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Speech therapy of a child
with spinal muscular atrophy type 1 (SMA1): a case study

ABSTRACT: The subject literature continues to lack descriptions of speech therapy of children with
SMAL. The progressive character of the disease did not allow considerable progress to be made in
therapy. However, currently available treatments bring about observable changes in patients in the
sphere of activity of the speech apparatus, in the ability to receive food and swallow, as well as in
respiratory activity. Making use of purposeful procedures and appropriate rehabilitation techniques,
the speech therapist is able to attain positive effects and observe the development of functions which
would decline without the medical support currently available. This article presents the case study of
a child with SMA1. On the basis of appropriately selected diagnostic tools, an assessment was made
of the child’s range of vocabulary and basic communicative skills, as well as sensorimotor evaluation
of the oral-facial area. The article also discusses the activities undertaken during therapy and the
rehabilitation techniques recognised as most significant and having the greatest effect.
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Terapia logopedyczna dziecka z rdzeniowym zanikiem miesni typu 1 (SMAL).
Studium przypadku

STRESzCZENIE: W literaturze przedmiotu wcigz brakuje pozycji po$wigconych terapii logopedycz-
nej dziecka z SMAIL. Postepujacy charakter choroby nie pozwalal na uzyskiwanie zasadniczych
postepow w terapii. Zmiany, jakie u pacjentéw wywoluje dostepne dzi$ leczenie, sa widoczne m.in.
w sferze aktywnosci aparatu mowy, w zakresie umiejetnosci pobierania pokarméw i polykania oraz
w czynnoéciach oddechowych. Logopeda jest w stanie, wykorzystujac celowe postepowanie i odpo-
wiednie techniki rehabilitacyjne, uzyska¢ pozytywne efekty swoich dziatan i obserwowa¢é rozwdj
funkeji, ktére bez dostgpnego dzis wsparcia lekowego zanikalyby. W artykule zaprezentowano stu-
dium przypadku dziecka z SMA1. Na podstawie odpowiednio dobranych narzedzi diagnostycznych
dokonano oceny zasobu stownictwa dziecka, bazowych umiejetnosci komunikacyjnych oraz oceny
sensomotorycznej traktu ustno-twarzowego. Przedstawiono réwniez podejmowane podczas terapii
dzialania i techniki rehabilitacyjne, uznane za najistotniejsze i majace najwiekszy wplyw na jej efek-
tywnosc¢.

SLowa KLUCZOWE: SMA, SMA1, rdzeniowy zanik migéni, terapia logopedyczna
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Spinal muscular atrophy (SMA) is the most common disorder of the peripheral
nervous system that begins in childhood and has a genetic cause. Its heredity is
autosomal recessive."' This degenerative, neuromuscular disease is characterised
by the degeneration of motor neurons in the spinal cord. The neural dysfunc-
tion leads to weakness of muscle activity, atrophy and denervation of muscles.
In the patient’s functioning one may observe progressive loss of muscle strength,
which in turn causes a reduced range of movement, postural and anti-gravita-
tional stability (Prior, 2007; Chiriboga, 2017; Winnicka, 2020). Mutations of the
SNM gene are responsible for the occurrence of these symptoms. This is a gene
on which the survival of motor neurons depends, and it occurs in two copies:
telomere (SMN1) and centromere (SMN2) (Mercuri, Bertini & Iannaccone, 2012,
p. 443). Spinal muscular atrophy is caused by mutations of the SMNI gene. Car-
riers of SMN1 mutations in Polish population are estimated to be 1 case in 35-40
people (Pruszczyk-Kostera, 2017, p. 1009). The frequency of occurrence of SMA
is approximately 1 in 10,000 live births. It is the second most commonly occur-
ring fatal autosomal recessive disorder after mucoviscidosis (Prior, 2007, s. 952).

Spinal muscular atrophy in children is divided into 3 clinical groups. This divi-
sion is made on the basis of the age at which symptoms of the disease occur and
its clinical course. Type 1 SMA (Werdnig-Hoffmann disease) is characterised by
heavy, generally weakened muscles and hypotonia right after birth or appearing
within the first 3 months. A child with such a diagnosis never attains the capa-
bility to sit unaided. Children with type 2 are able to sit, although they cannot
stand or walk without support. Type 3 (Kugelberg-Welander disease) is a milder
form, beginning in childhood or youth. Patients learn to walk without support
(Kostera-Pruszczyk, 2017, p. 1009).

Spinal muscular atrophy appearing after the age of 18 years is referred to as
type 3b or type 4, and is less common. In the clear majority of patients with
spinal muscular atrophy, symptoms appear in infancy or early childhood. 60%
of patients with a recognised disorder demonstrate its most severe form - SMA
type 1 (Cardenas, Menier, Heitzer & Sproule, 2018, p. 206).

Some authors also distinguish SMA type 0 (prenatal) — the extremely severe
and rare manifestation of the illness. The first symptoms are noticeable in the
foetal period, during which the child’s movements are weakly felt, and right
after birth the typical reflexes of new-borns are not observed. Patients require
breathing support from birth or soon after, and the disease leads to death within

! This type of heredity affects men and women. The disease only appears when the individual
has the muted gene in a homozygous state, i.e. when both genes are defective. The disorder is inher-
ited from both parents who do not demonstrate symptoms of the disease themselves. However, they
may in equal proportion produce gametes containing the defective gene (Maurczak, 1985, p. 141).
As stated by Lynn B. Jorde, John C. Carey and Michael J. Bamshad (2014, p. 59); diseases inherited
in this manner are quite rare in the population.
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a few weeks, even with intensive respiratory and feeding support (Groen, Talbot
& Gillingwater, 2018, p. 1; Khadilkar, Yadav & Patel, 2018, p. 100; Jedrzejewska
& Kostera-Pruszczyk, 2016, p. 2; Winnicka, 2020, p. 441). Therefore, “the disease
is characterised by wide variance in its clinical course — from fatal congenital
forms to its adult form, with a survival rate similar to the general population”
(Jedrzejewska & Kostera-Pruszczyk, 2016, p. 1). In the past, similarly as in the
case of most hereditary neuro-degenerative states, SMA therapies were intended
merely to secure the patient and did not influence the course of the disease. How-
ever, a few decades of intensive research efforts have resulted in the confirma-
tionof the first modifying therapy for SMA? (Groen et al., 2018, p. 1). In Poland,
refunded treatments making use of this medicament have been available since
2018. Clinical studies, as well as the opinions of patients themselves and their
families, confirm the high effectiveness of the drug in fighting symptoms of the
disease. The best effects of treatment “are observed in small children in whom
the disease has not done great damage and a large part of muscle tissue has been
maintained. Among those who have been living with the disorder for many
years, these changes are usually smaller; however, it is significant that the drug
completely halts progression of the disease, and lost functions in many patients
gradually return” (Jak skuteczny jest lek, s.a.). It should also be remembered that
the course of the disease also depends to a certain degree on the quality of care
and on prophylactics, above all physiotherapy and treatment of complications
(Jedrzejewska & Kostera-Pruszczyk, 2016, p. 2). Current standards concerning the
care and treatment of children with SMA, also in its most severe form, indicate
the necessity of conducting regular and proactive therapy as well as a process of
monitoring the state and development of the child, coordinated by the neurologist
(Mercuri et al., 2018, p. 106). It is worth noting that since refunded SMA treat-
ment was made available, the previous four-level division of the disease has been

? The medicinal drug is oligonucleotide 2’-methoxyetyl phosphate. Antisense oligonucleotide
is directed toward sequence-specific calming interactions in the pre-mRNA SMN2 intron (intronic
splicing silencer N1, ISS-N1). Its interaction enables the binding of exon 7 to the SMN protein. It is
administered by intrathecal injection into the spinal-brain fluid through lumbar punctures. There
is also another form of therapy available, so-called gene therapy. This creates the possibility of treat-
ing diseases that are genetically determined, not affected by previous therapeutic methods. “One of
the strategies of gene therapy is based on transferring a correct copy of the gene (so-called thera-
peutic gene) into the cell in which the mutated gene occurs. Therapeutic genes are usually intro-
duced into the patient’s organism with the use of virus vectors. Gene therapy in SMA allows one
to provide the cells with motor neurons of a functional copy of the gene, coding the full length of
the human protein SMN, thus removing the basic cause of SMA - loss of the SMNI1 gene” (Szczer-
ba, Sliwa, Zarowski & Jankowska, 2018, p. 43). In Poland, clinical trials are also being conducted
of another drug, which was approved in the United States in 2020. It is a medicament intended for
causal treatment of SMA. It takes the form of a syrup, which is administered orally once a day, by
probe or so-called peg (Risdiplam, s.a.).
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left to history (Kostera-Pruszczyk, 2020). Further in the article we will focus on
the most severe form of SMA, as this was diagnosed in the patient who is the
protagonist of this case study.

SMALI - the most extreme form of spinal muscular atrophy

SMA type 1 appears in infancy, sometimes right after birth. The first charac-
teristic symptoms of this disease are: generalised muscular hypotonia, proximal
and symmetric muscle weakness, and lack of deep reflexes. Most infants also have
fasciculation of the tongue,’ shaking at the base of fingers or joint contractures.
Breathing is shallow, irregular, the frequency of expiration increased, and inter-
costal muscles are paralysed. In breathing mainly the diaphragm is engaged; the
chest does not expand, resulting in a characteristic bell-shaped torso. However,
it should be emphasised that SMA is not a lung disease. All of the anatomical
structures are healthy, including the lungs. Nevertheless, the muscle weakness,
which affects, among others, the respiratory muscles and results in difficulties in
expanding the chest (Mastello & Ottonello, 2016, p. 45).

Among children with SMALI, a very large problem, at times endangering life
and health, is in removing secretions and foreign bodies through the reflexes
of coughing and sneezing. These activities are often weakened even though the
reflex itself does not disappear. This results in the inability to remove excretions,
unswallowed saliva and remains of food from the respiratory tract. The manner
of crying is very characteristic of children with SMA1. This activity is consid-
erably weakened; if it lasts longer then so-called retarded crying appears, with
a characteristic sound. Resembling a lament, the crying is quiet; it finally weakens,
and the child is not able to let out any sound. This may then lead to a danger-
ous situation — lowered saturation, with simultaneous excessive accumulation of
thick secretions that are difficult to swallow (Mastella & Ottonello, 2016, p. 48).

Muscular hypotonia, problems with swallowing and respiratory problems
result in feeding disorders. Difficulties in the area of mouth feeding and swallow-
ing are typical of the patient with SMAL. It is assumed that nearly all those in this
group suffer from dysphagia. Functional disorders in receiving food and swal-
lowing affect each of the phases of swallowing. There is disturbance in the very

* Fasciculation, or muscle twitch (Lat. fasciculatio) - small muscle contractions of groups of
muscle fibres. “Fasciculation - irregular contractions of small groups of muscle fibres, which do not
lead to effective movement, but may be observed in muscles lying right under the skin, especially in
the tongue. They are caused by nerve impulses originating from dying motor neurons. They precede
muscle atrophy” (Adamek & Tomik, 2005, p. 112).
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intention of taking in food, i.e. the pre-oral phase of swallowing: often the lack of
ability to eat unaided or to take on the appropriate posture, organoleptic evalua-
tion of food, and proper opening of jaws. Difficulties are also observed in the oral-
throat and oesophagus phase: maintaining food in the oral cavity, chewing and
biting, passage through the oral cavity to the throat, closing the soft palate, coor-
dination of swallowing with breathing, cleaning the throat, opening the oesoph-
ageal sphincter, elevation and closing of the larynx (Winnicka, 2020, p. 442).

A child with SM A1 usually does not raise its head or sit unaided. Muscle
weakness and slackness cause an inability to counteract gravitational forces. The
raised infant hangs “like a rag doll.” The child’s cry is very weak, and it sucks
and swallows with difficulty. Muscle atrophy may initially be unnoticed due to
abundant fat tissue in the period of infancy (Hausmanowa-Pietrusewicz, 1985,
p. 503). The children tend to be taller than their healthy peers because of reduced
counter-gravitational tension (Mastella & Otonello, 2016, p. 43). It is important
to note that these infants are aware and interactive; cognitive development fol-
lows a proper course, while sensory disorders or retarded eye movements are not
noticed (McGuire, 2011, p. 508). These children establish appropriate eye contact,
demonstrate normative reactions on seeing another person, and show emotion
adequate to the situation.

The described symptoms, similarly as in the case of other diseases of genetic
origin, do not always occur simultaneously.

Three basic subtypes of SM ALl are distinguished: the new-born form, the form
without holding up the head, and the form with holding of the head and torso.
These subtypes have characteristic features and various prognoses, depending on
their time of appearance, severity and number of symptoms (Mastella & Ottonello,
2016, p. 45). The most severe form, i.e. new-born, is diagnosed in the intensive
therapy ward immediately after birth. The new-born child requires instant ven-
tilation. Due to the considerably reduced muscle tension, the child is not capable
of efficiently taking in air and expanding the chest. Very soon the blood’s oxygen
saturation is reduced. Hypotonia also prevents proper coordination of breathing
and swallowing, as a result of which the child is not able to suck and requires
alternative feeding (Sumner, Paushkin & Ko, 2017, p. 9).

In the type without holding up the head, which is most often diagnosed, symp-
toms appear between the first and fourth month of life. The child does not pass
through subsequent milestones of motor development. It does not lift its head at
the appropriate time and is not very active. The head usually lies slack and inert,
unable to counteract the force of gravity. The infant adopts an unnatural position,
so-called “frog position” (see Hausmanowa-Petrusewicz, 1985, p. 503), in which
the legs remain still, splayed and rotated. Meanwhile, the arms lie alongside the
body or are bent at the elbows and wrists. The head is usually turned to one side.
Such head rotation is often the cause of asymmetry. The child makes movements
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only on the horizontal plane, does not manipulate or gesture, cannot make the
first gestures of a communicative nature (e.g. holding out hands to the parent,
pointing), as it cannot counteract the force of gravity. Breathing occurs only by
the diaphragm, causing swelling of the abdomen and deformation of the chest.
Muscle weakness, including of respiratory muscles, may lead to respiratory failure.
The only way to counter this situation is with supported or artificial respiration*
through a respirator (Mastella & Ottonello, 2016, p. 208).

