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Communication and motor development disorders
in people with Dravet syndrome

ABSTRACT: The basis of the disorders characteristic of Dravet syndrome is the occurrence of a genetic
mutation within: SCN1A, SCN9A, SCN2B, PCDH19, GABRG2, GABRA1 or STXBP1 genes, result-
ing in encephalopathy, the symptom of these abnormalities is drug-resistant epilepsy. As a result
of a combination of factors such as: damage to the central nervous system, intellectual disability,
and severe epilepsy that begins in infancy, people with Dravet syndrome experience a regression of
acquired skills following a short period of normative development. These regressions include com-
munication, cognitive deficits and abnormalities in motor development. Cognitive and motor deficits
are important indicators or multidisciplinary therapy enabling developmental progress, compensa-
tion of impaired functions, and the development of functioning strategies that will allow achieving
optimal quality of life despite fluctuations in the intensity of symptoms of drug-resistant epilepsy.

KEY worbps: Dravet syndrome, drug-resistant epilepsy, encephalopathy, speech disorders, sensory
integration disorders, intellectual disability.

Zaburzenia komunikacji oraz rozwoju motoryki u 0séb z zespotem Dravet

STRESZCZENIE: Podlozem zaburzen charakterystycznych dla zespolu Dravet jest wystapie-
nie mutacji genetycznej w obrebie: SCN1A, SCN9A, SCN2B, PCDH19, GABRG2, GABRA1 lub
STXBPI, w wyniku czego dochodzi do encefalopatii, a objawem tych nieprawidtowosci jest leko-
oporna padaczka. Sprzezenie takich czynnikéw jak: uszkodzenie o§rodkowego ukladu nerwowe-
go, niepetnosprawnos¢ intelektualna, a takze cigzka, rozpoczynajaca si¢ w okresie niemowlecym
padaczka, prowadzi po krétkim okresie normatywnego rozwoju do regresu nabytych umiejetno-
$ci, ktory obejmuje komunikacje, deficyty poznawcze oraz ruchowe. Trudno$ci poznawcze oraz
motoryczne stanowig istotne wskazania do podjecia wielospecjalistycznej terapii umozliwiajacej
progres rozwojowy, kompensacje zaburzonych funkeji, a takze wypracowanie takich strategii
funkcjonowania, ktére pozwola uzyskaé optymalng jakoé¢ zycia pomimo fluktuacji w zakresie
intensywno$ci wystepowania objawow lekoopornej padaczki.

SrLowa KLUCZE: zesp6l Dravet, padaczka lekooporna, encefalopatia, zaburzenia mowy, zaburzenia
integracji sensorycznej, niepetnosprawnos¢ intelektualna
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Introduction and etiology of Dravet syndrome

Dravet syndrome (DS) is classified as a rare disorder. The syndrome owes
its name to Charlotte Dravet, who in 1978 described the specific characteristics
of those suffering with the syndrome, creating the first symptomatology of the
disorder (Pierzchata, 2015, p. 179). Other terms used to describe this syndrome
include: ‘Severe Myoclonic Epilepsy of Infancy’ (SMEI) (e.g. Majewska, Kamraj-
Mazurkiewicz, Wykrzykowska, 1990, p. 395), as well as ‘epilepsy with polymor-
phic seizures’ and ‘polymorphic epilepsy in infancy’ (PMEI).

In epidemiology, the syndrome is diagnosed in 1:20,000 to 40,000 live births.
The most common cause of the syndrome is the appearance of a de novo muta-
tion in the coding region of the voltage-gated sodium channel of the SCN1A gene
(Mavashov et al., 2023; Pierzchala, 2015, p. 179). This mutation is characterized
by autosomal dominant inheritance. It is estimated that this type of abnormality
affects about 80% of patients. Among other anomalies responsible for the emer-
gence of Dravet syndrome are mutations in the areas of genes: SCN9A, SCN2B,
PCDH19, GABRG2, GABRA], and STXBP1 (Rampazzo et al., 2021). The occur-
rence of disorders originating from this second group, and thus etiologically
different from SCNIA damage, concerns 15.9-18% of the population (Pierzchata,
2015, p. 180).

Clinical picture of Dravet syndrome

In Dravet syndrome, the primary symptom determining the appearance of
other disorders is encephalopathy conditioned by the aforementioned mutation
in the gene structure of CN1A, SCN9A, SCN2B, PCDH19, GABRG2, GABRALI or
STXBP1 (Kwong et al., 2012; Rampazzo et al. 2021). As a result of brain dysfunc-
tion, epilepsy appears in the patient in the first year of life. This form of epilepsy
is drug-resistant. In subsequent years, the number of epileptic seizures increases,
and their duration also extends. During the course of the disease, an inhibition
of processes involving psychomotor development is observed accompanying the
occurrence of myoclonus. This disorder concerns the cognitive sphere, including
communication, within which problems are not limited solely to sending mes-
sages but cover the entire communication process. Increasing neurological symp-
toms manifest as: ataxia, increased tendon reflexes, and generalized myoclonus
(Michatowicz, Jozwiak, 1992, p. 78).

Factors that can induce the occurrence of epileptic attacks, besides the men-
tioned elevated body temperature (e.g. Stuzewski, Zgorzalewicz, 2005, p. 409), also
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include high ambient temperature or a warm bath. Among other factors, aspects
such as photosensitivity are included - in this case, a connection is observed
between the appearance of geometric patterns and flickering light in the child’s
field of vision. Attention is also drawn to the fact that factors inducing epileptic
attacks include physical activity, infections (e.g. Majewska, Kamraj-Mazurkie-
wicz, Wykrzykowska, 1990, p. 427), and also emotional arousal (Pierzchata, 2015,
p. 175). Dravet syndrome is characterized by a high frequency of status epilep-
ticus. Attention is drawn to their duration - here it should be emphasized that
it may exceed 30 minutes. A specific feature of the syndrome is a poor response
to antiepileptic drugs. Considering efficacy, it is recommended, for example, to
administer valproic acid, clobazam, and stiripentol together (e.g. Jedrzejak, 2016,
p.» 154-166; Pierzchala, 2015, p. 189-191; Jedrzejczak, 2014, p. 671-673).

In the development of the disease, several characteristic periods should be
distinguished in the first years of life, along with symptoms appropriate for them.
Usually, in the initial period, no deviations from the developmental norm are
noticed. The neonatal period and early infancy are described as remaining with-
in normal limits. However, already in the first year, epileptic seizures of varying
intensity appear. They take the form of lateralized clonic, tonic-clonic, and sub-
sequently myoclonic seizures (Jedrzejczak, 2010; Pierzchala, 2015, pp. 175-177). As
mentioned, these seizures can be induced by fever, which is a reaction to infec-
tious states.

From this time, the dynamics characterizing the occurrence of disorder symp-
toms change. The number of epileptic seizures increases. Around the second year
of life, developmental regression becomes noticeable, leading to a gradual loss of
acquired skills; consequently, developmental delays of varying degrees appear.
Between the second and fifth years of life, symptoms of abnormalities regarding
individual aspects of ontogeny increase. Deviations regarding individual stand-
ards of maturation periodization deepen (e.g. Berlit, 2006, p. 211). As a result of
occurring intellectual deficits — usually intellectual disability of a moderate or
severe degree is diagnosed as symptomatic in people with Dravet syndrome - dis-
harmonious acquisition of developmental competencies is also observed. Disor-
ders concern the maturation of the emotional sphere, acquisition of communica-
tion competencies, and motor development.

In children with Dravet syndrome, abnormalities in mobility may gradually
increase. Motor disorders that may accompany patients include ataxia and tremors.
As a result of reduced muscle tone, orthopedic defects appear in some patients,
internal rotation of the lower limbs is observed, and motor disorders include gait.

In people with Dravet syndrome, deviations from the developmental norm
in the scope of sensory integration are observed. Developmental disorders con-
cern abnormalities in the behavioral sphere - autistic behaviors also appear in
this group of people. Developmental disharmony includes language develop-
ment disorders, which manifest both in terms of mastering the skill of sending
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messages and the formation of understanding processes. In people with Dravet
syndrome, the following may occur: eating and growth disorders, sleep abnor-
malities, dysfunctional character of the autonomic nervous system functioning
regarding thermo-regulatory aspects, e.g., sweating. Susceptibility to prolonged
infectious states may occur. Their chronic character is sometimes described as
a coexisting symptom.

Functional dysfunctions associated with Dravet syndrome include the risk
of SUDEP - Sudden Unexplained Death in Epilepsy. This very threat and inju-
ries sustained by patients as a result of falls are among the most important fac-
tors responsible for the high — about 20% - mortality rate of sick individuals
(Pierzchala, 2015).

