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Logopedic aspects of development
of children with Prader-Willi syndrome

ABSTRACT: Prader-Willi syndrome (PWS) is a rare, genetically determined disorder, most often
resulting from a deletion of chromosome 15, usually occurring as a result of a de novo mutation,
regardless of gender. Symptoms of the syndrome include muscle hypotonia in early life, hyperpha-
gia (excessive appetite), which can lead to obesity, hormonal disorders, psychomotor and speech
development delays, and cognitive and behavioral disorders. From a speech therapist’s point of
view, a child diagnosed with this syndrome requires multifaceted support from as early as possible
in life, due to characteristic structural and functional disorders. From a speech therapist’s point
of view, a child diagnosed with this syndrome requires multifaceted support from as early as pos-
sible in life, due to characteristic disorders in the structure and functioning of the orofacial sphere,
abnormalities in primary functions, including feeding disorders, as well as complex problems in
psychomotor development.

KEYwoRrDs: speech therapy issues, Prader-Willi syndrome, feeding, speech development

Logopedyczne aspekty rozwoju dzieci z zespotem Pradera-Williego

STRESZCZENIE: ZespOl Pradera-Williego (Prader-Willi syndrome, PWS) to rzadkie, genetycznie
uwarunkowane schorzenie, wynikajace najczesciej z delecji chromosomu 15, wystepujace zwykle
w wyniku mutacji de novo, niezaleznie od plci. Objawy zespotu obejmujg m.in. hipotonie migénio-
wa na poczatkowym etapie zycia, hiperfagie (nadmierny apetyt), mogaca prowadzi¢ do otyloéci,
zaburzenia hormonalne, opdZnienia rozwoju psychoruchowego i mowy oraz zaburzenia poznaw-
cze i behawioralne. Z punktu widzenia logopedy dziecko z diagnoza tego syndromu wymaga
wieloaspektowego wsparcia mozliwie od jak najwczes$niejszego momentu zycia, ze wzgledu na
charakterystyczne zaburzenia budowy i funkcjonowania sfery orofacjalnej, nieprawidlowosci
w przebiegu funkcji prymarnych, w tym zaburzenia w przyjmowaniu pokarmu, a takze zlozone
problemy w rozwoju psychoruchowym.

SLOWA KLUCZOWE: problemy logopedyczne, zespdt Pradera-Williego, karmienie, rozwdj mowy
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Introduction

Mona Griffer and Vijayachandra Ramachandra (2012, p. 426) distinguish five
elements that form the basis of a child’s language development. These are: intellec-
tual potential, opportunities for physical exploration of the environment, properly
functioning auditory and visual analyzers, and social interactions. Disorders in any
of these areas can be compensated for by using the others. From a speech thera-
pist’s point of view, this list should be expanded to include, among other things,
the proper structure and functioning of the orofacial sphere, normal reflexes, and
primary functions. The proper development of primary functions - sucking, swal-
lowing, and breathing - is the foundation of a child’s development. In the first
months of life, feeding is one of the key activities of an infant, ensuring proper
motor development and influencing the formation of the anatomy and function
of the orofacial system. In the case of children with Prader-Willi syndrome, feed-
ing from birth is a serious challenge for parents, specialists, and the child itself.

Prader-Willi syndrome is the most common genetic disorder associated with
obesity (Ziora, Kardas, Kubica, 2007, p. 24). The syndrome was first identified in
1956. Since then, most publications on Prader-Willi syndrome have focused on medi-
cal and genetic aspects of the syndrome. The prevalence of PWS in Europe varies
between 1:8,000 and 1:45,000 live births, depending on the source of information,
and it occurs equally in both sexes (Wierzba, 2014, p. 95; Krefft, Smigiel, Adamowski,
Stembalska, 2014; Krasiniska, Skowronska, 2017, p. 102). The prevalence of the syn-
drome is not related to race. The disorder is not hereditary, as the vast majority of
cases (99%) are de novo mutations (Cassidy, Williams, Dykens, 2000, pp. 136-146).