Children in this group are able to suck and are often able to be breast-fed.
However, feeding is always a source of problems. The infant quickly becomes
tired, the feeding time is considerably lengthened, and problems with swallowing
appear. It becomes a great challenge to proceed to spoon-feeding and to a more
difficult consistency, that is, porridge. The child cannot manage with the quantity
and texture of food, and is also not able to maintain a correct posture. In many
cases, the occurring problems prevent oral feeding.

When the intensification of symptoms occurs around six months of age,
we are facing the type with maintenance of head and torso. This form of SMA1
progresses at a somewhat slower pace. Worrying symptoms that appear include
the inability to actively raise the head when lying on the stomach, and the dis-
appearance of spontaneous movements. Also, the hand and foot movements are
limited and take place on the horizontal plane. For a short while, the child may
act against the gravitational force. Children suffering from this type of SMAI do
not manage to sit or stand unaided. Sometimes a sitting position with support is
worked out. The swallowing function remains; however, there often appear infec-
tions of the upper respiratory tract, hindering this function (Mastella & Ottonello,
2016, pp. 44-45).

In treatment of SMAL, a very important role is played by rehabilitation, and
especially respiratory physiotherapy. In its more severe forms, “it is necessary to
introduce techniques and devices supporting the removal of excessive secretions,
drainage of the bronchial branches, and cough assistance” (Kostera-Pruszczyk,
2017, p. 1011). Of equal importance is nutritional treatment, enabling the patient to
have a safe, effective and nutritional manner of feeding. The SMA patient should
also remain under the constant care of an orthopaedist, who will provide the
child with specialist equipment while considering the child’s individual needs
(Kostera-Pruszczyk, 2017, p. 1012). A multi-disciplinary team supervising care of
the patient with SMA should include a neurologist, physiotherapist, dietician,

* Respiratory support takes place with the aid of non-invasive ventilation and allows avoid-
ance of intubation and tracheostomy. This support is often necessary during sleep. Two different
methods of ventilation are used: positive pressure, using a mask or mouthpiece, or negative pressure
with use of an iron lung or oscillation jacket, which is used as a physiotherapeutic aid in removing
secretions (Mastella & Otonello, 2016, p. 164).
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family doctor, geneticist, orthopaedist, nurse, pulmonologist, gastroenterologist,
endocrinologist, psychologist, speech therapist, osteopath and social workers.

Speech therapy of the patient with SMA1

Logopaedic intervention in the case of children with SMA1 should be multi-
faceted. The speech therapist, supported by the child neurologist, physiotherapist
and psychologist, should undertake exercises that activate motor and respiratory
functions, and regulate sensory functions, but also such exercises that help devel-
op linguistic, communicative and cognitive competencies (Mastella & Ottonello,
2016, p. 243).

Facial rehabilitation is a significant part of the general treatment of children
with SMAL Muscle hypotonia, including oro-facial muscles, destabilises and dis-
activates the jaw, simultaneously causing contractions in the temporo-mandibular
joints. This reduces the range of jaw opening’ as well as possibilities of its rhyth-
mic movements. Weakened work of the tongue and its incorrect resting position
results in malocclusion, distortion of the facial skeleton, and increase of respira-
tory difficulties. What is of equal importance is stimulation of the jaw and hard
palate with the purpose of supporting the impaired and delayed development of
teeth. Lacking mimicry, the face requires intensive stimulating and modulating
exercises activating the muscles. An enforced head position, muscle atrophy, lack
of movement and activity are also causes of face swelling. It becomes hard and
less flexible; the structure of soft tissues is changed, and lymph accumulation
occurs. Regular massage and appropriate stimulation are necessary in order to
counter swelling through activation (Mastella & Ottonello, 2016; Winnicka, 2020).

Cooperating with the doctor, physiotherapist or dietician, the speech thera-
pist also evaluates swallowing, plans the therapy, selects adequate equipment,
techniques and positions for feeding, and recommends the most beneficial con-
sistencies and textures of food. He or she evaluates the safety and functionality
of oral feeding, setting or recommending further activities (Winnicka, 2020,
pp. 449-450).

A sphere of logopaedic support — which is no less important - is develop-
ing and broadening communicative and linguistic competencies. Children with

* Jaw opening is an important function for activities related to receiving food, phonation, but
also for medical reasons. In children with SMA1 vulnerable to respiratory failure, sometimes intu-
bation is a necessary life-saving operation. However, lack of jaw mobility may significantly hinder
conduct of such an operation.
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SMAI maintain a good cognitive level along with serious problems in the area
of learning speech. Proper development is dependent on undertaking all means
of improving skills of communicating with one’s surroundings. Speech-impaired
patients with SM A1 demonstrate a great need and desire to communicate. This
process requires the preparation of all available means and devices. One of the
most effective methods is augmentative and alternative communication (AAC),
making use of a broad range of strategies based on high® and low technologies. It
is recommended that these activities be introduced as early as possible in order
to effectively stimulate brain development, ensure the provision of the greatest
quantity of own experiences and to enable individuals to act independently and
make their own free choices. In the case of children with SMA1, AAC is “an area
of clinical practice that attempts to even out temporary or permanent disability”
(Mastella & Ottonello, 2016, p. 244).

Material and study method

The method exploited in the study is that of an individual case study. The
research subject was a 35-month-old boy with spinal muscular atrophy type 1.
The child underwent observation. As research techniques, use was made of an
interview conducted with the child’s mother and an analysis. In diagnosis, use
was made of the following tools: Karty diagnozy. 10 etapow rozwoju dziecka od
4. do 36. miesigca zycia [Diagnosis cards. 10 stages of child development from
4™ to 36™ month of age] (Cieszynska & Korendo, 2008),” Diagnoza bazowych
umiejetnosci komunikacyjnych [Diagnosis of basic communication skills] (Machos,
2018), Inwentarze rozwoju mowy i komunikacji [Developmental inventories of
speech and communication] (Smoczynska et al., 2015).

The boy was evaluated regarding sensorimotor functioning of the oro-facial
area, feeding disorders, as well as communicative and linguistic development. An
initial assessment was made before beginning speech therapy. The next evaluation
took place six months later, and the last — at 35 months of age. In presenting the
study, the results of all conducted tests were taken into consideration. The ses-
sions at which the boy was diagnosed took place in the domestic environment,

¢ Among high-technology devices, particularly noteworthy is equipment guided by vision,
i.e. based on eye-tracking. The lack of motor abilities does not allow for effective use of a computer
mouse or keyboard. A great opportunity is then offered by equipment guided by the eyes, allow-
ing children and youth with SMALI not only to communicate with their surroundings, but also to
actively participate in social and educational life.

7 Considering the age and disability of the child, use was made of cards I, IT and III.
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during speech therapy. They were conducted in comfortable conditions, taking
account of the child’s strong sides and making use of positive relations of the
child with the researcher.

The only difficulty in the whole process was the language barrier. The boy
and his parents are of Ukrainian origin. During the first meeting, their level of
mastery of the Polish language was at a basic level; the parents understood Pol-
ish, but could not effectively communicate in it. This made it necessary to fill in
the interview file with detailed information some time after the first conversation.
The range of vocabulary was determined based on expression and understanding
in Polish and in the mother language. The family began learning the Polish lan-
guage and successively widened their competencies in the area of understanding
and giving communication. The mother often speaks to the boy in Polish, and it
is in this language that speech therapy is conducted.

Karty diagnozy (Cieszynska & Korendo, 2008) is a tool facilitating diagnosis
of child development from four months to three years of age. They characterise
ten periods of child development. In each age section, there is mention of the
skills which constitute developmental milestones and indicate subsequent stages
reached by the child. They are used in constructing a parent interview file, in the
sections regarding questions on the child’s development.

Diagnoza bazowych umiejetnosci komunikacyjnych (Macho$, 2018) is a tool
in the form of observation cards that make it possible to determine the child’s
abilities in the areas of:

building eye contact;

following an object with the eyes;
listening attention;

fields of attention;

using a finger-pointing gesture;

work of the hands;

imitation;

imitation of primary sounds;
understanding the concept of “the same”;
understanding the concept of “I” (reacting to name);
motor, hearing and sight memory.

The cards allow the therapist to observe the level of basic communication skills
and provide assistance in making a diagnosis, as well as in building a therapeutic
programme for the speech-impaired child. “Observation cards arose on the basis
of developmental scales, literature concerning the development of small children,
as well as on the basis of many years of experience in work with children with
limited communicative competencies” (Machos, 2018, p. 1).

Inwentarze rozwoju mowy i komunikacji (IRMiK; Smoczynska et al., 2015) is
a diagnostic tool which serves initial measurement of the level of linguistic devel-
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opment of children up to three years of age. It consists of two parent question-
naires®: Sfowa i gesty [Words and gestures] (SiG)® and Sfowa i zdania [Words and
sentences] (SiZ)."° These are a “Polish adaptation of the known American inven-
tories of MacArthur-Bates, widely used in various countries both for research
and clinical purposes, especially for diagnosing the level of language development
in children having development problems” (Smoczynska et al., 2015, p. 7). Both
questionnaires were used for the study purposes. They were used during partial
diagnosis, and later for constructing a diagnosis and description of final results.

Data collected in the parent interview

The boy was born in the 38" week of pregnancy by Caesarean section, as one
of twins. The new-born’s state after birth was assessed as very good, receiving
10 points in the Apgar scale. From the beginning, the child was bottle fed; he
did not have problems with sucking, and over the first three months he regularly
gained weight. As a new-born he demonstrated little motor activity, and he did
not show spontaneous communicative reactions either. He was a quiet child,
did not cry, and slept most of the time, waking only when he was hungry.

The first symptoms of disease which worried the parents were noticed in the
third month. At this time, the twin sister began to lift her head, which her brother
did not do. The parents decided on intensive physiotherapy. However, this did
not bring any effects, leading to suspicions of SMA. Another worrying symptom
that was noticed was weakened swallowing of saliva. In the child’s fifth month,
an initial diagnosis of SMAl was made. This was confirmed by genetic tests at

8 A parent report is a research tool in which the parent gives information on the subject of
their child - in this case on the subject of his behaviour related to using language and communi-
cation. Hornowska (2014) includes questionnaires among diagnostic tools fulfilling psychometric
criteria of accuracy, reliability, standardisation and normalisation. Among adults, as well as older
children, often so-called self-descriptive reports are used, in which the studied person gives answers
to questions concerning him- or herself. In reference to small children, information on the child is
necessarily obtained from the parents” (Smoczynska et al., 2015, p. 7).

° Inventory is intended for children at the age of 8 to 18 months. It consists of three parts,
devoted to: vocabulary, gestures and actions, and syntax. In the first and second parts, there are
test positions which provide quantitative measures, and for which centile norms are determined
on the basis of normalising tests (Smoczynska et al, 2015, p. 32).

1 The SiZ inventory is intended for children at the age of 18 to 36 months. It consists of two
parts. The first part concerns vocabulary, whereas the second part — syntax. The two most important
measures are Sfownictwo czynne [Active vocabulary] and £gczenie wyrazéw [Connecting words]
(Smoczynska et al., 2015, p. 32).
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six months of age. Until the seventh month, the child was still bottle fed, and
the mother tried to give him purée and porridge. At the end of the sixth month,
the boy choked on food and after a fall in saturation was hospitalised. In spite
of this, the family was not provided with specialist equipment supporting the
therapy and functioning of a child with SMA (phlegm sucker, bag valve mask,
called Ambu bag," cough assist').

When the child was seven months old, the family decided to leave Ukraine for
Poland in order to begin treatment here. They were qualified for clinical trials of
a medicine in the form of syrup which is administered daily by PEG. Refunding
of the drug was ensured by a programme of early access to the drug (cf. Raczek,
2020). Soon after arrival in Poland, the boy’s condition considerably worsened.
This led to aspiration pneumonia; as a consequence, the child was intubated, and
alternative feeding was initiated. After a two-month hospitalisation, intubation
could be removed and he could leave the hospital. Since the ninth month of age,
the boy has undergone intensive rehabilitation by a physiotherapist. He also has
therapeutical support in the form of non-invasive ventilation, and is fed with the
use of gastrostomy. The parents also carry out breathing exercises with the aid of
the Ambu bag and cough assist.

Neuro-logopaedic therapy began when the child was 14 months old. This is
conducted in the domestic environment, twice a week. Fach session lasts one hour.
The therapy is conducted in close cooperation with a physiotherapist, taking con-
sideration of medical recommendations, but also based on a holistic approach to
the patient. It includes therapy activating muscles of the oro-facial tract, develop-
ing communicative, linguistic and cognitive competencies.

Results of the initial diagnosis

In the functioning of the oro-facial area, very large restrictions in mobility
and perception of stimuli were observed. Considerable facial lymphedema caused
a lack of flexibility in muscle tissue. A large problem was in contractions in the
area of the temporo-mandibular joints, preventing jaw opening. The tongue lay
on the bottom of the oral cavity. Significant shortening of the tongue frenulum
and intensive fasciculation were observed. A weakened sucking reflex was pre-

' A bag valve mask (Ambu bag) is a device for resuscitation and respiratory ventilation for
children and adults.

2 A cough assist is a medical device allowing non-invasive cleansing of the respiratory tract
in people with insufficient cough reflex. It is also used in exercises, chest physiotherapy (Mastella
& Otonello, 2016, s. 154).
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served; while seeking, lip and biting reflexes were not noted. The vomiting reflex
was active, placed right at the front of the tongue. In reaction to reflex-arousing
stimulation there was eye watering and a delicate muscle contraction in throat
muscle and the soft palate.

At the time of the study, the child was 15 months old, but a total lack of teeth
was noted. He swallowed saliva; however, lingering of secretions occurred, which
caused a wheezing sound or the need for suction, especially after oro-facial or
intra-oral stimulation.

Evaluation of basic communication skills indicated significant delays in the
development of communicative functions. The boy did not make eye contact for
longer than three seconds. While he did look at the researcher’s face in answer
to calling his name, the reaction lasted a very short time. No interest in toys was
noticed; a short focus of attention was attained only with multimedia stimuli.
Hearing reactions were correct; however, the child did not make sounds. The only
sound reaction was crying. The pointing gesture was not observed, nor indica-
tion by sight. He did not hold objects in his hand, and did not reach out his arms
either to people or in the direction of toys.