Communication disorders in people with Dravet syndrome:
causes and development of the phenomenon

In Dravet syndrome, dysfunction involves at least one of the three basic types
of conditions determining communication development. Acquiring communica-
tion skills depends on three components - biological, psychological, and envi-
ronmental factors. The development of communication possibilities depends on
whether each of these can fulfill its role optimally, and on the mutual stimulation
of the mentioned basic factors. The process of acquiring communication skills and
their level is conditioned by the appropriate physiological, intellectual, emotional,
and volitional functioning of the communication participant (Grabias, 2007; 2001).
Conversely, occurring organic, physiological, or psychological disorders, as well
as social deprivation, result in abnormalities in acquiring communication skills,
and to a varying extent, a reduction in the quality of communication.

In people with Dravet syndrome, in the case of at least one of the previously
mentioned determinants — biological factors (anatomical and physiological), psy-
chological, and environmental - disorders are observed; specifically, this involves
genetically conditioned encephalopathy. However, in this context, attention is
drawn to the fact that the first neuroimaging tests such as EEG or MRI may
remain normal. As the disease develops, the record of examinations also changes.
Noticeable changes are localized or generalized; a pattern has not been described
(Jedrzejczak, 2010). As Svetlana Gataullina and Olivier Dulac note, acute encepha-
lopathy with fever (SE) may occur within the first five years of life; consequently,
following the incident, ischemic changes and motor disorders appear (2017).

In the picture of abnormalities, pyramidal and extra-pyramidal disorders,
parkinsonism, and ataxia are listed here (Fasano, Borlot, Lang, Andrade, 2014).
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Among dysfunctions concerning speech as well as primary functions, which may
occur as a result of damage to the upper and lower motor neuron, are dysarthria
(including spastic dysarthria), slowed speech, nasal voice tone, indistinct articu-
lation, as well as dysphagia, palate paresis, disorders or lack of mandibular, pala-
tal, and pharyngeal reflexes. Disorders such as monotonous and quiet, as well
as slowed verbal expression, may have an extra-pyramidal character (Kozubski,
Liberski, 2006; Prusinski, 2001). Indistinct speech also belongs to the symptoms
of ataxia (although regarding ataxia symptoms, attention is primarily drawn
to the characteristic gait) (Fasano, Borlot, Lang, Andrade, 2014). Symptoms of
dysprosody may occur in connection with parkinsonism (Fasano, Borlot, Lang,
Andrade, 2014).

For the first months of life, communication development may not deviate from
the norm. Disorders may become visible in the prelingual period, however, after
the period of reflex screaming, cooing, sometimes also marginal and canonical
babbling, as well as after mastering such characteristic behaviors as the appearance
of a social smile. It also happens that developmental slowdown becomes notice-
able already around the 4th month of life. The stage of producing single syllables
or their sequences may then be prolonged. Withdrawal of some children from
vocal or verbal expression is also observed. The first epileptic seizures may occur
in the first year of life, and the 4th-9th month of life is indicated as the period
of their demonstration (Gataullina, Dulac, 2017). In the period between the 2nd
and 5th year of life, deviations from the norm become visible in neuroimaging
studies (Svetlana Gataullina i Olivier Dulac, 2017). In the second year of life, com-
munication development deviates from the developmental norm.

Damage to the central nervous system, intellectual disability,
and epilepsy as causes of communication disorders

Sources of disorders in acquiring communication competence in people with
Dravet syndrome can be found in three types of causes, each of which can be
analyzed as a separate type of basis for these abnormalities or interpreted in the
paradigm of mutual interaction and resulting consequences. In the subject lit-
erature, speech disorders resulting from the occurrence of epilepsy are discussed
as a specific phenomenon. A separate category of speech disorders is constituted
by oligophasia resulting from intellectual disability and communication dysfunc-
tions having their basis in damage to the central nervous system. In the case of
Dravet syndrome, both the causes and the occurring types of speech disorders
have a combined character.
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Speech development disorders in people with epilepsy
in people with Dravet syndrome

In research on communication pathology, a correlation is indicated between
the occurrence of epilepsy and speech disorders (Kozlowska, 2012, pp. 453-467).
Among the types of language dysfunctions listed here are, amongst others, dysla-
lia, dyslexia, alalia, oligophasia (Kozlowska, Chro$cinska-Krawczyk, 2012, p. 410),
and speech disfluency (Pawlowska-Jaron, 2014, p. 72). Magdalena Koztowska and
Magdalena Chroscinska-Krawczyk proposed a division of communication dis-
orders occurring in people with epilepsy into periodic and permanent. The first
category includes quasi-aphasia, quasi-dysarthria, quasi-stuttering, quasi-dyslexia.
Whereas among permanent disorders, a division appears into:

slowdown or arrest of language development manifesting as dyslalia, ala-
lia, dyslexia;

dysfunctions in the scope of speech realization - here dysarthria and stut-
tering are distinguished;

loss of competence, an example of which is aphasia and dementia (Koztowska,
Chroscinska-Krawczyk, 2012, p. 409).

Prognoses related to acquiring and functioning of language, both in terms
of reception and expression of speech, remain in a certain relationship with the
period in which epilepsy symptoms appeared. The time in individual development,
and in speech development at which the first epileptic seizures were observed,
and treatment procedures implemented constitutes an important indicator for the
range of symptoms of disorders in acquiring communication competencies and
using speech manifested by children. At the same time, the fact must be taken
into account that in the case of specific syndromes and conditions, a regression
of skills, including language skills, can be observed. The period in which epilep-
tic seizures began, and the treatment undertaken, has significant meaning for
the range of occurring symptoms of language dysfunctions, and also decides
which procedures and methods of conduct in speech therapy will become opti-
mal (Grabias, 2001).

Speech development disorders accompanying central nervous system damage
in people with Dravet syndrome

Speech disorders characteristic of Dravet syndrome resulting from encepha-
lopathy should be viewed in a broad context, and thus taking into account the
totality of communication abnormalities resulting from central nervous system
damage. The basis of dysfunction in acquiring communication competencies, but
also the loss of part of the communication possibilities accompanying epilepsy,
constitute abnormalities concerning precisely the neurological functioning within
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the central nervous system. Among specific speech disorders caused by damage
to these very structures are aphasia, dysarthria, alalia, as well as some types of
articulatory difficulties (e.g., central dyslalia) (e.g. Jauer-Niworowska, 2009, p. 11).

Symptoms of communication disorders in this case cover both the process of
creating an utterance, its planning in terms of cause-and-effect relationships, but
also in terms of using grammatical rules and dependencies occurring between
individual components of the utterance, disorders occurring within the phrase
concerning syntactic rules — length of utterance, selection of its components. In
the case of damage to specific brain areas, a tendency may appear to omit verbs
or nouns in active speech. Abnormalities may concern the creation of specific
speech sounds or their sequences. One of the symptoms of central nervous sys-
tem damage may be speech disfluency. In the scope of the suprasegmental layer,
disorders of speech tempo are observed, dysfunctions such as dysprosody, excep-
tionally aprosody, occur. In utterances, metatheses, perseverations, simplifications
of word structure, and the use of neologisms can be observed. Disorders concern
the logical layer of the utterance.

Difficulties concerning communication competence in people with central
nervous system damage may concern speech expression as well as perception;
the result of this may be disturbances in information processing processes occur-
ring in people with the discussed syndrome. The specific type of communication
disorder depends on within which brain centers damage occurred, and also how
deep these damages are (Pachalska, 2011, pp. 25-26).

The scale of dysfunction occurrence in the scope of acquiring and using lan-
guage in the case of encephalopathy is individually conditioned. This note also
applies to people with Dravet syndrome. The heterogeneity of the population man-
ifests itself in the fact that the degree of language mastery in individual patients
proves to be varied. Some people with Dravet syndrome practically do not develop
verbal communication in a way that would testify to mastering pragmatic or social
competence, whereas in some, it is possible to develop verbal communication to
such a degree that they create utterances of a character adequate to the situation.

The mentioned individual differences are determined by both the place and
depth of brain damage. However, for communication itself, apart from locational
abnormalities, possibilities resulting from brain plasticity and compensation play
an important role (Michalik, Przebinda, 2017; Panasiuk, 2014). The possibility of
taking over specific functions related to sending and understanding speech by
the remaining brain areas, those that function normatively, ultimately decides
both that the types of communication abnormalities themselves and their depth
belonging to individual phenomena (Binkunska, Szmalec, 2018). Whereas the
place of central nervous system damage decides in this case whether abnormali-
ties will concern lexis, semantics, morphology - inflection, word formation; syn-
tax — phrase creation; precision and speed of performing articulatory movements,
respiratory-phonatory-articulatory coordination, oral praxis, control of speech
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organ positioning; precision, efficiency and tempo of performing articulatory
movements; phonation, auditory control, as well as reception of tactile impres-
sions; the process of analysis and synthesis, information processing and memory
functioning. The listed areas of disorders may occur in an isolated manner or in
various sequences — appearing as a constant element of the communication pro-
cess or may concern it in a selective manner (e.g. Szelag, 2005, p. 122).

