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Definicja naukowa choréb rzadkich wskazuje, ze sg td‘?i‘:ﬁg*rszepia
diagnozowane u nie wiecej niz jednej osoby na 2 tysigce.'Charakteryzuija sie
one powaznym, czgsto zagrazajacym zyciu przebiegiem, aich leczenie
wymaga szczegolnych, skoordynowanych dziatan wielu specjalistow
(.Puls” 2024, s. 8). Analiza danych statystycznych wskazuje, ze od 3, 5" &
#  do 5,9% populacji $wiatowej jest dotknieta chorobami rzadkimi; -m.
. co odpowiada 17,8-30,3 miliona oséb w Unii Europejskiej oraz 263 416 .

-
milionom na catym sSwiecie (,Puls” 2024, s. 8), a w:Polsce 6—8% populaql

czyli 2,5-3 milionéw 0s6b (,Puls” 2024, s. 20). W l|tr§€urze naukowej
podaje sie, ze istnieje okoto 8 tysiecy choréb rzac{kicb ktorych az 80%
ma podtoze genetyczne. Ponadto 50% nowych rozpoznanyg

dotyczy dZIeCI (.Puls” 2024, s. 9). Choroby rzadkle nie majg wsp
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zacujessie, ze kazdy cztowiek posiada 50-100 tysie-
cy roznych gendéw. Gen, podstawowa jednostka
dziedziczenia, to sekwencja nukleotyddw
w DNA, zawierajgca chemicznie zakodowang
instrukcje tworzenia wszystkich biatek niezbednych
komorce. Czasteczki DNA upakowane w okreslonym
porzadku tworzg strukture zwang chromosomem (Solo-
mon, Berg, Martin 2020, s. 88). U cztowieka prawidtowa
liczba chromosomdéw w komadrce somatycznej to 46,
Z CZeg0 44 to autosomy (22 pary) i ostatnia 23 para to
chromosomy pfci (Solomon, Berg, Martin 2020, s. 348).
Zmiany w poszczegdlnych genach, zaburzenia struk-
tury czy liczby chromosoméw moga prowadzi¢ do roz-
nych zaburzen genetycznych. Jakie moga by¢ skutki
obecnosci dodatkowego chromosomu pierscieniowe-
go? Wiemy, ze dodatkowy chromosom pierscieniowy
w 6. parze wywiera wptyw na organizm w sposob trud-
ny do przewidzenia. Taki chromosom pierscieniowy
moze zawiera¢ dodatkowe kopie niektérych genow.
Tego rodzaju zmiennos¢ potrafi skutkowac niepra-
widtowa regulacja proceséw biologicznych, wptywac
w istotny sposdb na rozwdj fizyczny i neurologiczny.
Na przyktad nieprawidtowosci zwigzane z chromoso-
mem 16. s3 czesto powigzane z zaburzeniami rozwojo-
wymi, takimi jak opdznienia w rozwoju umystowym
oraz wady strukturalne réznych narzadéw. Zakres obja-
WOW jest szeroki i zalezy od specyficznych fragmentow
gendw zlokalizowanych na dodatkowym pierscie-
niowym chromosomie 16. pary (Jorde i in. 2000, s. 153).
Moga to byc¢ takie objawy, jak:
e opdznienie wzrostu i rozwoju,
e wady serca, nerek lub innych narzaddw,
e trudnosciw uczeniusie lub problemy neurologiczne.