Depending on age, different clinical symptoms of the syndrome can be observed,
making it difficult to diagnose the condition, especially in the youngest patients
(Kapczuk, Ben-Skowronek, Trojanowska-Szostek, Katska, 2012, p. 82). According to
the criteria of V.A. Holm et al. (1993), modified by M. Gunay-Aygun et al. (2001), the
indications for cytogenetic and molecular diagnosis of Prader-Willi syndrome are:

Up to 2 years of age — significant muscular hypotonia’, significantly reduced
activity and increased sleepiness, weakened deep tendon reflexes, very

1 Muscle hypotonia, as described by P. Komasinska and B. Steiborn (2020: 28), “usually mani-
fests itself in the first months of a child’s life, but often obstetric history data indicate the presence
of hypotonia already during the fetal period.”
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weak or absent sucking reflex, inability to breastfeed, need for feeding via
a nasogastric tube;

Between 2 and 6 years of age — psychomotor development delay as well as
significant muscular hypotonia and weak sucking reflex (data from medi-
cal history);

Ages 6-12 - history of muscle hypotonia (often persistent) and weak suck-
ing reflex, global psychomotor developmental delays, excessive appetite and
central obesity, dysmorphic features;

Over 12 years of age — excessive appetite and central obesity (in the absence
of preventive measures), cognitive disorders, intellectual disability, hypo-
gonadotropic hypogonadism, and/or behavioral disorders (according to:
Obersztyn 2021, pp. 639-640).

Certain features of the behavioral profile of a patient with PWS depend on
the type of change in genetic material. Thanks to cytogenetic and molecular
studies, it is possible to distinguish between genetic subtypes of the syndrome,
which differ in some symptoms (Krefft, Smigiel, Adamowski, Stembalska, 2014).
The differences in phenotype are mainly evident between the two most common
disorders: paternal deletion 15q11-13 and maternal uniparental disomy (Goéralska,
Bednarczuk, Roston et al., 2018, p. 358).

Communication functioning of children with PWS

According to the subject literature, children with PWS acquire the ability to
speak later than their peers, and their passive vocabulary is much richer than
their active vocabulary. However, their speech is unclear and not always gram-
matically correct; as a result, it is often incomprehensible (Smyk, 2017, p. 203;
Bleszynski, Brzozowska-Misiewicz, Twardo, 2021, p. 436). Due to the presence of
hypotonia, gross motor skills and speech development in children with PWS are
delayed - their first words may not appear until the age of 2 (Grechi, Cammarata,
Mariani, 2012, p. 3). Speech is characterized by poor vocabulary and difficulties
in understanding linguistic and grammatical structures (Wierzba, 2014, p. 95).

Pronunciation is described as imprecise in terms of articulation, nasal, with
insufficient intonation, unnatural pitch and roughness of voice, and disturbed pros-
ody. All this, combined with the slow speech rate of people with PWS, may resemble
the characteristics of flaccid dysarthria (Lewis, 2006, p. 272). Language problems
concern grammar, morphology, narrative, and pragmatics (Lewis, 2006, p. 272).

The causes of speech development difficulties include:

reduced muscle tone (hypotonia),
anatomical defects (e.g., high arched palate),
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abnormalities in saliva production,

cognitive deficits,

reduced respiratory support,

neurological disorders manifested by difficulties in remembering sound
sequences and planning the movement of articulatory organs (Smyk, 2017,
p. 203; Lewis, 2006, pp. 273-274).

Recurrent upper respiratory tract infections and hypertrophy of the third
tonsil are also significant for speech development in people with PWS. Table 1
below lists the main clinical features of PWS that affect speech and language
development in this group.