Speech disorders accompanying intellectual disability
in people with Dravet syndrome

The occurrence of intellectual disability and disorders resulting from central
nervous system damage in the case of encephalopathy in people with Dravet syn-
drome remains in direct correlation. Symptomatic in this case becomes not only
disorders in the scope of acquiring perceptual and expressive speech skills, but
also disharmony concerning individual efficiencies and skills related to under-
standing and creating a message (Kaczorowska-Bray, 2017; Czaplewska, Kaczo-
rowska-Bray, 2002; Grabias, 1997).

“A phenomenon that can be noticed in the process of acquiring communi-
cation competence in people with intellectual disability is often significant dif-
ferentiation in the scope of acquiring and using individual layers of language.
The mentioned disharmony also refers to other developmental spheres, such as
locomotion, posture control, visual-motor coordination, independence, social
reactions, cognitive activities, perception, imitative skills analyzed in relation to
developmental age” (Binkunska, Szmalec, 2018; e.g. Podbielkowska, 2010).

In the process of acquiring language skills by people with intellectual disability,
significant differentiation is noticed between periods of skill acquisition, stagnation,
and regression, as well as in the scope of mastering and using individual layers of
language. Low articulatory efficiency, poor vocabulary, narrowing of semantic fields,
abnormalities regarding the interpretation of utterances within the abstractness and
generalization of concepts, in effect, become noticeable in the sphere of not only
language communication but also individual efficiencies: situational, social, as well
as pragmatic (e.g. Czaplewska, Kaczorowska-Bray, 2002, p. 62; Grabias, 2007, p. 376).

Both in the case of the occurrence of epileptic attacks in individual develop-
ment and intellectual disability, speech disorders may manifest as non-develop-
ment or slowing down of the process of acquiring language skills, they may also

- which happens in the case of Dravet syndrome — manifest as a regression of
already developed competencies (e.g. Grabias, 2010/2011, p. 21). Later development
of individual language skills relative to the norm fits into the picture of oligopha-
sia and is characterized - as mentioned - by a narrowing in the process of inter-
pretation and use of accepted conceptual structures, which becomes the cause of
disturbances (e.g., simplifications) in the way of knowing the world - surround-



LOGOPEDIASILESIANA.2024.13.02.05
Communication and motor development disorders... p. 9 of 28

ing reality, people, oneself, feelings, and phenomena (e.g. Michalik, 2011). In the
case of oligophasia, deviations may concern all layers of language, determining
significant simplification in the process of semantic categorization and the use of
meanings and their connotations. Oligophasia may manifest as the use of limited
linguistic means in sending - in the process of describing, understanding, and
learning concepts (e.g. Michalik, 2011).

Disorders of primary functions and articulatory apparatus efficiency
in people with Dravet syndrome

The development of the efficiency of speech organs - the respiratory system,
phonatory organ, articulatory organs, and receptive organ - remains dependent
on the functioning and maturation of appropriate areas of the central nervous
system. Among other things, the occurrence of abnormalities covering the sensory,
motor, and sensory systems of the somatic system functions, with simultaneous
disorders covering information transmission in the central nervous system, abnor-
malities may cover the method of breathing (Sadowski B., 2005). Apart from the
method of breathing in Dravet syndrome, disturbances may also concern other
primary functions, such as chewing or swallowing (Maruszewski, 1970). In the
discussed population of people, deviations from the norm are also observed, con-
sisting of a delay in the maturation of oral-facial reflexes (e.g. Kaczorowska-Bray,
2012, pp. 223-262; Masgutowa, Regner, 2009).

The listed disorders of speech organ functioning, including articulatory organs,
also connect with a delay in the maturation of fine motor efficiency. Dysfunctions
may manifest as lowering efficiency or limitation of articulatory movement sequenc-
es. Functional maturation of the articulatory apparatus takes shape in connection
with efliciencies within auditory and visual functions as well as the development
of motor skills, e.g., mastering movement sequences in the scope of gross motor
skills. Delay observed in any of the mentioned spheres may affect the maturation
of others, including the dynamics of acquiring language skills (e.g. Lorenc, 2015).

Motor development and sensory integration disorders
in people with Dravet syndrome

Apart from disability concerning cognitive functions, including communica-
tion development in people with Dravet syndrome, the disturbed developmental
process also concerns motor skills. Initial development, consistent in this respect
with the calendar of achieving milestones, is slowed down, inhibited, or under-
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goes regression after demonstrations of the first epileptic attacks. As a result of
central nervous system damage, sensory process disorders occur in this regard.
Abnormalities concern various areas of sensory maturation, leading to its disor-
ganization. Disorders cover both reception and processing of stimuli. Manifesta-
tions of dysfunction include: muscle tone disorders, balance sense disorders, and
disorders consisting of motor hyperactivity.

The listed dysfunctions, together with previously discussed difficulties regard-
ing communication development and accompanying attention concentration dis-
orders, make up the picture of multiple disabilities. In the functioning of indi-
vidual sensory systems, hyper- or hyposensitivity appears. Symptoms of sensory
deprivation disorders, caused by dysfunction resulting from encephalopathy;,
include sensory stimulus disorders: sense of touch, proprioceptive, and vestibular
systems. Limitations covering the reception of sensory stimuli inhibit the pos-
sibility of discovering one’s own body, its position relative to the environment,
gathering information about oneself and the space around, and ordering reality,
which in turn takes away the sense of security and inhibits interest in the sur-
rounding reality (e.g. Olechnowicz H., 1999, p. 59).

The picture of Dravet syndrome also includes the occurrence of orthopedic
defects caused by lowered muscle tone, internal rotation of limbs, and abnormal
gait. As a result of damage covering areas of the central nervous system, ataxia
and tremors may appear.

Recommendations after diagnosis of Dravet syndrome

Undertaking treatment and therapy of people with Dravet syndrome requires
cooperation with a group of specialists. This group includes: neurologists, pedia-
tricians, geneticists, cardiologists, gastrologists, endocrinologists, orthopedists,
speech therapists, physiotherapists, psychologists, occupational therapists. The
first task facing doctors is establishing pharmacotherapy. Important in this case
turns out to be the fact that some of the traditionally used antiepileptic drugs not
only do not help, but in people with Dravet syndrome may cause greater intensity
of epilepsy symptoms (Orphanet, 2008; Pierzchata, 2010)". This information also
applies to prophylactic action, e.g., before vaccination (Orphanet, 2008

1 There are suggestions that these drugs include, among others: Tegretol, Carbamazepine,
Sabril, Vigabatrin, Lamitrin, Lamotrigine, Luminalum, Phenobarbital (e.g. Orphanet, 2008). The
Orphanet document contains proposed drugs that can be administered, e.g., by ambulance staff.
These include, among others: Valproate, Clobazam, Stiripentol in combination with +/- Clonazepam,
Topiramate, Levetiracetam. As drugs of choice, for a convulsive seizure, Diazepam and Clonazepam
are recommended, among others (Orphanet, 2008).
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People with Dravet syndrome require increased care, including ensuring an
environment that limits epileptic seizures - this involves limiting flickering lights
and specific types of patterns. A child with a high fever requires special care -
a temperature of 38°C is already a threat (Pierzchala, 2010).

In stimulating communication development, all limitations should be taken
into account. The goal of therapy is to enable understanding and conveying infor-
mation by the person with Dravet syndrome. The possibility of communicating
via speech, augmentative and alternative communication should be considered.
In speech therapy diagnosis, assessment of hearing, anatomy and physiology of
speech organs, primary functions, maturity of oral-facial reflexes, respiratory-
phonatory-articulatory coordination, oral praxis, and normalization of muscle
tone in the craniofacial sphere is indicated. Therapy takes into account the pos-
sibility of building utterances — creating phrases; learning takes into account
cause-and-effect relationships. The entire procedure aims to develop communi-
cation competence. Attention is paid to reception and adequacy of reactions to
statements from the environment. In stimulating communication possibilities,
pragmatic, situational, and social skills are taken into account.