W niniejszym artykule przedstawiono przypadek Mar-
cina — chtopca z rzadka, ztozong aberracja chromoso-
malna. Terapia logopedyczna chtopca stanowi istotne
wyzwanie, gdyz wciaz istnieje ograniczona wiedza na
temat jego zaburzenia, co sprawia, ze operujemy w sfe-
rze hipotez i dopuszczalnych mozliwosci. ,Rzadki”, czyli
nieczesto wystepujacy, nieczesto spotykany, jednak-
ze rzadki to takze niezwykty, unikalny, wyjatkowy. Taki
wiasnie jest Marcin —od dziesieciu lat uczen Kujawsko-
-Pomorskiego Specjalnego Osrodka Szkolno-Wycho-
wawczego Nr 1dla Dzieci i Mfodziezy Stabo Widzacej
i Niewidomej im. Louisa Braille'a w Bydgoszczy. Chtopiec
nie postuguje sie mowa werbalng, komunikuje sie za po-
moca komunikacji alternatywnejiwspomagajacej (AAC).
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W pazdzierniku 2014 r. Marcin zostat objety terapia
we wspomnianym Osrodku w ramach programu
wczesnego wspomagania rozwoju dziecka. Otrzymywane
wsparcie obejmowato terapie logopedyczng,
psychologiczna i pedagogiczng, terapie wzroku oraz
fizjoterapie, z czestotliwoscia pdttoragodzinnych zajec
tygodniowo. Od wrzesnia 2015 r. Marcin uczestniczyt
w godzinnych zajeciach logopedycznych, prowadzo-
nych dwa razy w tygodniu w ramach szkolnej terapii.
Od 2017 r. zajecia te odbywajg sie raz w tygodniu i trwaja
godzine. Ponizej przedstawiono diagnoze oraz szcze-
goty prowadzonego postepowania terapeutycznego.

Opis funkcjonowania dziecka

W dokumentacji medycznej odnotowano naste-
pujace dane: Marcin urodzit sie w 37. tygodniu cigzy
(Hbd), z niedotlenieniem okotoporodowym. Porod
odbyt sie przez cesarskie ciecie, wynikajace z poto-
zenia miednicowego ptodu. W pierwszej minucie
zycia noworodek uzyskat 2 punkty w skali Apgar, po
10 minutach oceniono go na 9 punktéw. Po poro-
dzie stwierdzono dysmorfie twarzy, cofnieta zuchwe,
podniebienie gotyckie, deformacje matzowiny usznej,
obecnos¢ wyrosli przedusznych po stronie prawej
oraz podwojny uktad kielichowo-miedniczkowy ner-
ki lewej. W kolejnych badaniach rozpoznano zespdt
wad wrodzonych, w tym obecnos¢ matego dodat-
kowego chromosomu pierscieniowego. Analiza ka-
riotypu rodzicow wykazata prawidtowy zestaw chro-
mosomow. Opdznienie rozwoju psychoruchowego
dziecka przypisano chromosomopatii dotyczacej
pary 16. w postaci dodatkowego chromosomu
pierscieniowego. Ponadto zdiagnozowano: wade
serca, przepukline pachwinowa oraz obustronny nie-
dostuch przewodzeniowy (lewe ucho—40 dB, prawe
ucho—-30 dB), wrodzony swist krtaniowy, uogdélniona
wiotkosc stawowa, wodonercze, znaczne opdznienie
rozwoju psychoruchowego oraz zaburzenia napado-
we. Prowadzono rowniez diagnostyke w kierunku
astmy oskrzelowej i migreny.

W dokumentacji poradni psychologiczno-peda-
gogicznej z 2014 r. wskazano, ze funkcjonowanie po-
znawcze chiopca odpowiada poziomowi uposledze-
nia umystowego w stopniu lekkim, z towarzyszaca
niepetnosprawnoscia ruchowa oraz wada wzroku —
dziecko jest osoba stabowidzaca. Odnotowano istotne
opdznienia w zakresie orientacji czasowo-przestrzen-
nej oraz sprawnosci manualnej i grafomotorycznej,



a takze znaczne trudnosci w rozumieniu i interpreta-
cji polecen. Rozwoj mowy oceniono jako zaburzony.
Chtopiec jest jedynym dzieckiem, wychowujacym sie
W petnej rodzinie, w ktérej panuje atmosfera wsparcia
emocjonalnego i ciepta. Sytuacja materialna rodziny
jest okreslana jako dobra. W diagnozie poradni psy-
chologiczno-pedagogicznejz 2016 r., sporzadzonej na
potrzeby kolejnego etapu edukacyjnego, stwierdzono
u Marcina niepetnosprawnosc¢ intelektualna w stop-
niu umiarkowanym.