Table 1
Clinical features of Prader-Willi syndrome and communication disorders in this group

Impact of clinical features

Clinical features
on speech/language

Oral cavity: Impaired articulation skills
micrognathia (small mandible)
narrow palate

Gothic palate

Larynx: Difficulties in determining voice pitch
altered development due to endocrine problems

Teeth: Impaired articulation skills
gradual deterioration due to reduced saliva
secretion and enamel hypoplasia

Hypotonia:
poor mobility of the palate and throat
stretching of the laryngeal muscles
slow articulation movements

Cognitive functions:
developmental delay
sequential thinking

Behavioral disorders:
aggressive outbursts
stubbornness
manipulative behavior
depression
emotional instability
obsessive-compulsive disorder
self-harm: skin picking
difficulties in social interactions
difficulty understanding social norms

Nasalization

Difficulty determining pitch

Imprecise articulation and slow speech
rate

Delayed development of active speech
and comprehension
Impaired narrative skills

Impaired pragmatic skills

Source: Own study based on: Lewis, 2006, p. 273.
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Articulation

B. Lewis states that the most likely cause of difficulties in articulating sounds
is weakened motor function of the articulatory organs, especially difficulty in
verticalizing the tongue and performing rapid, precise, alternating movements
of the articulators (Lewis, 2006, p. 274). Errors in sound production include eli-
sions, substitutions, deformations, consonant simplifications, and difficulties in
sequencing syllables. Usually, the most difficult phonemes to pronounce are those
that are most complex in terms of motor skills, such as /s/, /$/, /r/, and consonant
clusters (Lewis, 2006, p. 274). Mundson-Davis mentions that characteristic fea-
tures of the facial structure in people with PWS, such as a short lower lip, arched
mouth, high arched palate, small mandible, and malocclusion, can cause articula-
tion problems (Mundson-Davis, 1988, pp. 124- 133, as cited in: Midro, Olchowik,
Lebiedzinska, Midro, 2009, p. 153).

Researchers indicate that children with PWS master the ability to articulate
sounds correctly later than their healthy peers (Thompson, Butler, MacLean,
Joseph, 1996, p. 8; Downey, Knutson, 1995, pp. 142-155, as cited in: Lewis, 2006,
p. 274), while some patients exhibit atypical patterns, such as phonological dis-
orders or speech apraxia (Munson-Davis, 1988, pp. 124-133, as cited in Lewis,
2006, p. 274), which may result from varying degrees of neurological disorders
(Bleszynski, Brzozowska-Misiewicz, Twardo, 2021, p. 436). Children with speech
apraxia often do not develop intelligible speech until school age, so it may be
helpful to incorporate alternative or augmentative communication, which would
reduce the level of frustration resulting from communication difficulties and
enable the user to expand their vocabulary and language skills (Lewis, 2006, 274).

Vocabulary

People with Prader-Willi syndrome usually have a poor vocabulary, which
may be due to insufficient stimulation of speech development (Libura, 2007, p. 53).
Sometimes children know a word but do not use it because it is difficult to articu-
late. Older children, on the other hand, may withdraw from more advanced verbal
communication, resorting to simple, basic gestures, words, and phrases, often due
to frustration caused by their statements not being understood by those around
them. An additional problem is that they often have difficulty organizing their con-
ceptual system, i.e., categorizing, identifying opposites, establishing hierarchies,
generalizing, and abstracting (Libura, 2007, p. 53).



LOGOPEDIASILESIANA.2025.14.01.07
p. 6 of 37 Aleksandra Wach, Katarzyna Kaczorowska-Bray

Voice

The voice of a person with PWS may differ from what is expected for their
gender and age in terms of pitch, quality, intensity, and resonance - it is often
high-pitched, rough, hoarse, low-intensity, with audible nasal noise (Lewis, 2006,
p. 274). Abnormalities in the development of the larynx can lead to an excessively
high voice, while open nasalization is caused by hypotonia, which makes it diffi-
cult for the soft palate to make tight contact with the back of the throat, as well as
delayed palatal movement. Although open nasalization is most commonly reported
in these patients, cases of closed nasalization are also sometimes observed. Growth
hormone therapy, which is used in some cases and can affect voice pitch, is also
significant for the voice. In order to reduce open nasal speech and thus improve
speech intelligibility, surgical procedures similar to those used in patients with cleft
palate can be used in patients with Prader-Willi syndrome (Lewis, 2006, p. 275).