The goal of proceedings in speech therapy should be the development of dis-
turbed functions. Exercises, apart from understanding speech and developing
communication possibilities, include work on focusing attention. Rehabilitation
in the scope of gross motor skills and posture is directed at normalizing postural
tone. Its regulation allows for increasing control of the movement act, which in
turn translates into facilitating its organization, including modification of incor-
rect patterns of posture and movement. The goal of this type of proceeding is to
provide the person with Dravet syndrome with sensorimotor experiences whose
traits are close to correct. An important role in therapy is played by working out
the correct mechanism of the postural reflex. This reflex consists of automatic
reactions: righting and equilibrium integrated at the level of the pons, midbrain,
cortex, cerebellum, and subcortical nuclei. One of the basic goals of exercises
is preventing the formation of contractures, as well as deformations within the
joints (e.g. Binkunska, Szmalec, 2018).

Conclusion

Disorders, and consequently limitations, resulting from Dravet syndrome fit
into the concept of multiple disabilities (Frochlich, 1998, p. 11). The goal of the
development of biological and medical sciences — including genetic and neurologi-
cal, as well as therapeutic ones - is the search for such pharmacological means
and the development of such possibilities for functional reduction of disorder
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symptoms and development of correct functions of specific efficiencies, so that
the effect of the proceedings is an increase in their quality of life.

The basic task concerns the strategy of selection and effectiveness of anticon-
vulsant drugs taken by people with Dravet syndrome. Currently ongoing research
in this area takes into account pharmacological treatment, an attempt to limit
the number of seizures through diet, and attempts to develop new therapies via
molecular modifications using the SCN1A mutation also appear (Mavashov et al.,
2023). Undoubtedly, the optimal way of managing a patient with Dravet syndrome
translates into the effects of other types of therapy - speech therapy, SI [Sensory
Integration], or occupational therapy. Whereas the common goal of all introduced
types of rehabilitation impact is functional preparation of the person with Dravet
syndrome for daily life, including self-care or communication.

In view of the coupling of motor and communication disorders - their basis
is the co-occurrence of drug-resistant epilepsy, central nervous system damage,
and intellectual disability — as well as in light of the fact that fluctuations in the
possibilities of acquiring specific competencies are observed in people with the
analyzed syndrome, resulting from the occurrence of periods of progress and
regression, it turns out to be significant to use the time when the patient’s func-
tioning remains in developmental progress as intensely as possible.
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Zaburzenia komunikacji oraz rozwoju motoryki
u 0s6b z zespolem Dravet

STRESZCZENIE: Podlozem zaburzen charakterystycznych dla zespolu Dravet jest wystapienie muta-
cji genetycznej w obrebie: SCN1A, SCN9A, SCN2B, PCDH19, GABRG2, GABRALI lub STXBP]I,
w wyniku czego dochodzi do encefalopatii, a objawem tych nieprawidlowosci jest lekooporna
padaczka. Sprzezenie takich czynnikéw jak: uszkodzenie osrodkowego uktadu nerwowego, nie-
petnosprawno$¢ intelektualna, a takze cigzka, rozpoczynajaca si¢ w okresie niemowlecym padacz-
ka, prowadzi po krétkim okresie normatywnego rozwoju do regresu nabytych umiejetnosci, ktory
obejmuje komunikacje, deficyty poznawcze oraz ruchowe. Trudnoéci poznawcze oraz motoryczne
stanowig istotne wskazania do podjecia wielospecjalistycznej terapii umozliwiajacej progres rozwo-
jowy, kompensacje zaburzonych funkgji, a takze wypracowanie takich strategii funkcjonowania,
ktdre pozwolg uzyskaé optymalng jako$¢ zycia pomimo fluktuacji w zakresie intensywnosci wyste-
powania objawow lekoopornej padaczki.

SLOwA KLUCZE: zesp6l Dravet, padaczka lekooporna, encefalopatia, zaburzenia mowy, zaburzenia
integracji sensorycznej, niepelnosprawnos¢ intelektualna

Communication and motor development disorders in people with Dravet syndrome

ABSTRACT: The basis of the disorders characteristic of Dravet syndrome is the occurrence of a genetic
mutation within: SCN1A, SCN9A, SCN2B, PCDH19, GABRG2, GABRA1 or STXBP1 genes, result-
ing in encephalopathy, the symptom of these abnormalities is drug-resistant epilepsy. As a result
of a combination of factors such as: damage to the central nervous system, intellectual disability,
and severe epilepsy that begins in infancy, people with Dravet Syndrome experience a regression of
acquired skills following a short period of normative development. These regressions include com-
munication, cognitive deficits and abnormalities in motor development. Cognitive and motor deficits
are important indicators or multidisciplinary therapy enabling developmental progress, compensa-
tion of impaired functions, and the development of functioning strategies that will allow achieving
optimal quality of life despite fluctuations in the intensity of symptoms of drug-resistant epilepsy.

Keyworps: Dravet syndrome, drug-resistant epilepsy, encephalopathy, speech disorders, sensory
integration disorders, intellectual disability
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Wprowadzenie i etiologia zespolu Dravet

Zespol Dravet (ZDr; Dravet syndrome, DrS) zaliczany jest do zaburzen rzad-
ko wystepujacych. Swoja nazwe syndrom zawdzigcza Charlotte Dravet, ktora
w 1978 opisala specyficzne cechy osob cierpigcych na zespol, tworzac pierwsza
symptomatologie zaburzenia (Pierzchala, 2015, s. 179). Do innych opisujacych go
okreslen nalezg ‘cigzka miokloniczna padaczka niemowlat’ (SMEI - Severe Myoc-
lonic Epilepsy of Infancy) (por. Majewska, Kamraj-Mazurkiewicz, Wykrzykowska,
1990, s. 395), a takze ‘padaczka z napadami polimorficznymi’ (ang. epilepsy with
polymorphic seizures) oraz ‘polimorficzna padaczka w niemowlectwie’ (ang. poly-
morphic epilepsy in infancy - PMEI). W epidemiologii zespdt rozpoznawany jest
w przypadku 1:20 000 do 40 000 zywych urodzen. Najczesciej wystepujaca przy-
czyn¢ syndromu stanowi pojawienie si¢ mutacji o charakterze de novo w obsza-
rze kodujacym napieciowo zalezny kanal sodowy genu SCNIA (Mavashov i in.,
2023; Pierzchala, 2015, s. 179). Mutacje te charakteryzuje dziedziczenie autosomal-
nie dominujace. Szacuje sie, ze ten rodzaj nieprawidlowosci dotyczy okolo 80%
chorych. Wséréd pozostatych anomalii odpowiedzialnych za powstanie Syndro-
mu Dravet znajdujg si¢ mutacje w obszarach genéw SCN9A, SCN2B, PCDHI19,
GABRG2, GABRALI i STXBP1 (Rampazzo i in., 2021). Wystepowanie zaburzen
pochodzacych z tej drugiej grupy, a zatem etiologicznie inne niz uszkodzenie
SCNIA, dotyczy 15,9-18% populacji (Pierzchata, 2015, s. 180).

Obraz kliniczny zespolu Dravet

W ZDr objawem podstawowym, determinujagcym pojawienie si¢ pozostalych
zaburzen jest encefalopatia uwarunkowana wspomniang juz mutacjg w struktu-
rze genow — SCN1A, SCN9A, SCN2B, PCDH19, GABRG2, GABRAL1 lub STXBP1
(Kwong i in., 2012; Rampazzo i in. 2021). W wyniku dysfunkcji mézgu w pierw-
szym roku zycia u chorego pojawia si¢ padaczka, ktéra posiada charakter leko-
oporny. W kolejnych latach zwigksza si¢ ilo§¢ napadéw padaczkowych, jedno-
cze$nie wydtuza sie rowniez czas ich trwania. W przebiegu choroby obserwuje
sie towarzyszace wystapieniu mioklonii zahamowanie proceséw obejmujacych
rozwdj psychoruchowy. Zaburzenia dotyczg sfery poznawczej, w tym komuni-
kacji, w obrebie ktorej problemy nie ograniczajg si¢ wylacznie do nadawania, ale
obejmuja calos¢ procesu porozumiewania si¢. Narastajace objawy neurologiczne
manifestuja si¢ wystepowaniem ataksji, wzmozeniem odruchéw sciegnistych oraz
uogodlnieniem mioklonii (Michalowicz, Jozwiak, 1992, s. 78).
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Do czynnikéw, ktore moga indukowaé wystepowanie atakéw padaczkowych,
oprocz wspomnianej podwyzszonej temperatury ciata (por. Stuzewski, Zgorzale-
wicz, 2005, s. 409), zalicza si¢ rowniez wysoka temperature otoczenia czy ciepla
kapiel. Wsréd pozostatych czynnikéw uwzglednia sie takie aspekty jak fotow-
razliwo$¢ — w tym przypadku obserwuje si¢ zwigzek pomiedzy pojawieniem sie
w przestrzeni wzroku dziecka geometrycznych wzoréw oraz migoczacego $wiatla.
Zwraca si¢ rowniez uwage na to, ze wérdd czynnikéw indukujacych ataki padacz-
kowe znajduja si¢ aktywno$¢ fizyczna, infekcje (por. Majewska, Kamraj-Mazurkie-
wicz, Wykrzykowska, 1990, s. 427), ale takze pobudzenie emocjonalne (Pierzchata,
2015, s. 175). ZDr charakteryzuje si¢ wysoka czestotliwoscig wystepowania stanow
padaczkowych. Zwraca si¢ uwage na czas ich trwania - tu nalezy podkresli¢, iz
moze on przekracza¢ 30 min. Do specyfiki zespotu nalezy slaba reakcja na leki
przeciwpadaczkowe. Biorac pod uwage skutecznos¢, rekomendowane jest np. poda-
wanie razem kwasu walproinowego, klobazamu oraz stiripentolu (por. Jedrzejak,
2016, s., 154-166; Pierzchala, 2015, s. 189-191; Jedrzejczak, 2014, s. 671-673).