Observation and interviews with the parents allowed one to conclude that the
boy demonstrated strong apprehension towards new people. A low sense of secu-
rity, touch defensiveness, and unwillingness to make contact could result from
traumatic experiences related to necessary hospitalisations and frequent medi-
cal treatments required in the case of SMA. Because of this, in the first stage of
therapy, focus was placed on building positive relations with the child and on
providing him with pleasant experiences. In order to give an increased feeling
of security, anticipatory signals were introduced, which were to inform him of
the next step undertaken by the therapist. As part of stimulation, neurotactile
therapy" was introduced, so as to slowly accustom the child to touch and bodily
contact. The therapy calmed the boy, regulated sensitivity to touch and optimised
neuro-sensorimotor integration (Masgutova et al., 2018, p. 10), increasing comfort
and self-regulation during activities.

 Neurotactile therapy makes use of techniques stimulating the skin, muscles, joints and fascia.
Techniques involving caressing, compressing and stretching particular parts of the body activate
the development of skin receptor function as well as that of muscles and tendons of the peripheral
nervous system, and thus also the central nervous system (Masgutova, 2018, p. 9).
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Therapeutic methods

A child who has been diagnosed with SMA requires comprehensive medi-
cal, physiotherapeutic, rehabilitative and educational care. “There is a necessity
of systematic physiotherapy in home and hospital conditions, hydrotherapy and
massage. In case of need, the child should also be under the supervision of other
specialists — activity therapist, speech therapist, teacher or pedagogic therapist”
(E. Saniewska & N.E. Saniewska, 2019, p. 59). The disease also has significant con-
sequences in the area of the child’s daily, non-medical needs, which will require
support in the educational process and in daily functioning through selection
of objects adjusted to motor limitations, and facilitating access to learning, fun
and social life (switches attached to toys, objects of daily use or the computer).
In the area of development of communicative competencies, the patient requires
a specialist approach, e.g. the use of AAC strategies and specialist equipment
(computer programs, communicators with recording of phrases). Logopaedic care
assists in the therapy of swallowing disorders, and the conducted articulatory
exercises and the use of manual techniques support the development of muscles
of the oro-facial tract which take part in speech learning and in developing facial
movements (E. Saniewska & N.E. Saniewska, 2019, p. 60).
Over the two-year duration of speech therapy with the boy, use was made of
methods adjusted to his current psycho-physical state, to needs observed by the
therapist and to problems mentioned by the parents. The most important tech-
niques and therapeutic methods used are listed below.
1. Exercises of the oro-facial area (cf. Regner, 2019):
regulation of irregular muscle tension of the oro-facial area through body model-
ling: touch, caressing, compressing, stretching and vibrations;
mobilisation of muscles: of the temple, around eyes, cheeks, sides of the nose,
lips and bottom of the oral cavity;
stimulation and stretching of muscle tendons of the head;
activation of masseter muscles and loosening of temporo-mandibular joints;
activation and modulation of facial muscles;
activation of the tongue muscle, stimulation of the soft and hard palate, gum
massage;
intraoral stimulation with the use of spatulas and logopaedic vibrators;
passive, and at a later stage of therapy, active articulation exercises;
strengthening of suprahyoid and infrahyoid muscles;
jaw therapy with use of tube.

2. Breathing exercises (cf. Regner, 2019, p. 115):
improving the expiratory phase;
chest expansion and stimulation of respiratory muscles;
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stretching and shortening of torso chain muscles.
3. Multisensory stimulation:
odour, taste, thermal, touch stimulation;
deep massage of the hand, fingers;
using materials of various texture for massage.
4. Neurotactile therapy (cf. Masgutova, 2018):
stimulation of touch perception of the front and back parts of the body;
proprioceptive stimulation;
activation of deep sensation.
5. Exercises of communicative competence':
initiating communication with the child through physical, verbal and visual
contact;
awakening directed attention;
strengthening non-verbal signals coming from the child;
introducing anticipatory signals in the form of graphic symbols;
introducing supporting message in the form of graphic symbols and gestures of
the Makaton system (cf. Kaczmarek, 2006);
learning Makaton gestures;
learning the indicating gesture;
exercises in distinguishing denial and confirmation (yes/no);
learning to speak of oneself with use of the pronoun “I.”
6. Articulation exercises (cf. Pluta-Wojciechowska, 2020):
imitation of facial expressions;
active exercises of the tongue, lips and cheeks;
manual setting of articulators while making sounds (cf. Cieszynska, 2012);
use of visualising gestures while expressing vowels and consonants (cf. Lorens,
Karwowska & Wiecek-Poborczyk, 2017).
7. Phonatory exercises:
activation of phonation with simultaneous compression of respiratory muscles;
learning sound imitation, sound-imitation games;
phonation lengthening;
increasing the volume of sounds made.
8. Exercises of linguistic competence:
developing the language system;
extending passive and active vocabulary;
learning to read with use of simultaneous-sequential method.

" Communicative competences were developed using AAC strategies, described in detail by
Magdalena Grycman (2015).
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Results of partial diagnosis

After conducting therapy for half a year, a profound diagnosis of communica-
tive and linguistic abilities was conducted; changes in the oro-facial area were also
described. Competencies in the area of communication and use of speech were
repeatedly assessed with use of the tool of Marzena Machos. The Stowa i gesty
inventory from the IRMiK was also used in the diagnostic procedure.

In the area of the articulatory apparatus, rapidly appearing changes were
observed. The first mimic reactions around the eyes and mouth, and lip and
tongue movement improved. Greater flexibility of face tissue was also noted,
making it easier to attain motor effects and jaw opening. There was a reduction
in hypersensitivity and touch defensiveness, which was of considerable benefit in
therapeutic work. The first vocalisations appeared, the voice became stronger, and
phonation was considerably lengthened. The first teeth began to come through,
though this process was still very delayed. At this time, taste stimulation began
with the use of plant pudding and yoghurt, as improvement in the swallowing
function was noted. The child did not require suction during activities.

Observation of basic communicative skills, carried out on the basis of the
Marzena Machos$’s tool, indicated their significant development. The child began
to make lengthened eye contact, but also looked around and maintained common
fields of attention. The first communicative reactions appeared: smiling, turning
the head away, indicating with the eyes, pointing with the hand, vocalisation and
the first onomatopoeic words. The development of motor skills allowed use of
natural gestures for communication purposes. To broaden the range of commu-
nicative abilities, gestures of the Makaton language program (still and end) were
introduced. The child used these during activities, but also in casual relations
with the parents. The boy also started to react to his own name and to indicate
himself and other people of his surroundings, carried out simple instructions and
imitated sounds of easy articulation.

At 18 months of age, a test was conducted with use of the IRMiK. An evalua-
tion was made of abilities of understanding, expression and the range of gestures
used. Analysis of the data indicated a typical range of passive vocabulary. The
raw result included 210 words, which allowed one to determine a centile value
at the level of 30 centiles. However, the active vocabulary fluctuated around the
level of 10* centile (7 words), indicating a high risk of delays in speech develop-
ment. The assessment of both early as well as late gestures gave a very low result,
below the 5" centile.””

> Such a low result was above all caused by the continued significant muscle hypotonia, low
motor activity and small range of movements. SM A1l is also a disease considerably lowering capa-
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Final results

At three years of age, the next detailed assessment of sensorimotor functions
as well as communicative and linguistic abilities was conducted. Observation and
analysis were repeatedly carried out on muscles of the oro-facial tract, as well as
diagnosis with use of the IRMiK. Measurements were made using both versions
of the inventory - Stowa i gesty and Stowa i zdania.

The clinical treatment and intensive rehabilitation conducted over two years
allowed the attainment of considerable effects in the area of work of the oro-facial
structures to take place. There was a significant increase in activity, mobility and
muscle strength of the speech apparatus. This enabled the introduction of activi-
ties developing speech and activating articulators for the making of speech sounds
and syllables. Currently the boy independently carries out simple articulatory
exercises. During their performance, compensations and supporting movements
of the whole body are noticed, but these do not require manual guidance. Jaw
movement has considerably improved. Masseter muscle strength remains very
weak. The developed ability of opening and rhythmic biting movements is still
insufficient and requires further intensive rehabilitation.

A significant change is that the boy began eating food by mouth. Alternative
feeding (percutaneous endoscopic gastrostomy, PEG) remains the basic man-
ner of feeding, but yoghurt, grated fruit and other foods of a puréed consistency
are given in the form of snacks. He is able to bite and chew solid foods. After
chewing, he spits out, showing a lack of motor and sensory readiness to swallow
more difficult consistencies. He still lacks all the teeth which should appear at
a given age. The boy has 16 teeth - incisors, canines and the first molars (fours).
Unfortunately, there is a large problem in the jaws moving further backward and
excessive leaning of teeth towards the tongue. This is a frequent defect in children
with SMA; there is additional harmful influence in the considerable shortening
of the tongue frenulum. Orthodontic consultancy was recommended in this mat-
ter, after which stimulation and loosening of the chin muscle and work with the
vestibular plate were introduced into the therapy.

Respiration and phonation have improved. Expiration is stronger and longer,
which has a quantitative and qualitative effect on vocalisation. Due to strength-
ening of muscle tension, improved articulator mobility and improvement in the
quality of phonation, intense development of language skills is observed in the boy.

bilities. Rapid fatigue has not allowed the development of many functions. However, other poten-
tial causes of delays in this area have been noted. During this time, the child did not collect many
experiences of daily life. The improvement of life functions, therapeutic and rehabilitative activities
undertaken did not allow for broadened development of cognitive competencies, play skills and
proper interactions with the surroundings.
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The child learns new words and actively uses them; he repeats syllables and sim-
ple words when requested, and tries to build two and three-element utterances.
Measurement of the vocabulary range and linguistic competencies was done
repeatedly using the Stowa i gesty inventory from the IRMIiK. It is intended for
testing children up to 18 months of age; however, repeated diagnosis based on this
version was taken under consideration because of medical reasons, delays in psy-
chomotor development, but also the boy’s bilingualism. These factors undoubtedly
have an influence on the child’s disharmonic development, as well as on delayed
speech development, which remains below the norm for a three-year-old child.

On the basis of the SiG inventory, repeated assessment was made of under-
standing, expression and gesticulation. A significant increase in range of vocab-
ulary and gestures was noted. Of the 380 words given in the inventory, the boy
understands 283, while 101 of them appear in active speech. The form and qual-
ity of expression is still not of correct articulation. There is frequent appearance
of elisions, considerable abbreviation of word structure, omitting a large part of
words and using their first, middle or last syllable. However, skills of imitation
have improved. The boy acts on objects, repeats the care-giver’s actions and the
actions of other adults.

In the version of the SiZ inventory adjusted to the age of the study subject,
the measurement result is significantly lower. Out of 670 words, the child utters
128, which according to the general norm gives a result at the level of 5" centile
(10™ according to the gender norm). This is a very low result and indicates a high
risk of language disorders (Smoczynska et al., 2015, p. 51).

The boy began building his first few-element utterances: “Here no bam bam,”
“Mommy gimme di,” “Mommy ambu bam,” etc. Of course, the child knows
other words not included in the inventory. These are most often names of family
members, names of objects of daily use related to care and rehabilitation activi-
ties: “ambu,” “peg,” “sucker,” “ma” (mask), car brands and words of Ukrainian
origin, such as: “pelmeni” (dumplings), “szlom” (helmet), “dynia” (watermelon).

» <«

Conclusions

In the subject literature, there remains a lack of publications describing the
linguistic and communicative development of children with SMAL. The restricted
number of works results from a view of child functioning which until recently
was the standard. The disease made verbal development impossible, causing pro-
gressive and irreversible neuro-muscular and respiratory changes. The necessity
of invasive ventilation prevented speech, and muscle weakness led to the loss of
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motor functions, making further motor development impossible. Also the high
fatality rate of patients with SMA1 did not allow for analysis and observation of
development (Bach, Vega, Majors & Friedman, 2003, p. 138). “In the face of the
small number of studies, the lack of precise recommendations, and patterns of
procedure in the case of [...] patients with SMA, they most often must rely on
themselves in undertaking therapeutic activities and in searching for solutions
improving living comfort” (Winnicka, 2020, p. 443).

Over the past ten years, especially since the inclusion of drug therapy, there
have appeared many reports confirming the influence of therapeutical activities
on the course of SMA in each of its types, including the most severe type 1 (Obry-
cki 2020, p. 257). The improvement of patients’ quality of life is conditioned by
undertaking well-planned and long-term rehabilitative activities. The possibilities
offered by available therapies are a sort of challenge for rehabilitation and educa-
tion. They change the manner of viewing patients with SMA, who thanks to the
treatment used will be able to attain subsequent stages of development, which
until recently were impossible.

An important element of effective rehabilitation is the undertaking of pur-
poseful actions resulting from knowledge of the disease, its nature and most
important aspects. SMAL is a nerve-muscle dysfunction which leads to multi-
organ damage of the whole organism. It is required of each therapist, including
a speech therapist, to have a holistic view of the patient, precise familiarisation
with muscle function, the respiratory apparatus and structures responsible for
swallowing. Enormous care for the patient’s safety is also required.

In the sphere of linguistic and communicative competencies, it is worth con-
sidering the introduction of a chosen AAC system. It should also be remembered
that the cognitive functions of a child with SMAI remain undisturbed. It there-
fore becomes necessary to aim for an extended system of communication which
will support opportunities for expressing, commenting, remembering, speaking
and learning.

The presented case study is an example of changes in the development of
patients with spinal muscular atrophy. In observing the effects of therapy, we
may speak of progress in the boy’s development and improvement of his con-
dition. The disease does not lead to degeneration and disappearance of muscle
activity or to the related abilities. The child reaches subsequent stages, in spite
of a slower pace of development. He maintains independent breathing, develops
feeding functions, and improves communicative and language competencies. He
also improves mimic, motor and sensory reactions of the oro-facial area. Speech
therapy of the child with SMA1 should be an important element of the patient’s
treatment; hence the necessity of being familiar with the nature of the disease, as
well as the methods and techniques best effective in rehabilitation.
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Terapia logopedyczna dziecka
z rdzeniowym zanikiem mie$ni typu 1 (SMA1)
Studium przypadku

Speech therapy of a child with spinal muscular atrophy type 1 (SMA1): a case study

ABSTRACT: The subject literature continues to lack descriptions of speech therapy of children with
SMAL. The progressive character of the disease did not allow considerable progress to be made in
therapy. However, currently available treatments bring about observable changes in patients in the
sphere of activity of the speech apparatus, in the ability to receive food and swallow, as well as in
respiratory activity. Making use of purposeful procedures and appropriate rehabilitation techniques,
the speech therapist is able to attain positive effects and observe the development of functions which
would decline without the medical support currently available. This article presents the case study of
a child with SMA1. On the basis of appropriately selected diagnostic tools, an assessment was made
of the child’s range of vocabulary and basic communicative skills, as well as sensorimotor evaluation
of the oral-facial area. The article also discusses the activities undertaken during therapy and the
rehabilitation techniques recognized as most significant and having the greatest effect.