Diagnoza logopedyczna

Na podstawie wywiadu, diagnozy medycznej, orze-
czenia poradni psychologiczno-pedagogicznej oraz
bezposredniego badania ucznia postawiono diagno-
ze logopedyczna: niesamoistne opdznienie rozwoju
mowy wspotwystepujgce z niepetnosprawnoscia in-
telektualng w stopniu umiarkowanym.

Chtopiec nie komunikuje sie werbalnie, a do in-
terakcji z otoczeniem wykorzystuje wykrzyknienia
jednosylabowe, oparte na samogtoskach i spotgto-
skach zwarto-wargowych, a takze naturalne gesty,
takie jak skinienie gtowa, wskazywanie palcem, oraz
kilka gestéw z Programu Jezykowego MAKATON.
Realizacje dzwiekowe pojawiajg sie sporadycznie,
gtéwnie w sytuacjach o ustalonym schemacie lub
wyraznym tadunku emocjonalnym. Swoja dezapro-
bate wyraza przez unikanie kontaktu wzrokowego,
odwracanie gtowy, gest przeczenia lub krzyk, a brak
zainteresowania manifestuje biernym obserwowa-
niem otoczenia lub dziatan terapeuty. Chiopiec roz-
poznaje osoby z najblizszego otoczenia, reaguje na
swoje imie, rozumie proste polecenia, takie jak ,daj”,
wez" .chodZ” i potrafi je wykonac, jednak obnizona
koncentracja uwagi oraz trudnosci z ustanowieniem
wspdlnego pola uwagi na przedmiocie lub zadaniu
wptywajg negatywnie na ich realizacje.

W zakresie budowy i funkgji obszaru ustno-twa-
rzowego stwierdzono obnizong motoryke narzadoéw
artykulacyjnych, nieprawidtowa pozycje spoczynkowa
warg oraz wystepowanie parafunkcji zwarciowych.
U dziecka obserwuje sie réwniez obnizone napiecie
miesniowe narzadow artykulacyjnych, ostabiona site
wydechowa oraz ograniczong kontrole saliwacyjna. Po-
nadto zaobserwowano mieszany tor oddechowy oraz
nadwrazliwos¢ obszaru ustno-twarzowego. Chtopiec
pije z kubka z dziobkiem. Reakcje stuchowe dziecka sa
spowolnione, fonacja pozostaje prawidtowa.
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Aktywnosc¢ chtopca jest scisle zwigzana z pozio-
mem jego motywacji. Marcin zazwyczaj skupia wzrok
na zabawce, podaza za nig spojrzeniem lub nawiazuje
krotkotrwaty kontakt wzrokowy. Z checig podejmuje
dziatania jedynie w zakresie swoich zainteresowan,
wykazujac wtedy wieksze ozywienie i angazujac sie
w interakcje przy uzyciu wspomnianego systemu ko-
munikacji — potrafi wéwczas utrzymywac wspdlne po-
le uwagi przez dtuzszy czas. W sytuacjach zaintereso-
wahia samodzielnie siega po zabawke ze stotu, choc
manipulacja nig nie zawsze jest zgodna z jej przezna-
czeniem. Aktywnos¢ chtopca cechuje sie spowolnio-
nym tempem, wymagajacym dodatkowego wzmac-
niania motywacgji.

Pojawiaja sie takze autostymulacje, takie jak slinie-
nie palcoéw, specyficzne manipulowanie materiatem
(np. chustka lub fragmentem bluzki), napinanie mie-
Sni twarzy, wysuwanie jezyka i oblizywanie warg, fik-
sacja wzroku oraz patrzenie w dal przez celowo uto-
zone palce, a takze zgrzytanie zebami.