W rozwoju choroby w pierwszych latach zycia wyr6zni¢ nalezy kilka charakte-
rystycznych okreséw wraz z wlasciwymi dla nich symptomami. Zwykle w poczat-
kowej fazie nie zauwaza si¢ odchylen od normy rozwojowej. Okresy noworodkowy
oraz wczesnego niemowlectwa opisywane sg jako przebiegajace w granicach normy.
Jednak juz w pierwszym roku pojawiaja si¢ napady padaczkowe o r6znym nasileniu.
Przyjmuja one forme¢ napadéw zlateralizowanych klonicznych, toniczno-klonicz-
nych, a nastgpnie miokloniczych (Jedrzejczak, 2010; Pierzchata, 2015, s. 175-177).
Jak wspomniano napady te moze indukowac goraczka, bedaca reakcja na stany
infekcyjne. Od tego czasu zmienia si¢ dynamika charakteryzujaca wystepowa-
nie objawow zaburzenia. Ilo§¢ napadéw padaczki wzrasta. Okoto drugiego roku
zycia zauwazalny staje si¢ regres rozwojowy, ktory prowadzi do stopniowej utraty
nabytych umiejetnosci, w konsekwencji czego pojawiaja sie globalne opodznienia.
Pomiedzy drugim a pigtym rokiem Zycia symptomy nieprawidtowosci dotyczace
poszczegdlnych aspektéw ontogenezy narastaja. Poglebiaja sie odchylenia wzgle-
dem poszczegdlnych standardéw periodyzacji dojrzewania (por. Berlit, 2006, s. 211).
W wyniku wystepujacych deficytéw intelektualnych — zwykle diagnozuje si¢ nie-
pelnosprawnos¢ intelektualng w stopniu umiarkowanym lub znacznym. Obserwuje
si¢ takze nieharmonijny rozwdj — zaburzenia dotyczg sfery emocjonalnej, nabywa-
nia kompetencji komunikacyjnych oraz rozwoju ruchowego. Zaburzenia rozwoju
jezyka i komunikacji manifestujg si¢ zardwno w zakresie opanowania umiejetnosci
nadawania komunikatéw, jak i ksztaltowania si¢ proceséw rozumienia.

U dzieci z ZDr stopniowo narasta¢ moga nieprawidtowosci w zakresie poru-
szania sie. Do zaburzen ruchowych w tym przypadku nalezg ataksja oraz drzenia.
W wyniku obnizonego napigcia migsniowego u niektdérych chorych pojawiaja sie
wady ortopedyczne, obserwuje sie rotacje wewnetrzng konczyn dolnych, zaburze-
nia motoryczne obejmuja chod. U 0s6b z ZDr obserwuje sie odchylenia od normy



LOGOPEDIASILESIANA.2024.13.02.05
s. 187228 Ewa Binkunska, Jacek Szmalec

rozwojowej w zakresie integracji sensorycznej. Zaburzenia rozwojowe dotycza
nieprawidlowosci w zakresie sfery behawioralnej — w tej grupie osdb pojawiaja
sie réowniez zachowania autystyczne.

U oséb z ZDr moga wystapic¢: zaburzenia odzywania oraz wzrostu, nieprawi-
dlowosci w zakresie snu, dysfunkcyjny charakter autonomicznego ukladu ner-
wowego w odniesieniu do aspektéw termoregulacyjnych, np. pocenie si¢. Itenije
ryzyko podatnosci na przediuzajace si¢ stany infekcyjne. Ich przewlekty charakter
opisywany bywa jako symptom wspdttowarzyszacy. Do dysfunkcji o charakterze
czynno$ciowym nalezy wystepowanie zagrozenia SUDEP - naglej niewyjasnio-
nej $mierci w padaczce (ang. Sudden Unexplained Death in Epilepsy). To wlasnie
zagrozenie oraz urazy doznane przez chorych w wyniku upadkéw nalezg do
najwazniejszych czynnikéw odpowiedzialnych za wysoka — okoto 20% - $mier-
telno$¢ w przypadku tego zespotu (Pierzchata, 2015).

Zaburzenia komunikacji u 0s6b z zespotem Dravet
Przyczyny oraz rozwdj zjawiska

W ZDr dochodzi do dysfunkecji obejmujacych co najmniej jeden z trzech pod-
stawowych rodzajow uwarunkowan determinujacych rozwéj komunikacji. Naby-
wanie umiejetnosci porozumiewania si¢ uzalezniowne jest od trzech sktadowych

- czynnikow biologicznych, psychicznych oraz $rodowiskowych. Od tego, czy
kazdy z nich moze spelnia¢ swojg role w sposob optymalny, a takze od wzajemne;j
stymulacji wymienionych czynnikéw podstawowych, zalezy rozwdj mozliwosci
komunikacyjnych. Proces nabywania umiejetnosci porozumiewania si¢ oraz jego
poziom warunkowany jest odpowiednim funkcjonowaniem fizjologicznym, inte-
lektualnym, emocjonalnym, a takze wolicjonalnym uczestnika komunikacji (Gra-
bias, 2007; 2001). Z kolei wystepujace u niego zaburzenia organiczne, fizjologiczne,
czy dotyczace psychiki, a takze deprywacja spoteczna skutkuja nieprawidtowoscia-
mi w zakresie nabywania umiejetnosci porozumiewania sie, a takze w zréznico-
wanym zakresie obnizeniem jako$ci komunikacji. U 0séb z ZDr, w wypadku co
najmniej jednego ze wspomnianych wczesniej determinantéw — czynnikéw bio-
logicznych (anatomicznych i fizjologicznych), psychicznych oraz srodowiskowych
- obserwuje si¢ zaburzenia, chodzi tu do uwarunkowang genetycznie encefalopatie.
W tym jednak kontekscie zwraca si¢ uwage na to, iz pierwsze badania neuroobra-
zowe typu EEG, czy MRI moga pozostawa¢ w normie. Wraz z rozwojem choroby
zmienia si¢ réwniez zapis badan. Zauwazalne zmiany majg charakter zlokalizo-
wany lub uogélniony, nie zostal opisany wzorzec (Jedrzejczak, 2010) Jak zauwa-
zaja Svetlana Gataullina i Olivier Dulac ostra encefalopatia z goraczka SE, moze
wystapi¢ w ciggu pierwszych pigciu lat zycia, z kolei w konsekwencji incydentu
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pojawiaja si¢ zmiany niedokrwienne oraz zaburzenia motoryczne (2017). W obra-
zie nieprawidlowosci wymieniane sg tu zaburzenia piramidowe, pozapiramidowe,
parkinsonizm i ataksja (Fasano, Borlot, Lang, Andrade, 2014). Wsr6d dysfunkeji
dotyczacych mowy, a takze funkcji prymarnych, jakie moga wystapi¢ w wyni-
ku uszkodzen gérnego oraz dolnego neuronu ruchowego, znajduja si¢ dyzartria,
w tym dyzartria spastyczna, mowa spowolniona, nosowa barwa glosu, niewyrazna
artykulacja, a takze dysfagia, niedowlad podniebienia, zaburzenia lub brak odru-
chéw zuchwowego, podniebiennych oraz gardlowych. Pozapiramidowy charakter
moga mie¢ takie zaburzenia jak monotonna i $ciszona, a takze charakteryzujaca
si¢ spowolnieniem ekspresja werbalna (Kozubski, Liberski, 2006; Prusinski, 2001).
Niewyrazna mowa nalezy réwniez do objawow ataksji, (cho¢ jesli chodzi o obja-
wy ataksji przede wszystkim zwraca si¢ uwage na charakterystyczny chéd) (Fasa-
no, Borlot, Lang, Andrade, 2014). Objawy dysprozodii moga wystapi¢ w zwiazku
z parkinsonizmem (Fasano, Borlot, Lang, Andrade, 2014).

