyjnego.

Publikacja ta jest proba opracowania metody stuzacej do wczesnej wykrywalnosci zespotu
Ushera. Zawiera zarys programu wczesnej diagnostyki uszkodzen stuchu i wzroku oraz proce-
su rewalidacji.

Przed przystapieniem do szczegotowej prezentacji ksiazki H. Siedleckiej chcialabym przy-
toczy¢ zamieszczona w ksigzce definicj¢ zespotu Ushera, majac na uwadze fakt, ze nie kazdy
poprawnie kojarzy jego nazwe: ,.Zespot Ushera (USH) jest recesywnie dziedziczonym, autoso-
malnym schorzeniem. W zespole tym obustronnemu odbiorczemu uszkodzeniu stuchu réznego
stopnia (od sredniego do glgbokiego) towarzyszy postgpujace z wiekiem barwnikowe zwyrod-
nienie siatkowki (retinis pigmentosa) RP oraz dysfunkcja uktadu przedsionkowego™ (s. 9).

Aby uswiadomi¢ powage tego problemu, na poczatek proponuj¢ kilka danych statystycz-

nych. Dziedziczne przyczyny gtuchot i niedosfuchu stanowig 40%, w tym 25% to gtuchota
i niedostuch izolowany, 15% za$ stanowi ghluchota lub niedostuch jako czg$é¢ zespotu wad
wrodzonych. W tym ostatnim przedziale nalezy umiesci¢ zespot Ushera, ktory ma ok. 3-6%
ludzi niestyszacych od urodzenia. Wsréd 80 uwarunkowanych genetycznie zespotéw wzroko-
wo-stuchowych, w ktérych wrodzonemu uszkodzeniu shuchu towarzysza nieodwracalne, poste-
pujace zmiany w widzeniu, jest on najczg¢scie) spotykany.

Ksiazka Program wczesnej wykrywalnosci zespolu Ushera — podstawq postepowania rewa-
lidacyjnego sktada si¢ z dwoch czgsci: syntetycznej czgsci teoretycznej i rozbudowanej czesci
badawczej. Czgsc teoretyczna rozpoczyna si¢ sformutowaniem definicji zespotu Ushera, okre-
$leniem skali zjawiska oraz zestawieniem przyczyn jego wystgpowania i tendencji wzrostowe;j.
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Nastgpnie Autorka przechodzi do przedstawienia zespotu Ushera w swietle dotychczas prze-
prowadzonych badan. W sposob zwigzly, a jednoczesnie rzeczowy zostaly scharakteryzowane
podstawowe objawy zespotu Ushera. Czytelnik znajdzie wigc tu informacje dotyczace tego, jak
rozpozna¢ USH juz we wczesnym stadium rozwoju.

Po pierwsze, H. Siedlecka okreslita, jaki rodzaj 1 stopien ubytku stuchu jest charaktery-
styczny dla poszczegdlnych typow USH. Przedstawila zarys anatomii i fizjologii narzadu
rownowagi. Wyjasnita, w jaki sposdb moga objawia¢ si¢ zaburzenia réwnowagi w USH,
wynikajace z nieprawidlowej czynnosci przedsionka ucha wewngtrznego. Nastgpnie przeszia
do omdwienia uszkodzenia wzroku, charakteryzujac kolejno pojawiajace si¢ objawy barwniko-
wego zwyrodnienia siatkowki, poczynajac od tzw. $lepoty zmierzchowe)j, poprzez trudnosci
w adaptacji do zmiennego nat¢gzenia switata 1 nadwrazliwosci na swiatto, az po opis ograniczen
pola widzenia oraz zaburzen ostrosci widzenia. Zamieszczone tabele i audiogramy umozliwiaja
czytelnikowi zrozumienie réznic pomigedzy poszczegolnymi typami USH oraz uporzadkowanie
przedstawionych tresci.