Speech fluency

Speech fluency disorders, such as stuttering or cluttering, are rare in people
with Prader- Willi syndrome (Lewis, 2006, p. 275). There has not been sufficient
research on this topic, but clinical observations indicate that sporadic symptoms of
speech disfluency are caused by the linguistic and cognitive deficits of patients. In
addition, slow speech rate, impaired prosody, and poor motor skills in the articula-
tory organs affect the natural rhythm and melody of speech (Lewis, 2006, p. 275).

Forming longer utterances

Those with Prader-Willi syndrome usually exhibit language difficulties, both
in terms of understanding and producing speech, with difficulties in active speech

2 According to research by Kleppe et al. (1990; as cited in Defloor, van Borsel, Curfs, 2000, p. 87),
the percentage of speech disfluencies among the 18 children with PWS studied ranged from 1 to 34%,
with interjections (36%) and revisions being the most common, accounting for 26% of the total number
of disfluencies. Other types of disfluencies, such as repetition of words, parts of words, phrases, and
incomplete phrases, accounted for 16%, 10%, 9%, and 3% of all disfluencies, respectively; no repetitions
of single sounds were recorded. However, the researchers found that despite the presence of speech
disfluencies in many of the subjects, only one of them exhibited characteristics typical of stuttering.
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being more pronounced (Kleppe, Katayama, Shipley, Foushee, 1990, pp. 300-309).
Analysis of speech samples has led to the conclusion that these individuals con-
struct shorter utterances than their peers and, as a result, their narrative abili-
ties are at a lower level; they have difficulty recalling the content of stories they
have heard before, as well as answering questions about facts and conclusions.
Although language problems contribute to low narrative skills, there are also other
possible causes for these difficulties, such as poor short-term memory, auditory
processing disorders, or other cognitive deficits that affect the conversational
skills of people with PWS and make it difficult for them to function in society
(Lewis, 2006, p. 285, p. 276).

Children with PWS also have problems mastering the grammatical aspects
of language, often using only one- or two-word utterances for a long time, char-
acteristic of the language level of 2-year-olds (Bleszynski, Brzozowska-Misiewicz,
Twardo, 2021, p. 437). They rely on the simplest parts of a sentence, omitting, for
example, prepositions and other monosyllabic expressions. They sometimes cre-
ate their own grammatical constructions, which can only be understood by those
closest to them. However, some members of this group merely rely on intona-
tion and gestures in the appropriate context, which may be due to articulation
problems or deeper neurological disorders (Bleszynski, Brzozowska-Misiewicz,
Twardo, 2021, p. 437).

Sarimski’s (1997) research, based on tests and assessment of spontaneous speech,
shows that school-age children with PWS are able to form utterances consisting of
complete sentences (as cited in: Midro, Olchowik, Lebiedzinska, Midro, 2009, p. 153).

Other communication problems also include pragmatic deficits - difficulty
in maintaining the topic of conversation, waiting for one’s turn in dialogue, and
using language that is appropriate to the topic of conversation (Sarimski,1997,
as cited in: Midro, Olchowik, Lebiedzinska, Midro, 2009, p. 153). Pragmatic dis-
orders may be the result of behavioral problems, which are an integral part of
Prader-Willi syndrome (Thompson, Butler, MacLean, Joseph, 1996, pp. 6-8).

Understanding

In children with PWS, as in healthy children, passive speech precedes active
speech, but in people with this syndrome, active speech develops much later and
is significantly less effective (Bleszynski, Brzozowska-Misiewicz, Twardo, 2021,
p. 436; Libura, 2006, p. 27). Comprehension is usually at a fairly high level; chil-
dren are good at understanding what others say, but they may have difficulty with
complex grammatical structures, especially those in which the relationships in
a sentence are expressed by a specific grammatical order. An additional problem
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in understanding speech may be exacerbated by the fast pace of the speaker’s speech
(Bleszynski, Brzozowska-Misiewicz, Twardo, 2021, pp. 437-438).