Przez pierwsze miesigce zycia rozwdj komunikacji moze nie obiegac
od normy. Zaburzenia stajg si¢ widoczne w okresie prelingwalnym, jednak po
okresie odruchowego krzyku, gluzenia, czasem réwniez gaworzenia wstepnego
i kanonicznego, jak réwniez po opanowaniu takich charakterystycznych zacho-
wan, jak pojawienie si¢ usmiechu spolecznego. Zdarza si¢ réwniez, ze spowolnie-
nie rozwojowe zauwazalne staje si¢ juz okolo 4 miesigca zycia. Etap nadawania
pojedynczych sylab lub ich sekwencji moze si¢ wtedy przedtuzac. Obserwuje si¢
réwniez wycofanie niektorych dzieci z ekspresji wokalnej czy werbalnej. Pierw-
sze napady padaczkowe moga wystapi¢ w pierwszym roku zycia, a jako okres ich
demonstracji wskazuje si¢ 4-9 miesigc zycia (Gataullina, Dulac, 2017). W okresie
pomiedzy 2. a 5. rokiem zycia w badaniach neuroobrazowania widoczne staja si¢
odchylenia od normy (Svetlana Gataullina i Olivier Dulac, 2017). W drugim roku
zycia rozwo6j komunikacji odbiega od normy rozwojowe;.

Uszkodzenia osrodkowego ukladu nerwowego,
niepelnosprawnos¢ intelektualna oraz padaczka
jako przyczyny wystapienia zaburzen komunikacji

Zr6del zaburzen nabywania kompetencji komunikacyjnej u 0s6b z ZDr mozna
upatrywa¢ w trzech rodzajach przyczyn, z ktérych kazda analizowana moze by¢
jako osobny rodzaj podtoza tych nieprawidlowosci lub interpretowana w para-
dygmacie wzajemnego oddziatywania i wynikajacych z tego konsekwencji. W lite-
raturze przedmiotu jako specyficzne zjawisko omawiane sg zaburzenia mowy
wynikajace z wystepowania padaczki. Osobng kategorie zaburzenn mowy stano-
wi spowodowana niepetnosprawnoscia intelektualng oligofazja oraz dysfunkcje
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komunikacji majace swoje podloze w uszkodzeniach o$rodkowego uktadu nerwo-
wego. W przypadku ZDr zaréwno przyczyny, jak i wystepujace rodzaje zaburzen
mowy, majg charakter sprzezony.

Zaburzenia rozwoju mowy u 0sob z padaczka u 0sob z zespotem Dravet

W badaniach nad patologia komunikacji wskazuje si¢ na korelacje¢ pomiedzy
wystepowaniem padaczki a zaburzeniami mowy (Koztowska, 2012, s. 453-467).
Wsrdd rodzajow dysfunkeji jezykowych wymienia sie tu miedzy innymi dyslalie,
dysleksje alalie, oligofazje (Kozlowska, Chroscinska-Krawczyk, 2012, s. 410) oraz
nieplynno$¢ mowy (Pawlowska-Jaron, 2014, s.72). Magdalena Kozlowska oraz
Magdalena Chroscinska-Krawczyk zaproponowaly podziat zaburzen komunikacji
wystepujacych u 0séb z padaczka na okresowe i trwate. Do pierwszej kategorii
zalicza sie quasi-afazje, quasi-dyzartrie, quasi-jakanie, quasi-dysleksje. Natomiast
wsrod trwatych zaburzen pojawia si¢ podziat na:

spowolnienie badz zatrzymanie rozwoju jezyka objawiajace si¢ dyslalig, alalia,
dysleksja;

dysfunkcje w zakresie realizacji mowy - tu wyrdznia si¢ dyzartrie oraz jakanie;
utrate kompetencji czego przykladem jest afazja i demencja (Koztowska, Chro-
$cinska-Krawczyk, 2012, s. 409).

Rokowania zwigzane z nabywaniem i funkcjonowaniem jezyka zaréwno
w zakresie odbioru jak i ekspresyji mowy pozostaja w pewnym zwigzku z okre-
sem, w ktorym pojawily sie objawy padaczki. Czas w rozwoju osobniczym, a takze
w rozwoju mowy w jakim zaobserwowano pierwsze napady padaczkowe oraz
wdrozone procedury jej leczenia, stanowia wazny wskaznik dla zakresu manifesto-
wanych przez dzieci objawdw zaburzen w nabywaniu kompetencji komunikacyj-
nych i postugiwaniu si¢ mowa. Rownoczesnie nalezy uwzglednic fakt, ze w przy-
padku okreslonych zespotéw i schorzen mozna obserwowac regres umiejetnosci,
w tym takze umiejetnosci jezykowych. Okres w jakim rozpoczely sie napady
padaczkowe, podjete leczenie, ma istotne znaczenie dla zakresu wystepujacych
objawow dysfunkcji jezykowych, a takze decyduje o tym, ktdre procedury i meto-
dy postepowania w terapii logopedycznej stang si¢ optymalne (Grabias, 2001).

Zaburzenia rozwoju mowy towarzyszace uszkodzeniom centralnego
ukladu nerwowego u 0séb z zespolem Dravet

Na zaburzenia mowy charakterystyczne dla ZDr wynikajace z encefalopatii
nalezy spojrze¢ w szerokim kontekscie, a zatem z uwzglednieniem ogétu niepra-
widlowosci komunikacyjnych spowodowanych uszkodzeniani centralnego ukltadu
nerwowego. Podloze dysfunkcji w nabywaniu kompetencji komunikacyjnych, ale
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takze towarzyszaca padaczce utrata czgsci mozliwosci w zakresie porozumiewa-
nia sie, stanowig nieprawidlowosci dotyczace wlasnie funkcjonowania neurolo-
gicznego w obrebie osrodkowego ukladu nerwowego. Wsrdd specyficznych zabu-
rzen mowy, ktérych przyczyng jest uszkodzenie tych wlasnie struktur, wymienia
sie afazje, dyzartrig, alalie, a takze niektdre rodzaje trudnosci artykulacyjnych
(np. dyslalie centralng) (por. Jauer-Niworowska, 2009, s. 11). Objawy zaburzen
komunikacji w tym wypadku obejmuja zaréwno proces tworzenia wypowiedzi,
jej planowania w zakresie relacji przyczynowo-skutkowej, ale rowniez w aspekcie
wykorzystania regul gramatycznych i zaleznosci, jakie wystepuja miedzy poszcze-
goélnymi sktadnikami wypowiedzi, w obrebie frazy dotyczace regul sktadniowych
- dlugosci wypowiedzi, doboru jej sktadnikéw. W przypadku uszkodzen okreslo-
nych obszaréw mozgu pojawic si¢ moze tendencja do pomijania w mowie czyn-
nej czasownikow lub rzeczownikéw. Nieprawidtowosci moga dotyczy¢ tworzenia
okreslonych dzwigkéw mowy badz ich sekwencji. Jednym z objawéw uszkodzenia
centralnego ukladu nerwowego bywa nieptynnos¢ mowy. W zakresie warstwy
suprasegmentalnej obserwuje si¢ zaburzenia tempa mowy, wystepuja takie dys-
funkgcje jak dysprozodia, wyjatkowo aprozodia. W wypowiedziach mozna zaob-
serwowac metatezy, perseweracje, uproszczenia struktury wyrazéw, postugiwanie
si¢ neologizmami. Zaburzenia dotycza warstwy logicznej wypowiedzi, ekspresji
mowy, jak i percepcji oraz zakldcenia proceséw przetwarzania informacji. Kon-
kretny rodzaj zaburzen komunikacji zalezy od tego, w obrebie jakich osrodkéw
mozgu doszlo do uszkodzen, a takze jak glebokie s3 to uszkodzenia (Pachalska,
2011, s. 25-26).