Czesé teoretyczng konczy uzasadnienie wyboru tematu badan oraz sformulowanie celu
pracy i stawianych hipotez. H. Siedlecka podkreslifa tu, ze program wczesnej wykrywalnosci
zespotu Ushera jest podstawa postgpowania leczniczego i rewalidacyjnego. Ze wzgledu na to
zasadniczym celem jej pracy jest zwigkszenie wczesnej wykrywalnosci zespotu Ushera w gru-
pie dzieci z uszkodzonym stuchem (przy zastosowaniu przesiewowej metody ankietowej oraz
pogiebionych badan klinicznych: laryngologicznych, audiologicznych, badan narzadu réwno-
wagi i okulistycznych), jak rowniez opracowanie projektu programu postgpowania diagnostycz-
nego, leczniczego, profilaktycznego i rewalidacyjnego w stosunku do oséb z USH.

Niewatpliwym atutem omawianej publikacji jest, utatwiajacy jej odbior, klarowny sposéb
prezentacji toku myslowego prowadzacego do wyboru tematu, rzeczowa argumentacja oraz
zwigzte i jasne sformulowanie celu pracy i stawianych hipotez.

Czg¢s¢ badawcza rozpoczyna opis materiatu badawczego i stosowanych metod. Nastepnie
Autorka omawia uzyskane wyniki badan, by na koniec zaprezentowa¢ wnioski z nich wypty-
wajace.

H. Siedlecka swoimi badaniami objgta grupe 16 dorostych osob ghicho-niewidomych
w wieku 23-59 lat z rozpoznaniem wstgpnym zespotu Ushera. W stosunku do tej grupy
zastosowala metodg badan ankietowych. Do sformulowania pytan ankiety postuzyty Autorce
informacje z literatury przedmiotu 1 historii chorob 46 pacjentéw ghucho-niewidomych z roz-
poznaniem USH. Pytania dotyczyty m.in.: stanu stuchu i wzroku, objawow choroby, zaburzen
rownowagi, sposobu komunikowania sig.

Druga grup¢ objeta badaniami stanowito 120 dzieci w wieku 6-16 lat z ubytkiem stuchu
od sredniego do gli¢bokiego z Osrodka Szkolno-Wychowawczego dla Dzieci z Uszkodzonym
Stuchem w Warszawie. W stosunku do tej grupy rowniez zastosowano metod¢ badan ankie-
towych, ale podstawa do opracowania ankicty byla w tym przypadku ta ankieta, ktora zasto-
sowano w badaniach grupy dorostych ze zdiagnozowanym USH. Pytania dotyczyly narzadu
stuchu, wzroku i rownowagi, jak rowniez wystgpowania wad stuchu u innych czlonkow
rodziny, przebiegu ciazy, porodu, stanu dziecka po urodzeniu, rozwoju psychomotorycznego,
czasu rozpoznania uszkodzenia stuchu i zaaparatowania, innych wad wrodzonych, sposobu
komunikowania si¢ z otoczeniem i in. Ankieta miala charakter badan przesiewowych, a jej
bezposrednim celem bylo zawezenie grupy badanych dzieci do tych, u ktérych prawdopodo-
bienstwo wystapienia USH jest wielokrotnie wig¢ksze niz u pozostalych. Grupa badawcza
zmniejszyta si¢ w ten sposob do liczby 7S.

Kolejny etap postgpowania diagnostycznego stanowity badania kliniczne: narzadu réwno-
wagi, laryngologiczne, badanie stuchu i wzroku zastosowane wzglgdem obu badanych grup.
Autorka dos¢ szczegotowo omawia poszczegolne typy badan. Nie wszystkie terminy medyczne
moga by¢ zrozumiate dla odbiorcy, ale niewatpliwie przeglad taki pozwala na uzmystowienie
sobie, jak skomplikowang sprawa jest postawienie diagnozy w USH.
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Rozdzial drugi zawiera wyniki uzyskane w poszczegolnych badaniach w grupie dorostych
oraz w grupie dzieci podejrzanych o wystapienie USH. Po omowieniu wynikow otrzymanych
na podstawie badan dorostych z USH Autorka przeszia do omowienia studium przypadku
kobiety z zespotem Ushera. Fragment ten wydal mi si¢ szczegolnie ciekawy, gdyz dokiadnie
opisuje sytuacj¢ osoby, u ktorej w ciagu mijajacych lat ujawniaja si¢ i stopniowo nasilaja
kolejne objawy charakterystyczne dla USH. Studium przypadku wzbogacaja dotaczone do
niego wyniki badan klinicznych oraz audiogramy pacjentki dokumentujace, jak poglebito si¢
uszkodzenie stuchu w przeciagu ok. 30 lat.