KEyworDps: SMA, SMA1, spinal muscular atrophy, speech therapy

STRESzCZENIE: W literaturze przedmiotu wcigz brakuje pozycji po$wigconych terapii logopedycznej
dzieckaz SMAL. Postepujacy charakter choroby nie pozwalal na uzyskiwanie zasadniczych postepow
w terapii. Zmiany, jakie u pacjentéow wywoluje dostgpne dzi$ leczenie, s3 widoczne m.in. w sferze
aktywnosci aparatu mowy, w zakresie umiejetnosci pobierania pokarméw i potykania oraz w czyn-
nosciach oddechowych. Logopeda jest w stanie, wykorzystujac celowe postepowanie i odpowiednie
techniki rehabilitacyjne, uzyska¢ pozytywne efekty swoich dzialan i obserwowaé rozwdj funkcji,
ktdre bez dostepnego dzi§ wsparcia lekowego zanikatyby. W artykule zaprezentowano studium przy-
padku dziecka z SMA1. Na podstawie odpowiednio dobranych narzedzi diagnostycznych dokonano
oceny zasobu stownictwa dziecka, bazowych umiejetnosci komunikacyjnych oraz oceny sensomoto-
rycznej traktu ustno-twarzowego. Przedstawiono réwniez podejmowane podczas terapii dzialania
i techniki rehabilitacyjne, uznane za najistotniejsze i majace najwigkszy wplyw na jej efektywnos$c.

SLOWA KLUCZOWE: SMA, SMA1, rdzeniowy zanik mieéni, terapia logopedyczna
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Rdzeniowy zanik miesni (ang. spinal muscular atrophy, SMA) jest najczestsza
uwarunkowang genetycznie i zaczynajaca si¢ w wieku dzieciecym chorobg obwo-
dowego ukladu nerwowego. Dziedziczenie ma charakter autosomalny recesywny'.
Ta neurodegeneracyjna choroba nerwowo-migsniowa charakteryzuje si¢ zwyrod-
nieniem neuronéw ruchowych w rdzeniu kregowym. Dysfunkcja neuronéw pro-
wadzi do ostabienia aktywno$ci mie$ni, atrofii i do odnerwienia migsni. W obra-
zie funkcjonalnym pacjenta obserwuje si¢ postepujaca utrate sily migsniowej, co
w konsekwencji powoduje zmniejszanie zakresu ruchoéw, stabilnosci posturalnej
i antygrawitacyjnej (Prior, 2007; Chiriboga, 2017; Winnicka, 2020). Za wystapie-
nie objawoéw odpowiedzialne s3 mutacje genu SNM. Jest to gen, ktéry warunku-
je przezycie motoneuronéw i wystepuje w dwdch kopiach, telomerowej (SMNI)
i centromerowej (SMN2) (Mercuri, Bertini, lannaccone, 2012, s. 443). Rdzeniowy
zanik mie$ni spowodowany jest mutacjami genu SMNI. Nosicielstwo w populacji
Polski mutacji genu SMNI szacowane jest na 1 przypadek na 35-40 oséb (Prusz-
czyk-Kostera, 2017, s. 1009). Czestos¢ wystepowania SMA wynosi okolo 1 na 10 000
zywych urodzen. Jest to drugie drugie po mukowiscydozie najczesciej wystepujace
$miertelne zaburzenie autosomalne recesywne (Prior, 2007, s. 952).

Rdzeniowy zanik mie$ni u dzieci jest dzielony na trzy grupy kliniczne. Podzia-
tu dokonuje si¢ na podstawie wieku, w ktéorym wystapity objawy choroby, oraz
przebiegu klinicznego. Typ 1 SMA (choroba Werdniga-Hoffmanna) charaktery-
zuje sie ciezkim, uogélnionym oslabieniem miegsni i hipotonia tuz po urodzeniu
lub ujawniajacymi si¢ w ciggu pierwszych 3 miesi¢cy. Dziecko z taka diagnoza
nigdy nie zdobedzie umiejetnosci samodzielnego siedzenia. Dzieci z typem 2
s3 w stanie siedzie¢, ale nie moga sta¢ ani chodzi¢ bez pomocy. Typ 3 (choroba
Kugelberg-Welandera) jest fagodniejsza forma, z poczatkiem w dziecinstwie lub
mlodosci. Pacjenci uczg si¢ chodzi¢ bez pomocy (Kostera-Pruszczyk, 2017, s. 1009).

Rdzeniowy zanik mie$ni ujawniajacy sie po 18. roku zycia okreslono jako typ
3b lub typ 4. Jest mniej powszechny. U zdecydowanej wiekszosci pacjentéw z rdze-
niowym zanikiem mie$ni objawy pojawiaja si¢ w niemowlectwie lub wczesnym
dziecinstwie. 60% pacjentdw z rozpoznaniem prezentuje najci¢zsza posta¢ - SMA
typu 1 (Cardenas, Menier, Heitzer, Sproule, 2019, s. 206).

Niektérzy autorzy wyrdzniaja rowniez SMA typu 0 (prenatalny) - bardzo
rzadka i skrajnie ciezka posta¢ choroby. Pierwsze objawy zauwazalne s3 juz
w okresie ptodowym, podczas ktdérego ruchy dziecka sg stabo wyczuwalne, a tuz
po urodzeniu nie obserwuje si¢ typowych odruchéw noworodkowych. Pacjenci

' W tym typie dziedziczenia choruja mezczyzni i kobiety. Choroba ujawnia si¢ tylko wtedy,
gdy osobnik posiada zmutowany gen w stanie homozygotycznym, czyli gdy nieprawidtowe sg oba
geny. Choroba dziedziczona jest po obojgu rodzicach, ktérzy sami nie wykazuja objawdw choroby.
Moga jednak w rownych proporcjach wytwarzaé gamety zawierajace nieprawidlowy gen (Mazur-
czak, 1985, s. 141). Jak stwierdzaja Lynn B. Jorde, John C. Carey i Michael J. Bamshad (2014, s. 59),
choroby dziedziczone w ten sposob sa dos¢ rzadkie w populaciji.

LOGOPEDIASILESIANA.2021.10.01.05
s.22 740


https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Menier+M&cauthor_id=30182345
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Heitzer+MD&cauthor_id=30182345
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Sproule+DM&cauthor_id=30182345

A. CHILINSKA-PULKOWSKA, K. KACZOROWSKA-BRAY: Terapia logopedyczna dziecka...

wymagaja wsparcia oddechowego od razu lub wkrétce po porodzie, a choroba pro-
wadzi do $mierci w ciagu kilku tygodni, nawet przy intensywnym wspomaganiu
oddechowym i Zywieniowym (Groen, Talbot, Gillingwater, 2018, s. 1; Khadilkar,
Yadav, Patel, 2018, s. 100; Jedrzejewska, Kostera-Pruszczyk, 2016, s. 2; Winnicka,
2020, s. 441). A zatem choroba ,,charakteryzuje si¢ bardzo duza zmiennoscig prze-
biegu klinicznego - od letalnej formy wrodzonej po posta¢ dorosta, o sredniej
przezycia jak w populacji ogélnej” (Jedrzejewska, Kostera-Pruszczyk, 2016, s. 1).

W przeszlosci, podobnie jak w przypadku wigkszosci dziedzicznych standw
neurodegeneracyjnych, terapie dla SMA mialy jedynie zabezpiecza¢ pacjenta i nie
wywieraly duzego wplywu na proces choroby. Jednak kilkadziesigt lat inten-
sywnych wysitkéw badawczych zakonczylo sie zatwierdzeniem pierwszej terapii
modyfikujacej dla SMA? (Groen et al., 2018, s. 1). W Polsce refundowane leczenie,
w ktorym wykorzystuje sie ten lek, dostepne jest od 2018 roku. Zaréwno badania
kliniczne, jak i opinie samych pacjentéw oraz ich rodzin potwierdzajg duzg sku-
tecznos¢ leku w walce z objawami choroby. Najlepsze efekty leczenia: ,,[...] obser-
wuje si¢ u malych dzieci, u ktérych choroba nie poczynita jeszcze duzego spusto-
szenia i zachowana jest duza cze¢s¢ tkanki mig$niowej. U oséb, ktore z choroba
zyja juz wiele lat, te zmiany zwykle s3 mniejsze, jednak nie mniej istotne: lek cal-
kowicie zatrzymuje postep choroby, a utracone funkcje u wielu chorych stopniowo
powracajg” (Jak skuteczny jest lek, s.a.). Nalezy takze pamigta¢, ze przebieg choro-
by zalezy w pewnym stopniu od jakosci opieki oraz profilaktyki, przede wszyst-
kim fizjoterapii i leczenia powiktan (Jedrzejewska, Kostera-Pruszczyk, 2016, s. 2).
Obecne standardy dotyczace opieki i leczenia dzieci z SMA, réwniez w najciezszej
postaci tej choroby, wskazuja na koniecznos¢ prowadzenia regularnej i proaktyw-
nej terapii oraz koordynowanego przez neurologa procesu monitorowania stanu
i rozwoju dziecka (Mercuri et al., 2018, s. 106). Warto zaznaczy¢, ze od momen-

% Lek jest oligonukleotydem 2’-metoksyetylofosforanowym. Antysensowny oligonukleotyd
ukierunkowany jest na wigzanie specyficznej sekwencji wyciszajacej w intronie pre-mRNA SMN2
(ang. intronic splicing silencer N1, ISS-N1). Jej zwigzanie umozliwia wigczenie eksonu 7 do biatka
SMN. Podawany jest poprzez dokanalowe wktucie do ptynu rdzeniowo-mézgowego przez naktu-
cie ledzwiowe. Na $wiecie dostepna jest réwniez inna forma terapii, tzw. terapia genowa. Stwarza
ona mozliwosci leczenia choréb uwarunkowanych genetycznie, niepoddajacych si¢ dotychcza-
sowym metodom terapeutycznym. ,,Jedna ze strategii terapii genowej opiera si¢ na przeniesieniu
prawidlowej kopii genu (tzw. gen terapeutyczny) do komoérek, w ktérych wystepuje zmutowany
gen. Geny terapeutyczne zwykle wprowadza si¢ do organizmu chorego dzigki zastosowaniu wek-
toréw wirusowych. Terapia genowa w SMA pozwala na dostarczenie do komérek motoneuronéw
funkcjonalnej kopii genu kodujacego petng dtugo$¢ ludzkiego bialka SMN, tym samym usuwajac
podstawowa przyczyne SMA - utrate genu SMN1” (Szczerba, Sliwa, Zarowski, Jankowska, 2018,
s. 43). W Polsce trwaja rowniez badania kliniczne nad kolejnym lekiem, ktéry w 2020 roku zostat
dopuszczony w Stanach Zjednoczonych. Jest to lek opracowany do przyczynowego leczenia SMA.
Ma postac syropu, ktéry przyjmuje sie raz dziennie doustnie, przez sonde albo przezskérng endo-
skopowa gastrostomie, PEG (Risdiplam, s.a.).
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tu upowszechnienia i refundacji leczenia SMA dotychczasowy, czterostopniowy

podziat choroby staje si¢ podzialem historycznym (Kostera-Pruszczyk, 2020).
W dalszej czesci artykutu uwage skupiono na najciezszej postaci SMA, zdia-

gnozowanej u pacjenta, ktorego dotyczy niniejsze studium przypadku.

SMA1 - najciezsza postac rdzeniowego zaniku mi¢éni

SMA typu 1 ujawnia si¢ juz w okresie niemowlecym, niekiedy tuz po naro-
dzinach dziecka. Pierwsze objawy charakterystyczne dla tej choroby to: uogoél-
niona hipotonia migsniowa, proksymalne i symetryczne oslabienie mig$ni, brak
odruchéw glebokich. U wigkszosci niemowlat obserwuje sie rowniez fascykulacje
jezyka?, drzenie podstawy palcow lub przykurcze stawowe. Oddech jest oszczedny,
nieregularny, obserwuje si¢ zwigkszona czestos¢ oddechéw, miesnie miedzyzebro-
we sg porazone. W oddech zaangazowana jest gtéwnie przepona, klatka piersiowa
sie nie rozszerza, co skutkuje charakterystycznym ksztaltem tutowia przypomina-
jacym dzwon. Nalezy jednak zaznaczy¢, ze SMA nie jest chorobg ptuc. Wszystkie
struktury anatomiczne, w tym pluca, sg zdrowe. Jednak oslabienie migsni, ktéore
dotyczy m.in. mig$ni oddechowych, skutkuje trudnosciami w rozprezeniu klatki
piersiowej (Mastello, Ottonello, 2016, s. 45).

U dzieci z SMA1 bardzo duzym problemem, niekiedy zagrazajacym zdro-
wiu i zyciu, jest odksztuszanie wydzieliny i cial obcych poprzez odruch kaszlu
i kichania. Czynnosci te sg bardzo oslabione, cho¢ sam odruch nie jest zniesio-
ny. Skutkuje to niemoznoscia pozbycia si¢ wydzieliny, niepotknietej $liny, resztek
jedzenia z drog oddechowych. Charakterystyczny w przypadku dzieci z SMAL jest
placz. Aktywno$¢ ta jest bardzo ostabiona, jesli trwa dluzej, pojawia sie tzw. placz
uposledzony ze specyficznym dzwigkiem. Placz jest cichy, przypomina lament,
z czasem zupelnie stabnie i dziecko nie jest w stanie wyda¢ zadnego dzwieku.
Moze wowczas dojs¢ do niebezpiecznej sytuacji — obnizenia saturacji, z jednocze-
snym nadmiernym nagromadzeniem trudnej do przetkniecia gestej wydzieliny
(Mastella, Ottonello, 2016, s. 48).