Skala wystepowania dysfunkcji w zakresie przyswajania i postugiwania sie
jezykiem w przypadku encefalopatii uwarunkowany jest indywidualnie. Uwaga
ta dotyczy réwniez oséb z ZDr. Niejednorodno$¢ populacji objawia sie tym, ze
stopient opanowania jezyka u poszczegélnych chorych okazuje si¢ zréznicowany.
Niektére z 0so6b z ZDr praktycznie nie rozwijaja komunikacji werbalnej w spo-
sob, ktoéry swiadcezytby o opanowaniu kompetencji pragmatycznej czy spolecznej,
natomiast u innych udaje si¢ wypracowa¢ komunikacje werbalng w takim stop-
niu, iz tworza one wypowiedzi o charakterze adekwatnym do sytuacji. O wspo-
mnianych indywidualnych réznicach decyduje zaréwno miejsce jak i gtebokos¢
uszkodzenia moézgu. Jednak dla samej komunikacji, oprocz nieprawidtowosci
lokalizacyjnych, wazne znaczenie odgrywaja takze mozliwosci wynikajace z pla-
styczno$ci mézgu oraz z mozliwosci kompensacji (Michalik, Przebinda, 2017;
Panasiuk, 2014). Mozliwo$¢ przyjecia okreslonych funkeji zwigzanych z nadawa-
niem i rozumieniem mowy przez pozostale okolice mézgu, te ktére funkcjonuja
normatywnie, ostatecznie decyduje zaré6wno o tym, ze same rodzaje nieprawidfo-
wosci komunikacyjnych, jak i ich glebokos¢ nalezg do zjawisk indywidualnych
(Binkunska, Szmalec, 2018). Natomiast miejsce uszkodzenia osrodkowego ukiadu
nerwowego decyduje w tym wypadku o tym, czy nieprawidlowosci dotyczy¢ beda
leksyki, semantyki, morfologii - fleksji, stowotworstwa; sktadni — tworzenia frazy;
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precyzji oraz szybkosci wykonywania ruchéw artykulacyjnych, koordynacji od-
dechowo-fundacyjno-artykulacyjnej, praksji oralnej, kontroli utozenia narzadéw
mowy; precyzji, sprawnosci oraz tempa wykonywania ruchéw artykulacyjnych;
fonacji, kontroli stuchowej, a takze odbioru wrazen dotykowych; procesu analizy
i syntezy, przetwarzania informacji oraz funkcjonowania pamieci. Wymienione
obszary zaburzen moga wystapi¢ w sposob izolowany badz w réznych sekwen-
cjach - pojawiajac sie jako staly element procesu komunikacyjnego lub dotycza
go w sposob wybidrczy (por. Szelag, 2005, s. 122).

Zaburzenia mowy towarzyszace niepelnosprawnosci intelektualnej
u 0s6b z zespolem Dravet

Wystepowanie niepelnosprawnodci intelektualnej oraz zaburzen wynikajacych
z uszkodzenia centralnego ukladu nerwowego w przypadku encefalopatii u 0s6b
z ZDr pozostaje w bezposredniej korelacji. Symptomatyczne w tym wypadku staja
sie nie tylko zaburzenia w zakresie przyswajania umiejetnosci percepcyjnych oraz
ekspresyjnych mowy, ale réwniez dysharmonia dotyczaca poszczegdlnych spraw-
nosci i umiejetnosci zwigzanych z rozumieniem oraz tworzeniem komunikatu
(Kaczorowska-Bray, 2017; Czaplewska, Kaczorowska-Bray, 2002; Grabias, 1997).
»Zjawiskiem, jakie dostrzec mozna w procesie nabywania kompetencji komunika-
cyjnej u os6b z niepelnosprawnoscia intelektualng bywa znaczne zréznicowanie
w zakresie przyswajania i postugiwania si¢ poszczegdlnymi plaszczyznami jezyka.
Wspomniana dysharmonia odnosi si¢ réwniez do pozostatych sfer rozwojowych,
takich miedzy innymi jak lokomocja, kontrola postawy, koordynacja wzroko-
wo-ruchowa, samodzielnos¢, reakcje spoteczne, czynnosci poznawcze, percepcija,
umiejetnosci nasladowcze analizowane w odniesieniu do wieku rozwojowego”
(Binkunska, Szmalec, 2018; por. Podbielkowska, 2010).

W procesie nabywania umiejetnosci jezykowych oséb z niepetnosprawnoscia
intelektualng zauwaza si¢ znaczne zréznicowanie pomiedzy okresami przyswajania
umiejetnosci, stagnacji oraz regresu, a takze w zakresie opanowania i postugiwania
si¢ poszczegolnymi plaszczyznami jezyka. Niska sprawnos¢ artykulacyjna, ubogie
stownictwo, zawezenia pol semantycznych, nieprawidlowosci dotyczace interpre-
tacji wypowiedzi w obrebie abstrakcyjnosci i uogolnienia pojec¢, w efekcie stajg
sie¢ zauwazalne w sferze nie tylko komunikacji jezykowej, ale takze poszczegdl-
nych sprawnosci: sytuacyjnej, spolecznej, a takze pragmatycznej (por. Czaplewska,
Kaczorowska-Bray, 2002, s. 62; Grabias, 2007, s. 376). Zaréwno w przypadku wysta-
pienia w rozwoju osobniczym atakéw padaczki, jak i niepelnosprawnosci intelek-
tualnej, zaburzenia mowy moga objawiac si¢ niewyksztalceniem badz zwolnieniem
procesu nabywania umiejetnosci jezykowych, moga tez — co zdarza sie¢ w przy-
padku ZDr - objawiaé si¢ regresem wyksztalconych juz kompetencji (por. Gra-
bias, 2010/2011, s. 21). Pézniejszy w stosunku do normy rozwdj poszczegdlnych
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umiejetnosci jezykowych wpisuje si¢ w obraz oligofazji i charakteryzuje sie - jak
wspomniano w zawezeniem w procesie interpretacji i korzystania z przyjetych
struktur pojeciowych, co staje si¢ przyczyna zakldcen (np. uproszczen) w sposobie
poznawania $wiata — otaczajacej rzeczywistosci, osob, siebie samego, uczu¢ oraz
zjawisk (por. Michalik, 2011). W przypadku oligofazji odchylenia moga dotyczy¢
wszystkich warstw jezyka, decydujac o istotnym uproszczeniu w procesie katego-
ryzacji semantycznej oraz wykorzystywania znaczen i ich konotacji. Oligofazja
moze objawia¢ si¢ wykorzystaniem ograniczonych $rodkéw jezykowych w nada-
waniu - w procesie opisywania, rozumienia i uczenia si¢ poje¢ (por. Michalik, 2011).

Zaburzenia funkcji prymarnych i sprawnosci aparatu artykulacyjnego
u 0s0b z zespotem Dravet

Rozwdj sprawnosci narzagdéw mowy - ukladu oddechowego, fonacyjnego,
narzadow artykulacyjnych oraz narzadu odbiorczego - pozostaje zalezny od
funkcjonowania i dojrzewania odpowiednich obszaréw osrodkowego ukiadu ner-
wowego (wplywajaych na uklad sensoryczny, ruchowy, somatyczny, oddechowy)
(Sadowski B., 2005). Oprécz sposobu oddychania w ZDr zakldécenia dotyczy¢ moga
takze innych funkcji prymarnych, takich jak zucie czy potykanie (Maruszewski,
1970). W omawianej populacji oséb obserwuje si¢ rowniez odchylenia od normy,
polegajace na opdznieniu w zakresie dojrzewania odruchéw ustno-twarzowych
(por. Kaczorowska-Bray, 2012, s. 223-262; Masgutowa, Regner, 2009).

Wymienione zaburzenia funkcjonowania narzagdéw mowy, w tym narzadow
artykulacyjnych, faczg sie réwniez z opdznieniem w dojrzewaniu sprawnosci moto-
ryki malej. Dysfunkcje moga objawiaé si¢ obnizaniem sprawnosci lub ograni-
czeniem sekwencji ruchéw artykulacyjnych. Dojrzewanie funkcjonalne aparatu
artykulacyjnego ksztaltuje sie¢ w powigzaniu ze sprawno$ciami w obrebie funk-
cji stuchowych, wzrokowych a takze przy rozwojowi umiejetnosci motorycznych,
np. opanowania sekwencji ruchéw w zakresie motoryki dtuzej. Opdznienie obser-
wowane, w ktérejs ze wspomnianych sfer moze oddzialywac na dojrzewanie pozo-
stalych, w tym na dynamike nabywania umiejetnosci jezykowych (por Lorenc, 2015).