W kolejnym podrozdziale Autorka prezentuje szczegélowe wyniki badan ankietowych
przeprowadzonych w grupie dzicci niestyszacych. Umozliwity one wybranie 12 dzieci sposrod
70, u ktorych pojawily si¢ objawy typowe dla USH, zwigzane z zaburzeniami rozwoju moto-
rycznego we wczesnym dziecinstwie. Te dzieci, u ktorych stwierdzono co najmniej dwa
objawy wspotwystepujace z opdznionym czasem chodzenia, objeto dalsza diagnostyka w kie-
runku USH. Sposrdod tych 12 dzieci z opéznionym rozwojem motorycznym wyselekcjonowano
szescioro dzieci, u ktorych stwierdzono uszkodzenie stuchu od urodzenia, o nieznanej etiologii
lub o etiologii rodzinnej. W tej grupie dzieci wykonano badania kliniczne: otolarynglogiczne,
audiometryczne, narzadu rownowagi, okulistyczne, ukiadu réwnowagi, zaburzen widzenia.
Wszystkie dzieci porozumiewaly si¢ za pomoca mowy, korzystaly z aparatow stuchowych
i systemu FM. U dwojga dzieci wystapily objawy typowe dla USH. Stwierdzono u nich
wrodzone uszkodzenie shuchu w stopniu znacznym, opdzniony rozwoj motoryczny w zakresie
wszystkich funkcji, nieprawidlowe wyniki narzadu rownowagi, nieznaczne zaburzenia widzenia
— nadzwrocznos¢ i astygmatyzm, a u jednego z nich dodatkowo stwierdzono zaburzenie widze-
nia obwodowego, zaburzenia adaptacji do zmiennego nat¢zenia swiatla i niedowidzenie
o zmroku.

We wnioskach z przeprowadzonych badan Autorka stwicrdzifa, ze uzyskane wyniki badan nie
potwierdzaja rozpoznania zespotu Ushera u badanych dzieci, gdyz nie zaobserwowano u zadnego
z nich oznak barwnikowego zwyrodnienia siatkowki. Podkreslita jednak, ze w przypadku dzieci,
u ktorych pojawity sie¢ wszystkie objawy typowe dla USH, konieczne sa regulame wizyty u oku-
listy, poniewaz zmiany o charakterze retinis pigmentosa maja tendencje do pdzniejszego ujawniania
si¢ w stosunku do pozostatych objawow. Jako dowdd potwierdzajacy stusznosé tych przypuszczen
Autorka zamiescita krotka notatk¢ informujaca, ze juz w toku przygotowywania ksiazki do druku
u jednego dziecka w kontrolnym badaniu okulistycznym zaobserwowano pierwsze objawy barw-
nikowego zwyrodnienia siatkowki. Wynik tego badania stanowi niewatpliwy dowod na to, ze
zastosowana metoda kolejnych etapow diagnostyki i wnioskowania ma wartosé kliniczna.

Rozdziat prezentujacy wyniki badan konczy si¢ zwigztym opisem innych zespolow stucho-
wo-wzrokowych, ktore nalezatoby roznicowaé z zespolem Ushera.