Research by Kleppe and colleagues (1990) shows that speech comprehen-
sion in all 18 children and adolescents with Prader-Willi syndrome was below
the age norm, with deficits being more noticeable in the group of older children
and adolescents (as cited in Midro, Olchowik, Lebiedzinska, Midro, 2009, p. 153).
Research by Akefeldt and colleagues (1997) in a group of 22 subjects (including
11 with PWS and 11 without) did not show any clear differences in speech com-
prehension between those with the syndrome and their healthy peers (as cited in:
Midro, Olchowik, Lebiedzinska, Midro, 2009, p. 153).

The level of intellectual development undoubtedly has the most significant
impact on the development of speech perception. The vast majority of people with
PWS have reduced intellectual functioning and intellectual disability (Table 2).

Table 2
Distribution of intelligence quotient (IQ) scores in people with Prader-Willi syndrome
Intelligence quotient (IQ) Percentage (%)
Normal 5
Lower limit of normal (75-85) 27
Mild intellectual disability (55-69) 34
Moderate intellectual disability (40-54) 27
Severe and profound intellectual disability (<40) 6

Source: Own study based on: Géralska, Bednarczuk, Roslon, Libura et al., 2018, p. 359.

Methodology of own research

The aim of the study was to:
to become acquainted with the experiences of parents in feeding a child
with PWS (feeding method and time, feeding accessories, alternative feed-
ing, feeding difficulties, pacifiers, expanding the diet, first signs of increased
appetite, specialist feeding assistance),
to learn about motor development in the first two years of a child’s life,
to learn about the course of speech development in the first two years of
achild’s life.
The data was collected using an interview questionnaire (proprietary tool) com-
pleted by parents of children with Prader-Willi syndrome. Although the study con-
cerned children up to 2 years of age, it was also completed by caregivers of older
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patients, using a retrospective approach. The interview was collected via the Internet —
the link was sent by e-mail and social media (Facebook, Instagram). The question-
naire used to collect data was constructed in Polish and English. Data on the devel-
opment of 14 Polish children and 4 children from abroad - from Japan, England, the
United States and Brazil — were obtained. Twenty questionnaires were completed and
returned, concerning 20 people with Prader-Willi syndrome aged between less than
2 and 20 years. Half of the results collected concerned girls and half concerned boys.

Pregnancy and childbirth

The pregnancy period was complicated in most cases. Thirteen out of twenty
women felt little or no fetal movement, four had polyhydramnios, and five were diag-
nosed with intrauterine growth restriction. Only one respondent underwent prena-
tal genetic testing during pregnancy, which did not reveal Prader-Willi syndrome.

Twelve children were born prematurely or borderline premature. The birth of
eight children may be considered full-term (Figure 1).

Figure 1
Week of pregnancy in which the child was born
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Source: own study.

Given the above-mentioned problems occurring during the prenatal period, it
is not surprising that in the vast majority of cases (17 out of 20) the delivery was
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performed by caesarean section. One natural delivery was assisted by vacuum
extraction.

The condition of the babies after birth, expressed in Apgar scores, was satis-
factory in most cases: four babies scored 10 on the Apgar scale, five scored 9, and
another four showed some signs of fatigue, which was assessed at 8 points. In the
case of the remaining babies, the scores showed some fluctuations, but after a few
minutes, their condition stabilized (8/9 points). Initially, points were deducted due
to reduced muscle tone, blue skin color, weakened reflexes, and breathing difficulties.

Problems during the prenatal and perinatal periods were reflected in the need
to hospitalize most of the children. Their average length of stay in the hospital
ward was 39 days. Most of them (17 out of 20) were placed in an incubator imme-
diately after birth, with an average duration of approximately 2 weeks. Fourteen
did not require oxygen support.