Zaburzenia rozwoju ruchowego oraz integracji sensorycznej
u 0s6b z zespolem Dravet

Oprécz niepetnosprawnosci, ktéra dotyczy funkeji poznawczych w tym roz-
woju komunikacji u 0s6b z ZDr, zaburzony proces rozwojowy dotyczy réwniez
motorki. Poczatkowy, zgodny pod tym wzgledem z kalendarzem zdobywania
kamieni milowych rozwdj, po wystapieniu pierwszych atakéw padaczkowych
zostaje spowolniony, zahamowany lub dochodzi do jego regresu.
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Na skutek uszkodzen osrodkowego ukladu nerwowego dochodzi w tym do
zaburzen proceséw sensorycznych. Nieprawidlowosci dotycza réznych obsza-
réw dojrzewania zmystowego doprowadzajac do jego dezorganizacji. Zaburzenia
obejmujg zaréwno odbior jak i przetwarzanie bodzcow. Do przejawdw dysfunkeji
nalezg: zaburzenia napiecia mi¢$niowego, poczucia rownowagi, zaburzenia pole-
gajace na nadaktywnosci ruchowej. Wymienione dysfunkcje wraz oméwionymi
wezeéniej trudnosciami dotyczacymi rozwoju komunikacji oraz z towarzyszacymi
im zaburzeniami koncentracji uwagi, skladaja si¢ na obraz niepelnosprawnosci
wielorakiej. W funkcjonowaniu poszczegdlnych ukladéw zmystéw pojawia sie
nad- lub niedowrazliwos¢.

Do objawdéw zaburzen deprywacji zmystow, ktérych przyczyna jest dysfunkcja
wynikajgca z encefalopatii, nalezg zaburzenia bodzcéw czuciowych: zmystu dotyku,
ukladu proprioceptywnego i przedsionkowego. Ograniczenia obejmujace odbiér
bodzcéw czuciowych hamuja mozliwos¢ odkrywania wlasnego ciata, swojego
polozenia wzgledem otoczenia, zbierania informacji o sobie i przestrzeni wokot,
porzadkowania rzeczywistosci, co z kolei odbiera poczucie bezpieczenstwa oraz
hamuje zainteresowanie otaczajaca rzeczywistoscia (por. Olechnowicz, 1999, s. 59).

Do obrazu ZDr nalezy réwniez wystepowanie wad ortopedycznych spowodo-
wane obnizeniem napiecia mie$niowego, wewnetrzna rotacja konczyn i nieprawi-
dlowy chéd. W wyniku uszkodzen obejmujacych obszary o$rodkowego uktadu
nerwowego pojawiac sie moze ataksja oraz drzenia.

Rekomendacje po rozpoznaniu zespotu Dravet

Podjecie leczenia oraz terapii osob z ZDr wymaga wspolpracy grupy specja-
listow. Do grona tego naleza: neurolog, pediatra, genetyk, kardiolog, gastrolog,
endokrynolog, ortopeda, logopeda, fizjoterapeuta, psycholog, terapeuta zajeciowy.

Pierwszym z zadan jakie stoi przed lekarzami jest ustalenie farmakoterapii.
Istotnym okazuje si¢ w tym przypadku fakt, iz niektdre z tradycyjnie stosowanych
lekéw przeciwpadaczkowych, nie tylko nie pomagaja, ale u 0séb z ZDr powodo-
wacé moga wieksze natezenie wystepowania objawéw padaczki (Orphanet, 2008;
Pierzchala, 2010)". Informacje te dotycza réwniez profilaktycznego oddzialywania
np. przed szczepieniem (Orphanet, 2008).

1 Istnieja sugestie, Ze do lekdéw tych naleza: m.in.: Tegretol, Carbamazepine, Sabril, Vigabatrin,
Lamitrin, Lamotrygine, Luminalum, Phenobarbital (por. Orphanet, 2008). Dokument Orphanet
zawiera proponowane leki, ktére moga by¢ podawane np. przez pracownikéw pogotowia. Naleza do
nich m.in.: Walpronian, Klobazepam, Stiripentol w pofaczeniu z +/- Klonazepamem, Topiramatem,
Lewetiracetamem. Jako leki z wyboru, przy napadzie drgawkowym rekomendowane s3 m.in.
Diazepam oraz Clonozepam (Orphanet, 2008).
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Osoby z ZDr wymagaja wzmozonej pielegnacji, w tym zapewnienia im otocze-
nia ograniczajacego napady padaczkowe - chodzi to o ograniczenie migocacych
$wiatet oraz okreslonych rodzajow wzorow. Szczegdlnej opieki wymaga dziecko
z wysoka goraczka — zagrozeniem jest juz temperatura 38° (Pierzchata, 2010).

W stymulacji rozwoju komunikacji powinny zosta¢ uwzglednione wszystkie
ograniczenia. Celem terapii jest umozliwienie rozumienia i przekazywania infor-
magcji przez osobg z ZDr. Nalezy uwzgledni¢ mozliwo$¢ porozumiewania sie za
pomoca mowy, komunikacje wspomagajaca oraz alternatywng. W diagnozie logo-
pedycznej wskazana jest ocena stuchu, anatomii i fizjologii narzadéw mowy, funkgji
prymarnych, dojrzatosci odruchéw ustno-twarzowych, koordynacji oddechowo-
-fonacyjno-artykulacyjnej, praksji oralnej oraz normalizacji napiecia mie$niowego
w sferze twarzoczaszki. W terapii uwzglednia si¢ mozliwos¢ budowania wypo-
wiedzi — tworzenie fraz, w nauce uwzglednia si¢ zwigzki przyczynowo-skutkowe.
Ogol postgpowania ma na celu rozwijanie kompetencji komunikacyjnej. Zwraca
si¢ uwage na odbior i adekwatno$c¢ reakcji na wypowiedzi otoczenia. W stymulacji
mozliwosci komunikacyjnych uwzglednia si¢ sprawnosci pragmatyczne, sytuacyjne
i spoteczne. Celem postepowania w terapii logopedycznej powinno by¢ rozwijanie
zaburzonych funkcji. Cwiczenia, oprécz rozumienia mowy oraz rozwijanie moz-
liwosci komunikacyjnych, obejmujg prace nad skupieniem uwagi.

Rehabilitacja w zakresie motoryki duzej i postawy ukierunkowana jest na nor-
malizacj¢ napigcia posturalnego. Jego regulacja pozwala na podniesienie kontroli
aktu ruchu, co z kolei przeklada si¢ na utatwienie jego organizacji, w tym mody-
fikacji nieprawidtowych wzorcow postawy i ruchu. Celem tego rodzaju postepo-
wania jest dostarczenie osobie z ZDr takich doswiadczen sensomotorycznych,
ktdrych charakter zblizony jest do prawidlowego. Istotng role w terapii odgrywa
wypracowanie wlasciwego mechanizmu odruchu postawy. Na odruch ten skta-
daja si¢ reakcje automatyczne: nastawcze i rGwnowazne integrowane na poziomie
mostu, srdédmodzgowia, kory, mézdzku oraz jader podkorowych. Jednym z pod-
stawowych celow ¢wiczen jest zapobieganie powstawaniu przykurczéw, a takze
deformacji w obrebie stawdw (por. Binkunska, Szmalec, 2018).

Zakonczenie

Zaburzenia, a co za tym idzie ograniczenia, wynikajace z ZDr wpisuja si¢
w pojecie niepetnosprawnosci wielorakiej (Frochlich, 1998, s. 11). Celem rozwoju
nauk biologicznych, medycznych - w tym genetycznych i neurologicznych, a takze
terapeutycznych jest poszukiwanie srodkéw farmakologicznych oraz wypraco-
wanie technik teraputyczznych, ktérych wspélnym efektem byloby podniesienie
jakosci zycia pacjentéw z ZDr
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Podstawowe zadanie dotyczy strategii doboru i skutecznosci przyjmowanych
przez osoby z ZDr lekéw przeciwdrgawkowych. Obecnie trwajace badania tego
obszaru uwzgledniajg leczenie farmakologiczne, probe ograniczenia ilosci napa-
dow za pomocg diety, pojawiaja sie rowniez opcje opracowania nowych terapii
droga modyfikacji molekularnych z wykorzystaniem mutacji SCN1A (Mavashov
i in., 2023). Niewatpliwie optymalny sposéb prowadzenia pacjenta z ZDr prze-
klada si¢ na efekty pozostatych rodzajow terapii - terapii logopedycznej, SI, czy
zajeciowej. Natomiast wspolnym celem wszystkich wprowadzanych rodzajow
oddzialywania rehabilitacyjnego jest funkcjonalne przygotowanie osoby z ZDr
do Zycia codziennego, w tym samoobstugi czy komunikacji.

Wobec sprzezenia zaburzen motorycznych i komunikacyjnych - ich podlozem
jest wspolwystepowanie lekoopornej padaczki, uszkodzen osrodkowego ukladu
nerwowego oraz niepetnosprawnosci intelektualnej — jak réwniez w $wietle tego,
ze u 0s6b z analizowanym zespolem obserwuje sie fluktuacje mozliwosci naby-
wania okreslonych kompetencji, wynikajace z wystgpowania okreséw progresu
i regresu, istotne okazuje si¢ mozliwie intensywne wykorzystanie tego czasu, gdy
funkcjonowanie pacjenta pozostaje w progresie rozwojowym.
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