Hipotonia mig¢$niowa, problemy z przetykaniem, problemy oddechowe skut-
kuja zaburzeniami karmienia. Trudno$ci w zakresie doustnego przyjmowania

* Fascykulacja, inaczej drzenie peczkowe (tac. fasciculatio) - blyskawiczne, drobne skurcze
grup wldkienek migsniowych. , Fascykulacje - nieregularne skurcze drobnych grup widékien mie-
$niowych, ktore nie doprowadzaja do efektywnego ruchu, ale moga by¢ obserwowane golym okiem
w mig$niach lezacych bezposrednio pod skora, a zwlaszcza w jezyku. Sg one spowodowane impul-
sami nerwowymi pochodzacymi z obumierajacych motoneuronéw. Poprzedzajg zanik miesni”
(Adamek, Tomik, 2005, s. 112).
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pokarmu i przelykania s3 wpisane w obraz przebiegu SMAL. Stwierdza sie, ze
prawie wszyscy chorzy cierpig na dysfagie. Zaburzenia funkcji pobierania pokar-
mu i polykania dotyczg kazdej z faz potykania. Zaburzona jest juz sama inten-
cja pobierania pokarmu, czyli faza preoralna potykania: czesto brak mozliwo-
$ci samodzielnego jedzenia, brak umiejetnosci przyjecia odpowiedniej postawy,
oceny organoleptycznej jedzenia, odpowiedniego rozwarcia zuchwy. Obserwowa-
ne s3 réwniez trudnosci w fazie ustno-gardiowej i przelykowej, a wiec w utrzy-
maniu pokarmu w jamie ustnej, Zuciu i gryzieniu, pasazu przez jame ustng do
gardla, domykaniu podniebienia migkkiego, koordynacji polykania z oddycha-
niem, oczyszczaniu gardla, otwieraniu zwieracza gardtowo-przelykowego, elewacji
i domykaniu krtani (Winnicka, 2020, s. 442).

Dziecko z SMA1 zazwyczaj nie unosi glowy, samodzielnie nie siada. Ostabienie
i wiotko$¢ migsni powoduja niemozno$¢ przeciwdzialania sile grawitacji. Unie-
sione niemowle przypomina ulozeniem ciata uniesiong szmaciang lalke. Krzyk
dziecka jest bardzo staby, z trudnoscig ssie i przetyka. Zanik mie$ni moze by¢
poczatkowo niezauwazony ze wzgledu na obfita w okresie niemowlectwa tkanke
tluszczowa (Hausmanowa-Pietrusewicz, 1985, s. 503). Dzieci sa zazwyczaj diuzsze
od zdrowych réwiesnikéw ze wzgledu na obnizone napigcie przeciwgrawitacyjne
(Mastella, Otonello, 2016, s. 43). Co wazne, niemowleta te sa czujne i interaktywne,
rozwoj poznawczy przebiega prawidlowo, nie zauwaza si¢ zaburzen zmystow ani
uposledzenia ruchéw galek ocznych (McGuire, 2011, s. 508). Dzieci prawidlowo
nawigzuja kontakt wzrokowy, wykazuja normatywne reakcje na widok drugiej
osoby, adekwatnie do sytuacji okazuja emocje.

Opisywane objawy, podobnie jak w przypadku innych choréb o podlozu gene-
tycznym, nie zawsze wystepuja jednoczesnie.

W SMALI wyrdznia si¢ trzy zasadnicze podtypy: posta¢ noworodkowa, posta¢
bez utrzymania gtowy i postac z utrzymaniem glowy i tulowia. Cechuje je wyste-
powanie charakterystycznych cech i zmienne rokowanie, zalezne s3 od czasu
wystapienia, nasilenia i liczby objawéw (Mastella, Ottonello, 2016, s. 45). Najciez-
sza posta¢, czyli noworodkowa, diagnozowana jest na oddziale intensywnej tera-
pii, tuz po narodzinach dziecka. Noworodek wymaga wiaczenia natychmiastowej
wentylacji. Z powodu znacznie obnizonego napigcia migsniowego nie jest w stanie
skutecznie nabra¢ powietrza ani rozpreza¢ klatki. Bardzo szybko dochodzi do
obnizenia wysycenia krwi tlenem. Hipotonia uniemozliwia réwniez prawidiowa
koordynacje oddychania i potykania, w wyniku czego dziecko nie jest w stanie
ssa¢ i wymaga karmienia alternatywnego (Sumner, Paushkin, Ko, 2017, s. 9).

W typie bez utrzymania glowy, najczesciej diagnozowanym, objawy ujawnia-
ja sie miedzy 1. a 4. miesigcem Zycia. Dziecko nie przechodzi kolejnych etapow
rozwoju ruchowego. Nie unosi gtéwki w odpowiednim czasie, jest malo ruchli-
we. Cialo lezy zazwyczaj plasko, jest wiotkie i bezwladne, nie jest w stanie poko-
na¢ sity grawitacji. Niemowle przyjmuje nienaturalng pozycje, tzw. pozycje zaby
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(por. Hausmanowa-Petrusewicz, 1985, s. 503), w ktérej nogi pozostajg nieruchome,
odwiedzione i zrotowane. Rece natomiast lezg wzdltuz ciata lub sg zgiete w tokciach
i nadgarstkach. Glowa jest zazwyczaj obrocona na jeden bok. Taka rotacja glowy
jest czesto przyczyng asymetrii. Dziecko wykonuje ruchy tylko w plaszczyznie
poziomej, nie manipuluje, nie gestykuluje, nie potrafi wykonywa¢ pierwszych
gestow o charakterze komunikacyjnym (jak wyciaganie rak do rodzica, wskazy-
wanie), gdyz nie potrafi pokona¢ sily grawitacji. Oddychanie odbywa sie¢ jedy-
nie torem przeponowym, powodujac uwydatnienie brzuszka i deformacje klatki
piersiowej. Ostabienie mie$ni, w tym miesni oddechowych, moze prowadzi¢ do
niewydolnosci oddechowej. Jedynym sposobem przeciwdzialania tej sytuacji jest
wdrozenie oddechu wspomaganego* lub zastepczego zapewnianego przez respi-
rator (Mastella, Ottonello, 2016, s. 208).

Dzieci z tej grupy potrafig ssac i czgsto radza sobie z przyjmowaniem pokar-
mu z piersi. Karmienie jest jednak zawsze Zrédtem probleméw. Niemowle szybko
sie meczy, czas karmienia jest znacznie wydtuzony, wystepuja problemy z prze-
lykaniem. Duzym wyzwaniem staje si¢ przejscie na etap karmienia lyzeczka
i przyjmowania pokarmu o ,trudniejszej” konsystencji, tj. papek. Dziecko nie
radzi sobie z ilodcig i strukturg jedzenia, nie potrafi réwniez utrzymac prawid-
fowej postawy. W wielu przypadkach pojawiajace si¢ problemy uniemozliwiaja
karmienie doustne.

Gdy nasilenie objaw6w nastepuje okolo 6. miesigca zycia, mamy do czynienia
z typem z utrzymaniem glowy i tulowia. Ta posta¢ SMA1 postepuje nieco wol-
niej. Wéréd niepokojacych objawdéw pojawiaja sie: niezdolnos¢ aktywnego uno-
szenia glowy w pozycji na brzuchu i zanikanie spontanicznych ruchéw. Tu réw-
niez ruchy dloni i stop sa ograniczone i odbywaja sie w plaszczyznie poziome;.
Na krotka chwile dziecko moze dziala¢ przeciwko sile grawitacji. Dzieci cierpigce
na ten typ SMAI1 nie sg w stanie si¢ nauczy¢ samodzielnego siadania ani stania.
Niekiedy udaje si¢ wypracowaé pozycje siadu z podparciem. Zachowana zostaje
funkcja przelykania, jednak pojawiaja sie czeste infekcje gornych drég oddecho-
wych, ograniczajace te funkcje (Mastella, Ottonello, 2016, s. 44-45).

W leczeniu SMA1 bardzo istotng role pelni rehabilitacja, a w szczegdlnosci
fizjoterapia oddechowa. W ciezszych postaciach ,konieczne jest wprowadzanie
technik i przyrzadéw wspomagajacych usuwanie nadmiaru wydzieliny, drenaz
drzewa oskrzelowego, wspomaganie kaszlu” (Kostera-Pruszczyk, 2017, s. 1011).
Roéwnie istotne jest leczenie zywieniowe, ulatwiajace zapewnienie choremu bez-
piecznego i efektywnego sposobu odzywiania. Chory na SMA powinien réwniez

* Wspomaganie oddechu odbywa sie za pomoca wentylacji nieinwazyjnej i umozliwia unik-
niecie intubacji lub tracheostomii. Czesto takie wsparcie konieczne jest podczas snu. Stosuje sie
dwie rézne metody wentylacji: cisnieniem dodatnim, poprzez uzycie maseczki lub ustnika, lub
ci$nieniem ujemnym, z uzyciem zelaznego ptuca lub kamizelki oscylacyjnej, ktdre stosuje sie jako
fizjoterapeutyczng pomoc przy usuwaniu wydzieliny (Mastella, Otonello, 2016, s. 164).
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pozostawac pod stalg opieka ortopedy, ktory uwzgledniajac indywidualne potrze-
by, zaopatrzy dziecko w specjalistyczny sprzet (Kostera-Pruszczyk, 2017, s. 1012).
Wielodyscyplinarny zespo6! przejmujacy opieke nad pacjentem z SMA powinien
sklada¢ sie z: neurologa, fizjoterapeuty, dietetyka, lekarza rodzinnego, genetyka,
ortopedy, pielegniarki, pulmonologa, gastroenterologa, endokrynologa, psycho-
loga, logopedy, osteopaty i pracownikéw socjalnych.

Terapia logopedyczna pacjenta z SMA1

Interwencja logopedyczna w przypadku dziecka z SMA1 powinna by¢ wielo-
aspektowa. Logopeda, wspierany przez neurologa dziecigcego, fizjoterapeute, psy-
chologa, powinien wprowadzi¢ do terapii ¢wiczenia aktywizujace funkcje moto-
ryczne i oddechowe, regulujace funkcje sensoryczne, jak rowniez te, ktére beda
warunkowaly rozwéj kompetencji jezykowych, komunikacyjnych i poznawczych
(Mastella, Ottonello, 2016, s. 243).

Rehabilitacja twarzy jest istotng czescia ogolnego leczenia dzieci z SMAL
Hipotonia mie$niowa, obejmujgca rowniez migsnie orofacjalne, destabilizuje
i dezaktywuje zuchwe, powodujac jednoczesnie przykurcze w stawach skro-
niowo-zuchwowych. Zmniejsza to zakres rozwarcia zuchwy’ oraz mozliwosci
jej rytmicznych ruchéw. Oslabiona praca jezyka i jego nieprawidlowa pozycja
spoczynkowa powoduja wady zgryzu, znieksztalcenia twarzoczaszki i nasilaja
trudnosci w oddychaniu. Réwnie istotna jest stymulacja dzigsel i podniebie-
nia twardego, ktorej celem bedzie wsparcie zaburzonego i opdznionego rozwoju
uzebienia. Twarz pozbawiona mimiki wymaga intensywnych czynnosci stymu-
lacyjnych i modulacyjnych aktywizujacych miesnie. Wymuszona pozycja gtowy,
atrofia migsniowa, brak ruchu i aktywnosci sg réwniez przyczyna obrzeku twa-
rzy. Staje si¢ ona twarda, malo elastyczna, zmienia si¢ struktura tkanek miekkich,
nastepuje nagromadzenie limfy. Regularne masaze i odpowiednia stymulacja s3
konieczne, by poprzez aktywizacje przeciwdziata¢ obrz¢kom (Mastella, Ottonel-
lo, 2016; Winnicka, 2020).

Logopeda, wspolpracujac z lekarzem, fizjoterapeuty czy dietetykiem, prze-
prowadza réwniez ocen¢ kondycji polykania i podejmuje si¢ planowania tera-
pii, dobiera odpowiednie akcesoria, techniki i pozycje podczas karmienia, zale-

*> Rozwarcie zuchwy to funkcja istotna dla czynnosci zwigzanych z pobieraniem pokarmoéw,
fonacji, jak réwniez ze wzgledéw medycznych. U dziecka z SMA1 narazonego na niewydolnos¢
oddechowa niekiedy koniecznym zabiegiem ratujacym zycie jest intubacja. Jednakze brak mobil-
noéci zuchwy moze znacznie utrudni¢ przeprowadzenie zabiegu.
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ca najkorzystniejsze konsystencje i struktury pokarmu. Ocenia bezpieczenstwo
i funkcjonalnos$¢ zywienia doustnego, ustalajac lub zalecajac kolejne dziatania
(Winnicka, 2020, s. 449-450).

Niemniej istotnym obszarem wsparcia logopedycznego jest rozwijanie i posze-
rzanie kompetencji komunikacyjnych i jezykowych. Dzieci z SMA1 zachowuja
dobry poziom poznawczy przy powaznych problemach w zakresie nauki mowy.
Prawidlowy rozwdj uzalezniony jest od podjecia wszelkich srodkéw doskonala-
cych umiejetno$¢ porozumiewania sie z otoczeniem. Niemdwigcy pacjenci z SMAL
wykazujg ogromng potrzebe i che¢ do komunikowania si¢. Proces ten wymaga
przygotowania wszelkich dostepnych $rodkéw i urzadzen. Jedna z najskuteczniej-
szych metod staje si¢ komunikacja alternatywna i wspomagajaca (AAC), w ktorej
wykorzystuje si¢ szeroka game strategii opartych na wysokich® i niskich technolo-
giach. Zaleca si¢ wprowadzanie tych dzialan jak najwczesniej, by skutecznie sty-
mulowac¢ rozwdj moézgu, dba¢ o dostarczanie jak najwigkszej liczby samodzielnych
doswiadczen i umozliwi¢ sprawczo$¢ i samodzielne dziatanie. AAC w przypadku
dzieci z SMALI to ,obszar praktyki klinicznej, ktéry stara sie wyréwnac¢ czasowa
lub trwalg niepelnosprawnos¢” (Mastella, Ottonello, 2016, s. 244).

Material i metody badawcze

Metoda zastosowang w badaniu jest studium indywidualnego przypadku.
Badaniem objeto 35-miesigcznego chlopca z rdzeniowym zanikiem migéni typu 1.
Dziecko poddano obserwacji. Jako techniki badawcze wykorzystano wywiad prze-
prowadzony z matka dziecka i analize. W diagnozie postuzono si¢ nastepujacymi
narzedziami: Karty diagnozy. 10 etapow rozwoju dziecka od 4. do 36. miesigca Zycia
(Cieszynska, Korendo, 2008)’, Diagnoza bazowych umiejetnosci komunikacyjnych
(Machos, 2018), Inwentarze rozwoju mowy i komunikacji (Smoczynska et al., 2015).