Initial symptoms and diagnosis of PWS

As P. Komasinska and B. Steiborn write: “Prader-Willi syndrome may be
misdiagnosed in the first months of a child’s life as a neuromuscular disorder.
Infants with this syndrome present profound hypotonia from birth, a very weak
sucking reflex (often requiring feeding via a nasogastric tube), quiet crying, and
lack of reflexes (despite the central origin of the flaccidity).

However, because spontaneous limb movements are preserved, diagnosis is
difficult (Komasinska, Steiborn 2020, p. 29).

All surveyed caregivers stated that their children demonstrated key symptoms
of PWS during the neonatal period, namely: hypotonia, absence or significant
weakness of the sucking reflex, and lack of hunger cues. These symptoms became
the basis for further diagnostic measures, which showed that the cause of the syn-
drome in most children (11 out of 20) is a deletion of the long arm of chromosome
15. In five cases, the cause of PWS is maternal uniparental disomy. Unfortunately,
in the case of four children, it was not possible to obtain an answer to this question.

Feeding children from birth to the end of the second year of life

The vast majority of newborns (18 out of 20) required tube feeding as a result
of problems indicated by their caregivers (hypotonia, problems with reflexes and
feeling hungry). None of them were fed enterally via PEG (percutaneous endoscopic
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gastrostomy). This method of feeding was maintained for varying periods of time,
depending on the needs (Figure 2).

Figure 2
Duration of tube feeding

For most children (15), tube feeding was started in the first week of life. Two
children were fed in this way from the second week, and one from the third week.
Two respondents indicated that their charges did not need alternative feeding.

Similarly, most children (12 out of 20) required assisted feeding, i.e., other than
breastfeeding or bottle feeding, but still in a non-invasive manner. Five parents
indicated that they used a pipette as their assisted feeding method, four used
a cup and spoon, while others used a syringe, drain, and SNS. It is worth noting
that one respondent could give several answers, which may mean that one child
used several methods of assisted feeding (Figure 3).

The time spent on each feeding was prolonged in the study group. For exam-
ple, a single feeding for seven children between birth and 3 months of age took
up to an hour. The remaining data collected is presented in Table 3. None of the
children studied in the neonatal and infant periods woke up on their own to
feed - it was necessary to wake them at specific intervals. The vast majority of
respondents fed their children during the day (18 out of 20) and at night (15 out
of 20) at 3-hour intervals.

4

N

<2 weeks
2 weeks

3 weeks

1 month
1,5 month
2 months
3 months
4 months
5 months
6 months

Source: own study.
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Figure 3
Type of assisted feeding used

not used 2]
pipette

cup

spoon
|
syringe -1
v
0

Source: own study.

Table 3
Duration of a single feeding at different stages of a child’s life
15 minutes 20 30 45 more than
. . . 1 hour
or more minutes minutes minutes 1 hour
0-3 1 4 5 7 4
months
3-6
months 4 ! 3 7 4
6-9 5 6 5 3 1
months
o-12 6 5 7 2
months

Source: own research.

Feeding problems affected the assessment of children’s weight gain. Nine of the
caregivers surveyed stated that their charges gained weight “poorly” in the first
months of life. Seven respondents described weight gain as very poor, and only
four as good. However, these respondents noted that their child’s stable weight
gain was due to prolonged tube feeding combined with oral feeding and stimula-
tion of the sucking reflex. It should be noted that most parents (15 respondents)
used the support of a feeding therapist during the first two years of their child’s life,
including the help of a neuro-speech therapist or speech therapist (12 respondents).
A few individuals mentioned a pediatrician, rehabilitation specialist, and physical
therapist as people who dealt with their child’s feeding difficulties.
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The problems reported by caregivers most often included reluctance to eat
(8 respondents), prolonged feeding time (7 respondents), and poor weight gain in
the child (6 respondents). Others included: lack of sucking, difficulties resulting
from hypotonia, fear of choking, difficulties in using a feeding tube, the need to
follow a feeding schedule, but also problems resulting from self-blame for behav-
iors that interfere with food intake’. The data is presented in Figure 4.