Ocena kompetencji
komunikacyjnej
Poziom komunikacji Marcina oceniono, korzysta-
jac z narzedzia ,Ocena efektywnosci porozumiewa-
nia sie dzieci niemowigcych” autorstwa Magdaleny

Grycman. Sredni wynik oceny procesu komunika-

cji wskazuje na niski poziom skutecznosci i wyno-

si 1 punkt. Szczegdtowe wyniki dla poszczegolnych
umiejetnosci sg nastepujace:

e Umiejetnosci w zakresie porozumiewania sie
dotyczace przekazu informacji: Podczas aktyw-
nosci zaobserwowano dwa typy zachowan komu-
nikacyjnych: wskazywanie osoby majacej wykonac
dana czynnosc¢, wyrazone za pomoca gestu natu-
ralnego, oraz sygnalizowanie potrzeby kontynuagcji
(,prosba o jeszcze") przez niespecyficzne sygnaty.
Oba te zachowania pojawiaja sie gtdwnie w sytu-
acjach zainicjowanych przez terapeute. Okazjonal-
nie obserwuje sie rowniez zachowania wyrazajace
dezaprobate.

e Umiejetnosci w zakresie porozumiewania sie
dotyczace budowania wypowiedzi: \Wykorzy-
stywane s3 pojedyncze akty gestowe do sygnali-
zowania zachowan o charakterze proszacym.

e Umiejetnosci w zakresie porozumiewania sie
dotyczace funkcjonalnego wspétgrania z roz-
mowca: Chitopiec czesto reaguje na proste polecenia
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i instrukcje, takie jak ,pokaz” czy ,daj", oraz skutecz-
nie je realizuje.

e Umiejetnosci w zakresie porozumiewania sie
dotyczace ogdlnego nastawienia i motywacji
do komunikacji: Chtopiec wykazuje che¢ zaanga-
zowania w aktywnosé, szczegdlnie gdy jest ona dla
niego bardzo interesujgca. Wymaga jednak czeste-
go wspierania motywacji oraz utrzymywania kon-
taktu wzrokowego.

Postepowanie terapeutyczne

Terapia logopedyczna Marcina odbywa sie dwu-
torowo: przez stymulacje obszaru ustno-twarzowego
oraz rozwijanie kompetencji komunikacyjnych w ra-
mach komunikagji alternatywnej i wspomagajacej.

W ramach postepowania terapeutycznego skupiono
sie na odwrazliwianiu okolic ustno-twarzowych, wpro-
wadzaniu masazu twarzy i jamy ustnej oraz uspraw-
nianiu motoryki narzaddw artykulacyjnych — techniki
opracowane przez dr A. Regner (2019).

Cwiczenia fonacyjno-artykulacyjne oparto gtéwnie
na metodyce jezykowych ¢wiczen stuchowych J. Cie-
szynskiej (2010; 2021), E. Wianeckiej (2012a; 2012b; 2012c;
2012d), ,Stucham i ucze sie moéwic” oraz ,Metody Do-
brego Startu” autorstwa M. Bogdanowicz. Scenariusze
oraz materiaty z ,Metody Dobrego Startu” i publika-
cje ,Swiat opowiadany” stanowity réwniez podstawe
tematyczna zajec.

Rozwijanie kompetencji komunikacyjnych oparto
na zasadach oraz metodyce postepowania wiasciwej
dla komunikacji alternatywnej iwspomagajacej (AAC).
Praca z Marcinem obejmowata stosowanie nastepuja-
cych strategii komunikacyjnych: ,cztowiek jako zrédto
zaspokajania potrzeby”, strategia przejmowania inicja-
tywy, dokonywania wybordw, interakcji naprzemien-
nej oraz planu zajec¢ (wedtug Grycman, Jerzyk, Bucyk
2020). Integralnym elementem sesji byto stosowanie
modelu aktywnego, polegajacego na angazowaniu
Marcina w sytuacje komunikacyjne i zachecaniu go
do interakgcji. Kazda sesja rozpoczynata sie od wspol-
nego ustalania planu zajec, co zapewniato dziecku
przewidywalnos¢ kolejnych aktywnosci. W procesie
terapeutycznym wykorzystywano symbole PCS, ktdre
wiaczono rowniez do indywidualnego folderu komu-
nikacyjnego Marcina. Od 2019 r. symbole z programu
MOWik byty stopniowo integrowane w ramach komu-
nikacji alternatywnej, a od jesieni 2020 r. Marcin otrzy-
mat indywidualny tablet z oprogramowaniem MOWik,
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wspierajacy jego rozwoj komunikacyjny. Rownolegle
prowadzono nauke gestow z systemu komunikacyj-
nego MAKATON. W ramach rozwijania kompetencji
komunikacyjnych wykorzystywano pomoce niskiej
technologii, takie jak ksigzki do aktywnego czytania,
plany aktywnosci (dnia, tygodnia), fotografie, symbo-
le PCS, program MOWik oraz karty pracy. Witgczono
rowniez pomoce wysokiej technologii, obejmujace
proste komunikatory, komunikator MOWik, program
komputerowy Boardmaker oraz inne programy mul-
timedialne wspierajace komunikacje.