Chlopiec zostal oceniony pod katem sensomotorycznego funkcjonowania
traktu ustno-twarzowego, zaburzen karmienia oraz rozwoju komunikacyjnego
i jezykowego. Wstepnej oceny dokonano przed rozpoczeciem terapii logopedycz-
nej. Kolejna ocena odbyla si¢ po 6 miesigcach, ostatnia — w 35. miesigcu zycia
dziecka. W zaprezentowanym studium uwzgledniono wyniki wszystkich przepro-

¢ Wiréd urzadzen wysokiej technologii wyrdzni¢ nalezy sprzet obstugiwany wzrokiem, czyli
opierajacy sie na eyetrackingu. Brak mozliwo$ci ruchowych nie pozwala na skuteczne wykorzy-
stanie myszy czy klawiatury komputerowej. Ogromna szansa staja si¢ wowczas sprzety sterowane
oczami, dzigki ktérym dzieci i mlodziez z SMAI1 nie tylko komunikujg si¢ z otoczeniem, ale tez
moga aktywnie uczestniczy¢ w zyciu spolecznym i edukacyjnym.

7 Biorac pod uwage wiek oraz niepelnosprawno$¢ dziecka, wykorzystano karte I, IT oraz III.
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wadzonych badan. Spotkania, w czasie ktérych diagnozowano chlopca, odbywaly
sie w $rodowisku domowym, podczas zaje¢ logopedycznych. Przeprowadzono je
w komfortowych warunkach, z uwzglednieniem mocnych stron dziecka i wyko-
rzystaniem pozytywnych relacji dziecka z badajacym.

Jedyna trudnoscig w calym procesie byla bariera jezykowa. Chlopiec i jego
rodzice s3 pochodzenia ukrainskiego. Podczas pierwszego spotkania ich poziom
opanowania jezyka polskiego byl na poziomie podstawowym, rodzice rozumieli
jezyk polski, nie potrafili jednak skutecznie si¢ w nim porozumie¢. Spowodowato
to koniecznos$¢ uzupetnienia arkusza wywiadu o dane szczegélowe po pewnym
czasie od pierwszej rozmowy. Zasob stownictwa okreslono na podstawie nada-
wania i rozumienia w jezyku polskim i w jezyku etnicznym. Rodzina rozpoczeta
nauke jezyka polskiego i sukcesywnie poszerzata swoje kompetencje w zakresie
rozumienia i nadawania komunikatéw. Mama czesto méwi do chlopca po polsku,
réwniez w tym jezyku prowadzona jest terapia logopedyczna.

Karty diagnozy (Cieszyniska, Korendo, 2008) s3 narzedziem ulatwiajacym dia-
gnozowanie rozwoju dziecka od 4. miesigca do 3. roku Zycia. Charakteryzuja one
10 okreséw rozwoju dziecka. W odniesieniu do kazdego przedzialu wiekowego
wymieniono umiejetnosci, ktore stanowia rozwojowe kamienie milowe i wyzna-
czajg kolejne osiggane przez dziecko etapy. Uwzgledniono je w czesci dotyczacej
pytan na temat rozwoju dziecka, konstruujac arkusz wywiadu wspolnie z rodzicem.

Diagnoza bazowych umiejetnosci komunikacyjnych (Machos, 2018) to narzedzie
w formie kart obserwacji pozwalajace okresli¢ umiejetnosci dziecka w zakresie:

budowania kontaktu wzrokowego;
wodzenia wzrokiem za przedmiotem;
uwagi stuchowej;

pola uwagi;

uzywania gestu wskazywania palcem;
pracy reki;

nasladowania;

imitacji dzwiekéw prymarnych;
rozumienia pojecia ,,taki sam”;
rozumienia pojecia ,ja” (reakcji na imie);
pamieci ruchowej, stuchowej i wzrokowe;j.

Karty pozwalajg terapeucie na obserwacj¢ poziomu bazowych umiejetnosci
komunikacyjnych i wspomagaja postawienie diagnozy oraz zbudowanie progra-
mu terapeutycznego dla dziecka niemodwigcego. Narzedzie zostalo opracowane
z wykorzystaniem skali rozwojowych, literatury dotyczacej rozwoju malego dziec-
ka oraz wieloletnich do$wiadczen autorki w pracy z dzieckiem z ograniczong
kompetencja komunikacyjng (Machos, 2018, s. 1).

Inwentarze rozwoju mowy i komunikacji IRMiK; Smoczynska et al., 2015) s3
narzedziem diagnostycznym, ktére stuzy do wstepnego pomiaru poziomu rozwo-
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ju jezykowego dzieci w wieku do 3 lat. Sktada si¢ z ono dwdch kwestionariuszy
rodzicielskich® — Stowa i gesty (SiG)° oraz Stowa i zdania (SiZ)". IRMiK stanowig
»polska adaptacje znanych amerykanskich inwentarzy MacArthur-Bates, szeroko
stosowanych w réznych krajach zaréwno w celach badawczych, jak i klinicznych,
w szczegolnosci do diagnozowania poziomu rozwoju jezykowego dzieci majacych
problemy rozwojowe” (Smoczynska et al., 2015, s. 7). Na potrzeby badania wyko-
rzystano oba kwestionariusze. Uzyto ich podczas dokonywania diagnozy czast-
kowej, a nastepnie do skonstruowania diagnozy i opisu wynikéw koncowych.

Dane z wywiadu z rodzicem

Chlopiec urodzit si¢ w 38. tygodniu cigzy, w wyniku cesarskiego ciecia, z cigzy
blizniaczej. Stan noworodka po porodzie oceniono na bardzo dobry, otrzymat
10 punktéw w skali Apgar. Dziecko, od poczatku karmione butelka, nie miato
probleméw ze ssaniem, w pierwszych 3 miesigcach zycia regularnie przybierato
na wadze. Jako noworodek chlopiec wykazywal si¢ matg aktywnoscia ruchowa
i motoryczng, nie przejawial rowniez komunikacyjnych reakcji spontanicznych.
Byt dzieckiem cichym, nie ptakal, wiekszos¢ czasu spal, przebudzal si¢ jedynie,
kiedy byl glodny.

Pierwsze symptomy choroby, ktére zaniepokoily rodzicéw, zauwazono
w 3. miesigcu zycia. W tym czasie siostra blizniaczka zaczela unosi¢ gtowke, czego
nie robil jej brat. Rodzice zdecydowali si¢ na intensywna fizjoterapie chlopca. Nie
przynosita ona jednak zadnych rezultatéw. Innym niepokojacym symptomem, na
ktéry zwrocono uwage, byt ostabiony akt potykania sliny. W 5. miesigcu zycia

8 Kwestionariusz rodzicielski (ang. parent report) to narze¢dzie badawcze, w ktérym rodzic
udziela informacji na temat dziecka — w tym wypadku na temat jego zachowan zwigzanych z postu-
giwaniem si¢ jezykiem i komunikacja. Hornowska (2014) zalicza kwestionariusze do narzedzi dia-
gnostycznych spetniajacych psychometryczne kryteria trafnoéci, rzetelnosci, standaryzacji i norma-
lizacji. U dorostych, a takze u starszych dzieci, czesto stosuje si¢ tzw. kwestionariusze samoopisowe,
w ktorych osoba badana sama udziela odpowiedzi na pytania jej dotyczace. W odniesieniu do
malych dzieci informacj¢ o dziecku z koniecznoséci uzyskuje si¢ od rodzicoéw” (Smoczynska et al.,
2015, s. 7).

° Inwentarz przeznaczony dla dzieci w wieku 8 do 18 miesiecy. Sklada sie z trzech czesci,
dotyczacych: stownictwa, gestow i czynnosci oraz sktadni. W czeéci pierwszej i drugiej znajduja sie
pozycje testowe, ktdére dostarczajg miar punktowanych liczbowo i dla ktérych opracowano normy
centylowe na podstawie badan normalizacyjnych (Smoczynska et al., 2015, s. 32).

1 Tnwentarz przeznaczony dla dzieci w wieku od 18 do 36 miesiecy. Sktada si¢ z dwdch czesci.
Cze$¢ pierwsza dotyczy stownictwa, czgs¢ druga - skladni. Najwazniejsze dwie miary to Stownic-
two czynne i Lgczenie wyrazéw (Smoczynska et al., 2015, s. 32).
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postawiono wstepna diagnoze SMAL. Potwierdzono jg badaniami genetycznymi
w 6. miesigcu zycia. Do 7. miesiaca zycia dziecko bylo nadal karmione butelka,
mama probowala podawac przeciery i papki. Pod koniec 6. miesigca chlopiec
zakrztusil si¢ jedzeniem i po spadku saturacji byt hospitalizowany. Mimo to nie
zaopatrzono rodziny w specjalistyczny sprzet wspomagajacy terapie i funkcjo-
nowanie dziecka z SMA (ssak, worek samorozprezalny, zwany workiem ambu,
koflator'?).

W 7. miesigcu Zycia dziecka rodzina postanowita wyjecha¢ z Ukrainy do
Polski, by tu rozpocza¢ leczenie. Zostali zakwalifikowani do badan klinicznych
nad lekiem w postaci syropu, ktéry podawany jest codziennie przez PEG. Pro-
gram wczesnego dostepu do leku zapewniat refundacje leku (por. Raczek, 2020).
Wkroétce po przyjezdzie do Polski stan chlopca znacznie si¢ pogorszyl. Doszto
do zachlystowego zapalenia ptuc, w konsekwencji dziecko zostalo zaintubowa-
ne, wlaczono réwniez karmienie alternatywne. Po dwumiesigcznej hospitalizacji
udalo si¢ rozintubowac¢ pacjenta, po czym mogt on opuscic szpital. Od 9. miesia-
ca zycia chlopiec jest intensywnie rehabilitowany przez fizjoterapeute. Do terapii
wlaczono réwniez wsparcie w postaci wentylacji nieinwazyjnej, karmiony jest za
pomoca gastrostomii. Rodzice prowadza z dzieckiem ¢wiczenia oddechowe za
pomoca worka ambu i koflatora.

Terapie neurologopedyczng rozpoczeto, gdy dziecko mialo 14 miesiecy. Jest
prowadzona w warunkach domowych, dwa razy w tygodniu. Kazde zajecia trwaja
godzine zegarowa. Terapia prowadzona jest w $cislej wspotpracy z fizjoterapeuta,
z uwzglednieniem zalecenn medycznych, jak réwniez holistycznego podejscia do
pacjenta. Obejmuje terapie aktywizujaca migsnie traktu ustno-twarzowego, roz-
wijanie kompetencji komunikacyjnych, jezykowych i poznawczych.

Wyniki diagnozy wstepnej

W obrazie funkcjonowania traktu ustno-twarzowego zaobserwowano bardzo
duze ograniczenia mobilnosci i odczuwania bodzcow. Znaczy obrzek limfatyczny
twarzy powodowat brak elastycznosci tkanek miekkich. Duzy problem stanowit
przykurcz w obrebie stawéw skroniowo-zuchwowych, ktéry uniemozliwial roz-
warcie zuchwy. Jezyk lezal na dnie jamy ustnej. Zaobserwowano znaczne skrdce-

' Worek samorozprezalny (tzw. worek ambu) to zestaw do resuscytacji i wentylacji oddecho-
wej dla dzieci i dorostych.

12 Koflator (in. asystor kaszlu) to urzadzenie medyczne umozliwiajace nieinwazyjne oczysz-
czanie drég oddechowych u 0s6b z niewydolnym odruchem kaszlowym. Jest réwniez uzywany
w ¢wiczeniach, fizjoterapii klatki piersiowej (Mastella, Otonello, 2016, s. 154).
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nie wedzidetka jezyka, intensywne fascykulacje. Zachowany byt ostabiony odruch
ssania, nie stwierdzono odruchdw szukania, ryjkowego ani kgsania. Aktywny byt
odruch wymiotny, umiejscowiony w przedniej czesci jezyka. Reakcjg na stymu-
lacje wywolujaca odruch byto tzawienie oczu i delikatny skurcz migéni gardla
i podniebienia miekkiego.

W chwili badania dziecko mialo 15 miesigcy, jednakze odnotowano zupeiny
brak uzebienia. Przetykalo sling, zdarzalo sie jednak zaleganie wydzieliny, obja-
wiajgce sie charczeniem, powodujgce koniecznos¢ odsysania, zwlaszcza po sty-
mulacji orofacjalnej i intraoralnej.

Ocena bazowych umiejetnosci komunikacyjnych wykazata znaczne opéznienia
w zakresie rozwoju funkcji porozumiewania sie. Chlopczyk nie nawigzywat kon-
taktu wzrokowego na dluzej niz 3 sekundy. Co prawda spogladat na twarz badane-
go w odpowiedzi na przywolanie imieniem, czas reakcji byt jednak bardzo krétki.
Nie zauwazono zainteresowania zabawkami, krotkie skupienie uwagi uzyskiwano
jedynie na bodzcach multimedialnych. Reakcje stuchowe byty prawidlowe, dziecko
nie wydawalo jednak dzwigkéw. Jedyna reakcja dzwiekowa byt ptacz. Nie zaobser-
wowano gestu wskazywania ani wskazywania wzrokiem. Dziecko nie utrzymywato
przedmiotéw w dloni, nie wyciggalo ragk w strone oséb ani tez w kierunku zabawek.

Obserwacja i wywiad z rodzicem pozwolily wnioskowa¢, ze chlopiec wyka-
zuje duza lekliwo$¢ wobec nieznanych mu oséb. Niskie poczucie bezpieczenstwa,
obronnos¢ dotykowa, nieche¢ do nawigzywania kontaktu mogtly by¢ skutkiem
traumatycznych doswiadczen wynikajacych z koniecznych hospitalizacji i czgstych
zabiegéw medycznych, niezbednych w przypadku SMA. W zwiazku z tym, na
pierwszym etapie terapii skupiono si¢ na budowaniu pozytywnych relacji z dziec-
kiem oraz dostarczaniu mu przyjemnych doznan. W celu zwigkszania poczucia
bezpieczenstwa wprowadzono sygnaly uprzedzajace, ktére mialy informowac
o kazdym kolejnym kroku podejmowanym przez terapeute. W ramach stymu-
lacji wprowadzono terapie neurotaktylna®, by powoli przyzwyczaja¢ dziecko do
dotyku i kontaktu cielesnego. Terapia wyciszata chlopca, regulowata wrazliwos¢
dotyku oraz optymalizowala integracje¢ neurosensomotoryczng (Masgutova et al.,
2018, s. 10), wptywajac na komfort i samoregulacje podczas zajec.