Figure 4
The greatest difficulties in feeding children according to the opinions of surveyed caregivers

lack of sucking
hypotonia

fear of choking
difficulties in using
a feeding tube

lack of feeding tube

poor weight gain
in the child

self-blame

need to follow
a feeding schedule

prolonged feeding
time

reluctance to eat

o
[N
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Source: own research.

In the caregivers’ opinion, expanding the diet did not cause as many problems
as feeding in the first six months of the child’s life*. Eleven respondents reported
that expansion of the diet began as standard - in the 5th-6th month of the child’s
life, and another two respondents - in the 7th and 8th month. Other respondents
decided to do so a little later and introduced foods other than milk at 9 months
or even after the child’s first birthday (Figure 5).

3 Statements from respondents: “I was angry with her for turning her head away and not want-
ing to catch it.” “She had no appetite at all, everything had to be forced down her throat.” “Feeding
achild who doesn’t want to be fed.” “I felt like I had failed as a mother. I felt frustrated that I couldn’t
feed my own child.”

4 Parents’ comments: “In my opinion, it went quite smoothly compared to bottle feeding (which
I remember very badly).” “We started expanding his diet when he was 6 months old and saw that
he was becoming interested in food™.

» <« »
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Figure 5
Start of diet expansion
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Source: own research.

During the diet expansion period, children most often ate fruit and fruit
purees (12 responses), but also vegetables, which were indicated by four respond-
ents, and yogurt (2 respondents). There were also six responses indicating a com-
plete lack of problems with expanding the diet and children willingly eating “eve-
rything”. It is worth noting that each respondent could mention several things,
hence more than 20 responses.

Speech development in the group of surveyed children with PWS

Obtaining information from caregivers about the appearance of phenomena
such as babbling and cooing in a child’s development is usually not a simple matter,
as many parents do not differentiate between these forms of vocalization. However,
in the case of half of the respondents, nothing happened that could cause them
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concern - their children vocalized/babbling like other toddlers - the respond-
ents indicated the beginning of babbling at 6 months of age. Five respondents
confirmed a delay - they noted babbling in their children after 9 months. The
others did not answer this question.

The recording of the first words spoken by a child is slightly different, as this
is usually a significant event for the family. The first words appeared in six chil-
dren between 10 and 18 months of age, and in eight children between 18 and
24 months of age. In the case of four children, the delay was already significant,
as they reached the level of their first word after 24 months of age. Unfortunately,
it was not possible to collect data from two respondents.

In an attempt to determine when the sentence stage began, information was
collected from eighteen respondents. There was a significant discrepancy in the
information about when the first sentences appeared. Three children began to con-
struct simple sentences at a typical age, i.e. between 2 and 3 years of age, while six
children began to do so later, between 3 and 4 years of age. Another six achieved
this skill between the ages of 4 and 5 and after the age of 5. The greatest delays were
noted in four children who used single words despite being over the age of five.

Motor development

In order to describe motor problems in the group of children with PWS, infor-
mation was collected in interviews on the acquisition of skills such as sitting and
crawling. Table 4 below shows the normative time of occurrence of so-called
milestones in motor development.

Table 4
Selected motor skills in the development of a child up to the age of 2

Time of skill acquisition

Skill (milestones) Average time (months)

(months)

Sitting independently for 48 53
a moment

Sits securely. v'vhen placed in 5.9 6.6
a seated position

Sits down independently 6-11 83
Crawling 9-12 10.8
Standing independently 9-16 11.0
Takes 3 steps independently 9-17 11.7

Source: Own research based on Stoinska, 2016, p. 84.
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When determining the time of achieving sitting skills, most respondents
(16 responses) indicated that their children showed delays in this area. Only three
of those seated sat confidently at 8-9 months, which is within the so-called norm,
although it was at the upper limit. One person did not provide any information.