W ostatnim rozdziale ksigzki Autorka zamiescita wnioski wynikajace z przeprowadzonych
badan. H. Siedlecka stwierdzita tu m.in., ze przeprowadzenie przesiewowych badan ankieto-
wych dzieci z uszkodzonym stuchem jest pierwszym etapem wczesnej diagnostyki zespolu
Ushera. Post¢gpowanie badawcze wykazato, ze badania ankietowe sa skuteczna i trafna metoda
przesiewowa, pozwalajaca na wykrycie osob podejrzanych o wystapienie zespotu Ushera.
Udowodnilo, ze konieczne jest przeprowadzenie wczesnych badan przesiewowych i diagno-
stycznych u wszystkich dzieci z grupy zwig¢kszonego ryzyka dla zespotu Ushera. Badaniami
tymi powinny by¢ objete dzieci w wieku 8-16 lat, czyli w okresie, kiedy moga si¢ ujawnic
pierwsze objawy barwnikowego zwyrodnienia siatkowki. Wczesna diagnoza pozwoli na przy-
gotowanie programu wielospecjalistycznej opieki. Program rewalidacyjny powinien by¢ opra-
cowany przez wielu specjalistow, wsrod ktorych Autorka wymienia nast¢pujacych: audiolog,
okulista, genetyk, psycholog, pedagog, logopeda, pracownik socjalny, terapeuta wzroku.

Ksiazke H. Siedleckiej konczy propozycja projektu programu wielospecjalistycznej opieki
nad dzieckiem podejrzanym o zespot Ushera. Przede wszystkim powinien 6w program by¢
wprowadzony na wiele lat przed wystapieniem objawow niedowidzenia znacznego stopnia.
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Autorka zwraca uwage, ze obok problemow stuchowych i wzrokowych program rewalidacyjny
powinien uwzglednia¢ problemy psychologiczno-pedagogiczne oséb zagrozonych USH.

Jesli chodzi o stuch, konieczne s3 chociazby systematyczne badania kontrolne stuchu,
sprawdzanie aparatow stuchowych i wktadek usznych. W przypadku gigbokiego niedostuchu
i postepujacej utraty wzroku nalezatoby — twierdzi Autorka — rozwazy¢ mozliwos¢ zastosowa-
nia implantéw slimakowych. Surdologopeda pracujacy z dziecmi podejrzanymi o wystapienie
USH powinien odpowiednio ukierunkowac¢ swoje dzialania rehabilitacyjne, majac na uwadze
fakt pogarszania si¢ stuchu i wzroku pacjenta.

Problemy wzrokowe natomiast nalezatoby przezwyci¢zac przez kontrolne badania wzroku
i podjecie odpowiedniego leczenia opozZniajacego post¢py choroby oraz poprzez terapi¢ wzro-
ku, pozwalajacq na przystosowanie si¢ do sytuacji post¢pujacego ograniczenia widzenia.

Z kolei zadanie psychologa powinno polegaé na przygotowaniu rodzicow dziecka do
odpowiedniego z nim postgpowania, a w przypadku miodziezy na umiej¢tnym informowaniu
o mozliwosciach przystosowania si¢ do zycia w zmienionych warunkach. Autorka podkreslita,
2e ze wzgledu na skale¢ probleméw psychologicznych, czgstotliwosé ich wystgpowania oraz ze
wzgledu na potrzebe statej pomocy ze strony psychologa wsrdd osob dotknigtych zespotem
Ushera byloby wskazane zorganizowanie wyodrebnionej poradni psychologiczne;.

Pedagog za$ jako pierwszy moze zauwazy¢ objawy charakterystyczne dla USH. Dlatego
nauczyciele dzieci niestyszacych powinni mie¢ przynajmniej podstawowe informacje na temat
tego schorzenia. Dziecko podejrzane o wystapienie zespotu Ushera powinno by¢ otoczone
szczegolna opieka z ich strony, poczynajac od odpowiedniego oswietlenia miejsca pracy,
a konczac na nauce systemu pisma Braille’a, zasad pracy z komputerem oraz zapewnieniu
wiasciwego poradnictwa zawodowego, jak rowniez kontaktu z innymi osobami z USH.

Ksiazke konczy kilka uwag dotyczacych problemu realizacji opieki nad pacjentami z zespo-
fem Ushera w Polsce. Autorka podkreslita, ze zastosowanie implantow $limakowych otwiera
nowy etap w leczeniu USH. Dzieciom umozliwia rozwdj mowy i kontaktow z innymi ludzmi,
a tym samym otwiera perspektywy edukacyjne.