B W terapii neurotaktylnej wykorzystuje si¢ techniki stymulujace skdre, migénie, stawy
i powiezi. Techniki polegajace na przeglaskiwaniu, uciskaniu i rozciaganiu poszczegdlnych czesci
ciata aktywizuja rozwéj funkeji receptoréw skornych oraz miesniowych i $ciegnistych uktadu ner-
wowego peryferyjnego, a tym samym o$rodkowego ukladu nerwowego (Masgutova et al., 2018, s. 9).
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Metody terapeutyczne

Dziecko, u ktérego zdiagnozowano SMA, wymaga kompleksowe]j opieki
medycznej, fizjoterapeutycznej, rehabilitacyjnej i edukacyjnej. ,,Konieczna jest
systematyczna fizjoterapia w warunkach domowych i szpitalnych, hydrotera-
pia oraz masaz. W razie koniecznosci dziecko powinno by¢ pod kontrolg takze
innych specjalistow - terapeuty zajeciowego, logopedy, pedagoga czy terapeuty
pedagogicznego” (E. Saniewska, N.E. Saniewska, 2019, s. 59). Skutki choroby
sg rowniez znaczace w zakresie codziennych, niemedycznych potrzeb dziec-
ka, ktére bedzie wymaga¢ wsparcia w procesie edukacyjnym i w codziennym
funkcjonowaniu poprzez dobér przedmiotéw dostosowanych do ograniczen
ruchowych i wspomagajacych dostep do nauki, zabawy i zycia spolecznego
(np. wlaczniki podiaczone do zabawek, przedmiotow codziennego uzytku czy
do komputera). W zakresie rozwoju kompetencji komunikacyjnych i jezykowych
chory wymaga specjalistycznego podejscia, np. zastosowania strategii AAC oraz
specjalistycznego sprzetu (np. oprogramowania komputerowego, komunikato-
réow z mozliwosciag nagrywania fraz). Opieka logopedyczna wspomaga terapie
zaburzen polykania, a wykonywane ¢wiczenia artykulacyjne i zastosowane
techniki manualne wspomagajg rozwoj migsni traktu ustno-twarzowego, biora-
cych udzial w nauce mowy i w rozwijaniu ruchéw mimicznych (E. Saniewska,
N.E. Saniewska, 2019, s. 60).

W ciagu dwdch lat trwania pracy logopedycznej z chfopcem stosowano metody
dopasowywane do aktualnego stanu psychofizycznego, potrzeb obserwowanych
przez terapeute i problemoéw zglaszanych przez rodzicow. Do najwazniejszych
zastosowanych technik i metod terapeutycznych naleza:

1. Cwiczenia obszaru ustno-twarzowego (por. Regner, 2019):

regulacja nieprawidtowego napiecia mie$niowego traktu ustno-twarzowego
poprzez modelowanie ciata: dotyk, glaskanie, uciski, rozcigganie i wibracje;
mobilizacja migéni: skroniowych, okreznych oczu, policzkowych, skrzydetek
nosa, warg i dna jamy ustnej;

stymulacja i rozcigganie mie$nia $ciggnistego gtowy;

aktywizacja mig$ni Zwacza i rozluznianie stawow skroniowo-zuchwowych;
aktywizacja i modulacja mie$ni mimicznych;

aktywizacja miesni jezyka, stymulacja podniebienia miekkiego i twardego,
masaz dzigsel;

stymulacja intraoralna z wykorzystaniem szpatulek i wibratoréw logopedycz-
nych;

bierne, a w pdzniejszym etapie terapii czynne ¢wiczenia artykulacyjne;
wzmacnianie mieé$ni nad- i podgnykowych;

terapia zuchwy z wykorzystaniem tubki zuchwowej z6tte;j.
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2. Cwiczenia oddechowe (por. Regner, 2019, s. 115):
pogtebianie fazy wydechowej;
poszerzanie klatki piersiowej i aktywizacja mie$ni oddechowych;
rozcigganie i skracanie tancuchéw mig$niowych tutowia.
3. Stymulacja polisensoryczna:
stymulacja zapachowa, smakowa, termiczna, dotykowa;
gleboki masaz dtoni, palcow dloni;
wykorzystanie do masazu materialéw o réznorodnej fakturze.
4. Terapia neurotaktylna (por. Masgutova et al., 2018):
stymulacja czucia dotykowego przedniej i tylnej czesci ciala;
stymulacja proprioceptywna;
aktywizacja czucia glebokiego.
5. Cwiczenia kompetencji komunikacyjnych':
nawigzanie komunikacji z dzieckiem poprzez kontakt fizyczny, werbalny i wzro-
kowy;
pobudzanie ukierunkowanej uwagi;
wzmacnianie niewerbalnych sygnaléw plynacych od dziecka;
wprowadzenie sygnaléow uprzedzajacych w formie symboli graficznych;
wprowadzenie przekazu wspomaganego w formie symboli graficznych oraz
gestow z systemu Makaton (por. Kaczmarek, 2006);
nauka gestow Makaton;
nauka gestu wskazywania;
nauka odrézniania zaprzeczenia i potwierdzenia (tak/nie);
nauka méwienia o sobie z uzyciem zaimka ,,ja”.
6. Cwiczenia artykulacyjne (por. Pluta-Wojciechowska, 2020):
nasladownictwo mimiki;
czynne ¢wiczenia jezyka, warg i policzkow;
manualne torowanie artykulatoréw podczas realizacji dzwiekéw (por. Cieszyn-
ska, 2012);
stosowanie gestow wizualizacyjnych podczas wypowiadania samoglosek i spol-
glosek (por. Lorens, Karwowska, Wigecek-Poborczyk, 2017).
7. Cwiczenia fonacyjne:
aktywizacja fonacji z jednoczesnymi uciskami migsni wydechowych;
nauka nasladowania dzwigkow, zabawy dzwigkonasladowcze;
wydtuzanie fonacji;
zwigkszanie glosnosci realizowanych dzwigkdow.
8. Cwiczenia kompetencji jezykowych:
rozwijanie systemu jezykowego;

" Kompetencje komunikacyjne rozwijano, wykorzystujac strategie AAC, opisane szczegdtowo
przez Magdalene Grycman (2015).
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rozbudowywanie stownictwa biernego i czynnego;
nauka czytania przy uzyciu metody symultaniczno-sekwencyjnej.

Wyniki diagnozy czastkowej

Po pdt roku prowadzenia terapii wykonano pogtebiong diagnoze umiejetno-
$ci komunikacyjnych i jezykowych chlopca, opisano réwniez zmiany w obrebie
traktu ustno-twarzowego. Kompetencje z zakresu komunikacji i postugiwania si¢
mowg oceniono, powtoérnie wykorzystujac narzedzie opracowane przez Marzene
Machos (2018). W postgpowaniu diagnostycznym wykorzystano takze inwentarz
Stowa i gesty z IRMiK.

W obrebie aparatu artykulacyjnego obserwowano szybko nastepujgce zmia-
ny. Zanotowano pierwsze reakcje mimiczne w obrebie oczu i ust, poprawila sie
motoryka warg oraz jezyka. Stwierdzono réwniez wieksza elastyczno$¢ tkanek
twarzy, dzigki czemu latwiej bylo uzyskac efekty motoryczne oraz rozwarcie
zuchwy. Zmniejszyta si¢ nadwrazliwo$¢ i obronnos$¢ dotykowa, co w znacz-
nej mierze wspomagalo prace terapeutyczna. Pojawily si¢ pierwsze wokalizacje,
glos stal si¢ silniejszy, a fonacja nieznacznie si¢ wydluzyta. Zaczely wyrzyna¢
sie pierwsze zgby, cho¢ ten proces nadal byl bardzo spowolniony. W tym czasie
rozpoczeto stymulacje smakowa z wykorzystaniem budyniéw i jogurtéw roélin-
nych, zauwazono bowiem poprawe funkcji potykania. Dziecko nie wymagato
odsysania podczas zajec.

Obserwacja bazowych umiejetnosci komunikacyjnych, dokonana z wykorzy-
staniem wspomnianego narzedzia Machos, wykazata ich znaczny rozwdj. Dziecko
zaczelo nawigzywa¢ wydtuzony kontakt wzrokowy, jak réwniez wodzilo wzro-
kiem i utrzymywalo wspdlne pole uwagi. Pojawily si¢ pierwsze reakcje komu-
nikacyjne, u$émiech, odwracanie glowy, wskazywanie wzrokiem, wskazywanie
reka, wokalizacje i pierwsze stowa dzwigkonasladowcze. Rozwéj umiejetnosci
ruchowych i motorycznych pozwolit na wykorzystanie w celach komunikacyjnych
gestow naturalnych. Do poszerzenia umiejetno$ci porozumiewania si¢ wprowa-
dzono gesty z programu jezykowego Makaton (,jeszcze” i ,koniec”). Dziecko
wykorzystywalo je podczas zaje¢, jak rowniez w swobodnej relacji z rodzicami.
Chlopiec zaczal tez reagowac na wlasne imi¢ i wskazywac siebie oraz najblizsze
osoby z otoczenia, wykonywal proste polecenia i nasladowal tatwe artykulacyj-
nie dzwieki.

W 18. miesigcu zycia wykonano badanie z uzyciem IRMiK. Oceniono umie-
jetno$¢ rozumienia i wykonywania gestow oraz zasob gestow wykorzystywa-
nych. Analiza danych wskazywala na typowy zaséb stfownictwa biernego. Wynik
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surowy obejmowal 210 stéw, co pozwolilo ustali¢ wartos¢ centylowa na poziomie
30. centyla. Stownictwo czynne jednak oceniono jako znajdujace sie na pozio-
mie 10. centyla (7 stéw), co wskazywalo na wysokie ryzyko opdznien w rozwoju
mowy. Réwniez ocena zaréwno wczesnych, jak i pdznych gestow data bardzo
niski wynik, ponizej 5. centyla®”.

Wyniki konicowe

W 3. roku zycia chlopca po raz kolejny przeprowadzono szczegétowa ocene
funkcji sensomotorycznych oraz sprawnosci komunikacyjnej i jezykowej. Powtor-
nie dokonano obserwacji i analizy pracy migséni traktu ustno-twarzowego oraz
diagnozy z uzyciem IRMiK. Wykonujac pomiar, skorzystano z obu inwentarzy -
Stowa i gesty oraz Stowa i zdania.

Zastosowane leczenie kliniczne oraz intensywna rehabilitacja w ciagu dwdch
lat pozwolity uzyskac znaczace efekty w zakresie pracy struktur orofacjalnych.
Istotnie zwiekszyla si¢ aktywnos¢, mobilnos¢ i sita mie$niowa aparatu mowy.
Pozwolito to na wdrozenie dziatan rozwijajacych mowe i aktywizujgcych arty-
kulatory do realizacji glosek oraz sylab. Obecnie chlopiec samodzielnie wykonuje
proste ¢wiczenia artykulacyjne. Zauwaza si¢ podczas ich wykonywania kompen-
sacje i wspomagajace ruchy calego ciala, ale nie wymagaja torowania manualnego.
Znacznie poprawila sie ruchomos¢ Zuchwy. Nadal bardzo oslabiona jest sita mig$-
niowa zwaczy. Wypracowana umiejetno$¢ rozwarcia oraz rytmicznych ruchow
gryzacych nadal jest niewystarczajaca i wymaga dalszej intensywnej rehabilitacji.

Istotnym zmiang jest to, zZe chlopiec zaczal przyjmowa¢ pokarmy droga doust-
na. Nadal podstawowym sposobem karmienia jest karmienie alternatywne (PEG),
ale w formie przekasek podawane sg jogurty, przetarte owoce i inne pokarmy
o konsystencji papki. Pokarmy stale potrafi gryz¢ i zu¢. Po przezuciu wypluwa,
czym wykazuje brak gotowosci motorycznej i sensorycznej do przetkniecia pokar-
mu o ,trudniejszej” konsystencji. Nadal brak wszystkich zebow, ktére powinny
pojawi¢ sie w danym wieku. Chlopiec ma 16 zebow - siekacze, kly i pierwsze
zeby trzonowe (tzw. czworki). Niestety duzym problemem staja sie: poglebiaja-

' Tak niski wynik byl spowodowany przede wszystkim nadal utrzymujaca si¢ znaczna hipo-
tonia mie$niows, malg aktywnoscig motoryczng i niewielkim zakresem ruchéw. SMA1 to réwniez
choroba znacznie obnizajaca wydolnos¢. Szybka meczliwo$¢ ogranicza rozwdj wielu funkeji. Stwier-
dzono jednak inne potencjalne przyczyny opdznien w tej sferze. Dziecko w tym czasie zbieralo nie-
wiele do$wiadczen z zycia codziennego. Usprawnianie funkeji zyciowych, podejmowane dzialania
terapeutyczne i rehabilitacyjne nie pozwalaly na poszerzony rozwdj kompetencji poznawczych,
umiejetnosci zabawy i prawidlowe interakcje z najblizszym otoczeniem i srodowiskiem.
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ce si¢ cofanie zuchwy oraz retruzja zebow, czyli nadmierne przechylenie zebow
w strone jezykowa. Jest to czesta wada u dzieci z SMA, tu dodatkowo niekorzystny
wplyw wywiera znaczne skrocenie wedzidetka jezyka. Zalecono w tym zakresie
konsultacje¢ ortodontyczng, po ktérej wdrozono do terapii stymulacje i rozluznia-
nie mig$nia brédkowego oraz prace z plytka przedsionkows.

Usprawnil si¢ tor oddechowy i fonacja. Wydech jest silniejszy i dtuzszy, co
jakosciowo i ilosciowo wplywa na wokalizacje. Dzigki wzmocnieniu napigcia
mie$niowego, poprawie mobilnosci artykulatoréw oraz poprawie jakosci fonacji
nastgpil u chlopca intensywny rozwdj umiejetnosci jezykowych. Dziecko uczy
sie nowych stéw i uzywa ich czynnie, poproszone powtarza sylaby, proste stowa,
probuje budowa¢ dwu- i trzyelementowe wypowiedzi.