Praca z Marcinem byta regularnie analizowana
i poddawana superwizji we wspotpracy z nauczycie-
lem prowadzacym codzienne zajecia. Metody i sposo-
by pracy z uczniem byty takze systematycznie oma-
wiane w gronie innych nauczycieli majacych kontakt
z Marcinem, co umozliwito ustalenie jednolitych zasad
oddziatywania i postepowania wobec niego. Dzieki
temu stopniowo rozszerzano krag partnerow komu-
nikacyjnych o kolejnych nauczycieli przedmiotowych.

Obecnie uczen wykorzystuje w komunikacji z oto-
czeniem kanat niewerbalny, postugujac sie systemem
komunikacyjnym MAKATON oraz aplikacjg MOWik,
a takze wspomagajac sie gestami naturalnymi. Spora-
dycznie stosuje pojedyncze wykrzyknienia werbalne,
najczesciej w celu wyrazenia dezaprobaty. Chtopiec
wykazuje niska motywacje do komunikacji, a dialog
podczas zadan terapeutycznych opiera sie gtownie
na biernym stuchaniu prowadzacego i udzielaniu
odpowiedzi na pytania zgodne z tematem ¢wiczen.
Preferowanym tematem rozmow dla Marcina jest
aktywnos¢ pozaszkolna oraz odniesienia do oséb
7z najblizszego otoczenia domowego i szkolnego.
Zazwyczaj wybiera on sposrod pieciu symboli, ktore
czesto powtarza i intensywnie eksponuje. W takich
sytuacjach wykazuje wzmozong aktywnosg, z ko-
lei w pozostatych tematach przejawia wycofanie
i spadek zainteresowania, czemu towarzysza wyraz
sprzeciwu, unikanie kontaktu wzrokowego oraz za-
chowania autostymulujace. W przeprowadzonej na
potrzeby niniejszego artykutu rediagnozie, na pod-
stawie protokotu autorstwa M. Grycman (2009) ,Oce-
na efektywnosci porozumiewania sie dzieci niemo-
wiacych”, sredni wynik procesu porozumiewania sie
Marcina pozostaje na niskim poziomie skutecznosci,
wynosi bowiem 1,5. Najwyzej oceniane sg wskazniki
dotyczace przekazywania informacji oraz budowania
wypowiedzi, ktore osiggaja poziom 2.



e Umiejetnosci w zakresie porozumiewania sie
dotyczace przekazu informacji: Marcin potrafi
dokonac¢ wyboru, wyrazi¢ negacje oraz potwier-
dzenie. W rozmowach zazwyczaj pojawia sie Kil-
ka tematéw. Komunikacja opiera sie na systemie
MOWik. Marcin wymaga wsparcia w nawigowaniu
po systemie komunikacyjnym.

e Umiejetnosci w zakresie porozumiewania sie do-
tyczace budowania wypowiedzi: Przekazywane
przez Marcina informacje sktadaja sie z pojedynczych
symboli MOWik oraz gestéw systemu MAKATON.
Czasami tworzy on wypowiedzi dwuwyrazowe, ta-
kie jak ,MAMA BABCIA", co moze oznaczac ,Pojade
z mama do babci". Marcin postuguje sie gtéwnie
stowami tresciowymi, a nie stowami funkcyjnymi.