Chciatabym zwrocié uwage Czytelnikow na zamieszczony na koncu ksiazki wykaz litera-
tury. Zawiera on tytuty wielu publikacji zagranicznych i polskich poswigconych tematowi
zespotu Ushera. Czytelnik znajdzie tu adresy bibliograficzne licznych podrecznikow ogdlnie
nakreslajacych zagadnienia zwiazane z zespotem Ushera, pozwalajacych lepiej zrozumie¢ jego
zfozona problematyke, tytuly specjalistycznych ksiazek poswigconych wylacznie problematyce
USH az po szereg artykulow, jakie ukazaly si¢ na ten temat w ostatnich latach.

W Aneksie do ksiazki H. Siedlecka umiescita Ankiete dla rodzicow dzieci z wadq stuchu
(w wieku 0-18 lat) oraz Ankiete dla 0so6b z wadq sluchu w wieku powyzej 18 lat, a takze
wyniki badan okulistycznych i audiologicznych pacjenta, u ktdrego pojawity si¢ pierwsze
objawy retinis pigmentosa.

Powszechne przeprowadzenie badan za pomoca tych ankiet jako badan przesiewowych
umozliwiloby zawezenie populacji dzieci niestyszacych do grupy ryzyka zagrozonych wysta-
pieniem zespotu Ushera. Jednakze wydaje sig, Ze juz po zapoznaniu si¢ z pytaniami obu ankiet
kazdy specjalista pracujacy z osobami niestyszacymi powinien zda¢ sobie sprawg, na co nalezy
zwroci¢ szczegolna uwage, ktore objawy wystepujace u jego niestyszacych uczniow czy
pacjentow powinny wzbudzac jego niepokdj oraz kto z jego podopiecznych moze by¢ zagro-
zony USH.

Chciatabym tez zwrdci¢ szczegdlng uwage odbiorcow na zamieszczony w Aneksie folder
pt. Co to jest zespol Ushera?, ktory Autorka przettumaczyla i zaadaptowala do potrzeb
polskiego spoleczenstwa. Folder ma forme¢ kolorowej ulotki, informujacej w przystepny spo-
sob, czym jest zespot Ushera i co to jest retinis pigmentosa. Zawiera réwniez fotografie
pokazujace, w jaki sposob widzi osoba z zespolem Ushera. W kilku punktach scharakteryzo-
wane zostaly problemy, jakie maja osoby z USH, przy czym wymienione trudnosci sa tatwe
do zaobserwowania przez kazdego cztowieka i nie wymagaja specjalistycznego przygotowania,
aby je moc rozpoznaé. Autorka na ulotce umiescita rowniez adres, na ktory mozna kierowaé
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pytania dotyczace USH. Folder ten powinien by¢ rozpropagowywany w szkofach i osrodkach
dla dzieci niestyszacych. Z cala pewnoscia jest to dobry pomyst na rozpowszechnianie wiedzy
dotyczacej zespotu Ushera, wiedzy, ktora powinna w przysziosci zaowocowaé wczesniejsza
1 kompleksowa interwencja ze strony specjalistow.

Ksigzka Hanny Siedleckiej Program wczesnej wykrywalnosci zespolu Ushera — podstawq
postepowania rewalidacyjnego nalezy do tych prac, ktére mimo poruszania skomplikowane;)
problematyki s3 przystepne w odbiorze. Adresatami jej moga wigc by¢ w zasadzie wszyscy,
ktorych problem zespotu Ushera interesuje lub w jakims stopniu dotyczy. Z cala pewnoscia
jednak powinni si¢ z ta ksiazka zapoznac ci, ktérzy pracuja z dziecmi niestyszacymi, a wigc
nauczyciele, logopedzi, pedagodzy. Powinni oni przynajmniej zdawac sobie sprawe, Ze istnieje
takie schorzenie, jak zespot Ushera, objawia si¢ w taki, a nie inny sposéb, a osoby nim
dotknigte lub zagrozone wymagaja specjalnej pomocy ze strony terapeutow, ale przede wszyst-
kim potrzebuja szybkiej diagnozy.
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