Pomiaru zasobu slownikowego oraz kompetencji jezykowych dokonano,
powtérnie wykorzystujac inwentarz Stowa i gesty z IRMiK. Jest on przeznaczo-
ny do badania dzieci do 18. miesigca Zycia, jednak za zastosowaniem tego narze-
dzia przemawialy aspekty medyczne, opdznienie w rozwoju psychoruchowym
chlopca, jak réwniez jego dwujezycznos¢. Czynniki te majg niewatpliwy wplyw
na nieharmonijny rozwdj dziecka, m.in. na opézniony rozwéj mowy, ktéra nadal
pozostaje ponizej normy dziecka 3-letniego.

Na podstawie inwentarza SiG powtérnie oceniono umiejetnos¢ rozumienia,
nadawania i gestykulacji. Zaobserwowano znaczny wzrost zasobu stownictwa oraz
gestow. Z udostepnionych w inwentarzu 380 stéw chlopiec rozumie 283, w mowie
czynnej wykorzystuje ich 101. Forma i jakos¢ nadawania nie sg jeszcze prawidlowe
artykulacyjnie. Czgsto wystepuja elizje, znaczne uproszczenia struktury wyrazu,
opuszczanie duzej czesci stowa i postugiwanie sie jego pierwsza, srodkowa lub
ostatnia sylabg. Rozwinela si¢ jednakze umiejetnos¢ nasladownictwa. Chlopiec
dziala na przedmiotach, powtarza czynnosci opiekuncze i czynnosci wykony-
wane przez dorostych.

W przystosowanej do wieku badanego inwentarzu SiZ wynik pomiaru jest
znacznie nizszy. Na 670 stéw dziecko wypowiada 128, co wedlug normy ogdl-
nej daje wynik na poziomie 5. centyla (10. wedtug normy dla pici). Jest to wynik
bardzo niski i wskazuje na wysokie ryzyko zaburzen jezykowych (Smoczynska
et al., 2015, s. 51).

Chlopiec zaczal budowa¢ pierwsze kilkuelementowe wypowiedzi: Nie ma
bam bam, Mama daj pi, Mama ambu bam itp. Oczywiscie w stowniku dziecka
sg rowniez inne, nie ujete w inwentarzu sfowa. Najczesciej sg to imiona czlonkow
rodziny, nazwy przedmiotéw codziennego uzytku zwigzanych z czynnos$ciami
pielegnacyjnymi i rehabilitacyjnymi: ambu, peg, ssak, ma (maska), marki samo-
chodéw oraz stowa pochodzenia ukrainskiego, jak np.: pelmeni (pielmieni), szlom
(kask), dynia (arbuz).
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Whioski

W literaturze przedmiotu ciagle brakuje pozycji dotyczacych rozwoju jezy-
kowego i komunikacyjnego dziecka z SMAI. Ograniczona liczba opracowan
wynika z obrazu funkcjonowania dziecka, ktory jeszcze niedawno byt uznawany
za standardowy. Choroba wykluczata rozwdj werbalny, powodujac postepujace
i nieodwracalne zmiany nerwowo-migsniowe i oddechowe. Koniecznos¢ wenty-
lacji inwazyjnej skutecznie uniemozliwiala mowe, ostabienie migsni wplywato
na utrate funkcji motorycznych, co wykluczalo dalszy rozwoj ruchowy. Row-
niez duza $miertelno$¢ pacjentow z SMALI nie pozwalala na analiz¢ i obserwacje
rozwoju (Bach, Vega, Majors, Friedman, 2003, s. 138). ,W obliczu malej liczby
badan, braku precyzyjnych zalecen i schematéw postepowania w przypadku [...]
pacjentéw z SMA najczesciej sa oni zdani na samych siebie w podejmowaniu
dziatan terapeutycznych i w szukaniu rozwigzan poprawiajacych komfort zycia”
(Winnicka, 2020, s. 443).

W ciagu ostatnich dziesigciu lat, zwlaszcza odkad chorzy moga korzystaé
z terapii lekowej, pojawilo si¢ wiele doniesient potwierdzajacych wptyw podejmo-
wanych dziatan terapeutycznych na przebieg SMA w kazdym z typéw, rowniez
w najciezszym typie 1 (Obrycki, 2020, s. 257). Warunkiem poprawy jakosci zycia
pacjentéw jest odpowiednio zaplanowana i dtugoterminowa rehabilitacja. Mozli-
wosci, jakie daja dostepne terapie, stanowia pewnego rodzaju wyzwanie w reha-
bilitacji i edukacji. Zmieniajg sposob widzenia pacjentéw z SMA, ktdrzy dzigki
zastosowanemu leczeniu beda w stanie osiagna¢ kolejne etapy i stadia rozwojowe,
jeszcze niedawno dla nich niedostepne.

Waznym elementem skutecznej rehabilitacji jest podejmowanie celowych dzia-
tan wynikajacych z poznania choroby, jej charakteru i najistotniejszych aspektow.
SMALI to dysfunkcja nerwowo-miesniowa, ktéra wptywa na uszkodzenia wielo-
narzagdowe catego organizmu. Od kazdego terapeuty, réwniez logopedy, wymaga
sie holistycznego spojrzenia na pacjenta, dokltadnego poznania funkcjonowania
miesni, aparatu oddechowego oraz struktur odpowiadajacych za potykanie. Szcze-
golnie wazna jest rowniez dbalos¢ o bezpieczenstwo chorego.

W zakresie kompetencji jezykowych i komunikacyjnych warto uwzgledni¢
wprowadzenie wybranego systemu AAC. Nalezy rowniez pamietac, ze funkcje
poznawcze dziecka z SM Al pozostaja niezaburzone. Koniecznoscig staje si¢ wiec
dazenie do takiego rozbudowania systemu porozumiewania si¢, ktéry bedzie
wspieral mozliwos¢ wypowiadania si¢, komentowania, wspominania, opowia-
dania oraz uczenia sie.

Przedstawione studium przypadku jest przykladem zmian w rozwoju pacjen-
ta z rdzeniowym zanikiem miesni. Obserwujac efekty terapii, mozemy moéwic
o postepie w rozwoju i poprawie stanu chlopca. Choroba nie doprowadza do
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degeneracji ani zaniku aktywno$ci miesniowej oraz zwigzanych z nig umiejet-
nosci. Dziecko osiaga kolejne etapy, mimo spowolnionego tempa rozwoju. Utrzy-
muje samodzielny oddech, rozwija funkcje pokarmowe, doskonali kompetencje
komunikacyjne i jezykowe. Usprawnia réwniez reakcje mimiczne, motoryczne
i sensoryczne traktu ustno-twarzowego. Terapia logopedyczna dziecka z SMA1
powinna by¢ waznym elementem leczenia pacjenta, stad konieczno$¢ poznania
specyfiki danego zaburzenia oraz metod i technik najlepiej sprawdzajacych sig
w rehabilitacji.

Bibliografia

ADAMEK, D., ToMmIK, B. (2005). Stwardnienie boczne zanikowe. Krakow: ZOZ Osrodek UMEA
Shinoda - Kuracejo.

BacH, J.R., VEGA, J., MAJORS, J., FRIEDMAN, A. (2003). Spinal muscular atrophy type 1 quality of
life. American Journal of Physical Medicine & Rehabilitation, 82(2), 137-142.

CARDENAS, J., MENIER, M., HEITZER, M.D., SPROULE, D.M. (2019). High healthcare resource use in
hospitalized patients with a diagnosis of spinal muscular atrophy type 1 (SMAI): Retrospective
analysis of the kids’ inpatient database (KID). PharmacoEconomics — Open, 3, 205-213.

CHIRIBOGA, C.A. (2017). Nusinersen for the treatment of spinal muscular atrophy. Expert Review
of Neurotherapeutics, 17(10), 955-962.

CIESZYNSKA, J. (2012). Metody wywotywania glosek. Krakéw: Wydawnictwo Metody Krakowskiej.

CIESZYNSKA, J., KORENDO, M. (2008). Karty diagnozy 10 etapéw rozwoju dziecka od 4. do 36. mie-
sigca zycia. Krakow: Wydawnictwo Edukacyjne.

GROEN, E.J.N., TALBOT, K., GILLINGWATER, T.H. (2018). Advances in therapy for spinal muscular
atrophy: promises and challenges. Nature Reviews Neurology, 4, 214-224.

GRYCMAN, M. (2015). Sprawdz, jak si¢ porozumiewam. Ocena efektywnosci porozumiewania sig dzieci
ze ztozonymi zaburzeniami komunikacji wraz z propozycjami strategii terapeutycznych. Kwidzyn:
Stowarzyszenie Rehabilitacyjne Centrum Rozwoju Porozumiewania.

HAUSMANOWA-PIETRUSZEWICZ, L. (2015). Zanik rdzeniowy miesni (dzieciecy i mlodzienczy).
W: J. CzocHAKSKA (red.), Neurologia Dziecigca (s. 502-508). Warszawa: Wydawnictwo Lekar-
skie PZWL.

Jak skuteczny jest lek Spinraza? (s.a.). Fundacja SMA, https//www.fsma.pl/leki/spinraza/skutecz
nosc/ [data dostepu: 8.02.2021].

JEDRZEJEWSKA, M., KOSTERA-PRUSZCZYK, A. (2016). Rdzeniowy zanik mieéni - nowe terapie, nowe
wyzwania. Neurologia dziecigca, 25(51), 11-17.

JOrDE, L.B., CAREY, ].C., BAMSHAD, M.]. (2014). Genetyka medyczna. Wroctaw: Elsevier Urban
& Partner.

KHADILKAR, S.V,, YADAY, R.S., PATEL, B.A. (2018). Neuromuscular disorders. Singapore: Springer.

KOSTERA-PRUSZCZYK, A. (2017). Choroby nerwowo-mie$niowe. W: B. STEINBORN (red.), Neurologia
wieku rozwojowego (s. 1000-1032). Warszawa: Wydawnictwo Lekarskie PZWL.

KoSTERA-PRUSZCZYK, A. (2020). Materialy pokonferencyjne, V Warszawskie Dni Choréb Nerwo-
wo-Mig$niowych, 27-28.11.2020.

LOGOPEDIASILESIANA.2021.10.01.05
$.397z40


https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Vega+J&cauthor_id=12544760
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Majors+J&cauthor_id=12544760
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Friedman+A&cauthor_id=12544760
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Menier+M&cauthor_id=30182345
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Heitzer+MD&cauthor_id=30182345
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Sproule+DM&cauthor_id=30182345
https://www.fsma.pl/leki/spinraza/skutecznosc/
https://www.fsma.pl/leki/spinraza/skutecznosc/

A. CHILINSKA-PULKOWSKA, K. KacZOROWSKA-BrAY: Terapia logopedyczna dziecka...

LoORENS, G., KARWOWSKA, A., WIECEK-POBORCZYK, L. (2017). Gesty obrazujgce ruchy artykulato-
row. Gdansk: Harmonia.

MacHOS$, M. (2018). Diagnoza bazowych umiejetnosci komunikacyjnych. Karty obserwacji. Bytom:
Ergo-Sum.

MASGUTOVA, S., et al. (2018). MNRI Terapia NeuroTaktylna dr Svetlany Masgutowej. Warszawa:
Miedzynarodowy Instytut dr Svetlany Masgutovej.

MASTELLA, Ch., OTTONELLO, G. (eds.). (2016). Z SMAI na co dzier. Vademecum opieki nad dziec-
kiem z najcigzszg postacig rdzeniowego zaniku miesni. [Thum. M. Jedrzejczyk]. Warszawa: Fun-
dacja SMA.

MCGUIRE, J. (2011). Neuromuscular disorders. W: P. ARONSON, H. WERNER (red.), Netter’s pediatric
(s. 508-517). Philadelphia: Elsevier Inc.

MERCURL E., BERTINI, E., IANNACCONE, S.T. (2012). Childhood spinal muscular atrophy: contro-
versies and challenges. Lancet Neurology, 11, 443-452.

MERCURL E., et al.(2018). Diagnosis and management of spinal muscular atrophy: Part 1: Recom-
mendations for diagnosis, rehabilitation, orthopedic and nutritional care. Neuromuscular Disor-
ders, 28,103-115.

OBRYCKI, L. (2020). Postgpowanie diagnostyczno-terapeutyczne u pacjentéw z rdzeniowym zani-
kiem miegéni. Standardy Medyczne, 17, 257-261.

PLUTA-WOJCIECHOWSKA, D. (2020). Terapia strategiczna dyslalii obwodowej. Inspiracje do éwiczer
warg i jezyka dla dzieci i dorostych. Bytom: Ergo-Sum.

PRIOR, T.W. (2007). Spinal muscular atrophy diagnostics. Journal of Child Neurology, 22 (8), 952-956.

RAczEK, D. (2020). Program wczesnego dostepu do leku risdiplam. Fundacja SMA, https://www.fsma.
pl/2020/11/program-wczesnego-dostepu-do-leku-risdiplam/ [data dostepu: 10.02.2021].

REGNER, A. (2019). Wspomagane techniki manualne wspomagajgce terapie ustno-twarzowg. Wroc-
taw: Continuo.

Risdiplam (s.a.). Fundacja SMA, https://www.fsma.pl/leki/evrysdi/ [data dostepu: 20.02.2020].

SANIEWSKA, E., SANIEWSKA, N.E. (2019). Wiedza pacjentéw obcigzonych rdzeniowym zanikiem
migsni (SMA) oraz ich opiekunéw na temat choroby. Biatystok: Prymat.

SMOCzYNSKA, M., et al. (2015). Inwentarze rozwoju mowy i komunikacji (IRMiK) - Stowa i gesty,
Stowa i zadania. Podrecznik. Warszawa: Instytut Badan Edukacyjnych.

SUMNER, Ch., PAUSHKIN, S., Ko, Ch.-P. (2018). Spinal muscular atrophy. Disease mechanisms and
therapy. London: Elsevier Inc.

SZCZERBA, A., SLIWA, A., ZAROWSKI, M., JANKOWSKA, A. (2018). Molekularne podloze i terapia
rdzeniowego zaniku migéni. Child Neurology, 27(55), 39-46.

WINNICKA, E. (2020). Trudno$ci w jedzeniu i potykaniu u pacjentéw z SMA - propozycja monito-
rowania i diagnostyki. Standardy Medyczne, 17, 441-453.

LOGOPEDIASILESIANA.2021.10.01.05
s.40z 40


https://www.fsma.pl/2020/11/program-wczesnego-dostepu-do-leku-risdiplam/
https://www.fsma.pl/2020/11/program-wczesnego-dostepu-do-leku-risdiplam/
https://www.fsma.pl/leki/evrysdi/