e Umiejetnosci w zakresie porozumiewania sie
dotyczace funkcjonalnego wspétgrania z roz-
mowca: W sytuacji, ktéra budzi zainteresowanie
Marcina, mozliwe jest przeprowadzenie Kilku wy-
mian komunikacyjnych, a tempo rozmowy jest
szybsze w poréwnaniu z sytuacjami, gdy chtopiec
nie wykazuje zainteresowania.

e Ogolne nastawienie i motywacja do komunikacji:
Marcin najczesciej utrzymuje wspolne pole uwagi
oraz temat rozmowy w trakcie trwajgcej interakcji.
Wymaga jednak wsparcia w zakresie pobudzania
motywacji, podtrzymywania zaangazowania oraz
odwracania uwagi od zachowan niepozadanych.

Podsumowanie

Terapia logopedyczna u ucznidéw z rzadkimi cho-
robami powinna miec¢ charakter wieloaspektowy, po-
niewaz dzieci i mtodziez dotkniete tymi schorzeniami
doswiadczaja licznych dysfunkgji, takich jak wady wy-
mowy, zaburzenia oddychania, niedostuch, nadwraz-
liwosé, zaburzenia widzenia oraz niepetnosprawnoscé
ruchowa. Jednak to zaburzenie kompetencji komuni-
kacyjnych wydaje sie najbardziej kluczowe. Jak wyka-
Zujg doswiadczenie oraz praktyka logopedyczna, ma
ono duzy wptyw na najblizsze otoczenie dzieci i mto-
dziezy, poniewaz moze prowadzi¢ do ich wykluczenia
z codziennego zycia. Brak mozliwosci wyrazania swoich
potrzeb, preferencji oraz sprawczosci w odniesieniu do
wiasnej osoby uprzedmiotawia je, sprawiajac, ze staja
sie bezwolnymi marionetkami, co jest niekomfortowe
zarowno dla nich, jak i dla ich otoczenia. Mozna zatem
stwierdzi¢, ze mowa i komunikacja stanowia jeden z klu-
czowych elementéw w rozwoju zmystow cztowieka.
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Umozliwiajg one wyrazanie tego, co jest najistotniejsze
w naszym bycie —autonomie i samostanowienie, nawet
w kontekscie spraw pozornie niewaznych, takich jak wy-
bor ubioru czy ulubionej potrawy. Z tego wzgledu szcze-
golnie uzasadnione jest zwrdécenie uwagi na aspekty
rozwoju mowy, zaburzenia w tym zakresie oraz poszu-
kiwanie rozwigzan wspierajacych osoby niemowigce.

B JOANNA KROL

Logopeda, neurologopeda, praktyk z wieloletnim doswiadczeniem zawo-
dowym w placowkach medycznych i oswiatowych, w pracy z dziecmi od
wieku niemowlecego do wieku szkolnego z zaburzeniami rozwoju i niepet-
nosprawnosciami. Obecnie pracuje w Kujawsko-Pomorskim Specjalnym
Osrodku Szkolno-Wychowawczym Nr 1 dla Dzieci i Mtodziezy Stabo Widzacej
1 Niewidomej im. Louisa Braillea w Bydgoszczy.

B MAGDALENA BIGOROWSKA-PIETKIEWICZ

Logopeda, neurologopeda, tyflopedagog, surdopedagog i oligofrenope-
dagog. Od lat zajmuje sie wspieraniem rozwoju dzieci z roznorodnymi
zaburzeniami rozwojowymi oraz niepetnosprawnosciami. Obecnie pracuje
jako logopeda w Kujawsko-Pomorskim Specjalnym Osrodku Szkolno-
-Wychowawczym Nr 1 dla Dzieci i Mtodziezy Stabo Widzacej i Niewidomej
im. Louisa Braille'a w Bydgoszczy.
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