For most children (11 responses), crawling did not occur at the typical time.
Six did not crawl at all. Only three children began crawling within the established
age range, thus achieving a certain level of independence in accessing their sur-
roundings at the appropriate time.

As many as fifteen respondents confirmed that their children were unable to
stand with assistance (e.g., with furniture) at the typical age range, and only three
developed this skill according to the norm. Two respondents did not provide any
information. Most children (11 responses) did not achieve independent standing
at the average age for this skill. Five children acquired this skill within the norm -
between 9 and 16 months. Four respondents did not answer this question.

Similar problems were noted in children learning to walk independently - in
this case, fifteen started walking late, and only four reached this developmental
milestone on time. One person did not provide an answer.

Conclusion

The data collected in the study confirmed the assumptions made, including
those concerning the prenatal and perinatal periods — most pregnant women (65%)
had poor perception of fetal movements, and most newborns (80%) had low Apgar
scores. The most common cause of the lower scores was weakened muscle tone.

In terms of feeding problems, it was found that

all of the respondents’ children had problems with the sucking reflex and signifi-
cant hypotonia, and in the first months did not signal hunger nor wake up to feed;
this made it impossible to breastfeed the child;

most children (80%) initially had difficulty gaining weight;

the vast majority (90%) required alternative feeding via a tube;

some children (60%) required alternative feeding, e.g., by cup, spoon, or pipette;
single feedings, especially in the first months of life, took longer in all children
(100%) than in healthy infants;

most children (75%) were under the care of a specialist due to feeding difficul-
ties; in 80% of cases, this was a speech therapist.

most children showed delayed speech development (especially after the babbling
period) and motor development compared to healthy peers;

most (85%) are under the care of a speech therapist and a physical therapist (75%),
as well as specialists in various fields.
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The only unconfirmed assumption concerned the timing of starting to expand
the diet — it was assumed that most children with delays would start eating foods
other than milk due to difficulties in maintaining a stable posture. However, most
of the respondents mentioned that the expansion of the diet was started typically,
most often at 6 months of age.

Data from the literature and the results of a study conducted among care-
givers of children with PWS confirm the need for speech therapy diagnosis in
this group of children as soon as possible as well as the initiation of activities to
stimulate and support both feeding and speech development. Early detection of
reduced muscle tone should be an indication for such therapy. The waiting time
for a medical diagnosis and diagnosis of PWS can be filled with speech therapy
interventions that are beneficial for the children’s development.
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Logopedyczne aspekty rozwoju dzieci
z zespotem Pradera-Williego

STRESZCZENIE: ZespOl Pradera-Williego (Prader-Willi syndrome, PWS) to rzadkie, genetycznie
uwarunkowane schorzenie, wynikajace najcze$ciej z delecji chromosomu 15, wystepujace zwy-
kle w wyniku mutacji de novo, niezaleznie od plci. Objawy zespolu obejmuja m. in. hipotonig
mie$niowa na poczatkowym etapie Zycia, hiperfagie (nadmierny apetyt), mogaca prowadzi¢ do
otytoéci, zaburzenia hormonalne, opéznienia rozwoju psychoruchowego i mowy oraz zaburze-
nia poznawcze i behawioralne. Z punktu widzenia logopedy dziecko z diagnoza tego syndromu
wymaga wieloaspektowego wsparcia mozliwie od jak najwczesniejszego momentu zycia, ze wzgle-
du na charakterystyczne zaburzenia budowy i funkcjonowania sfery orofacjalnej, nieprawidtowo-
$ci w przebiegu funkcji prymarnych, w tym zaburzenia w przyjmowaniu pokarmu, a takze zlozo-
ne problemy w rozwoju psychoruchowym.

SLowa KLUCZOWE: problemy logopedyczne, zespdt Pradera-Williego, karmienie, rozwdj mowy

Logopedic aspects of development of children with Prader-Willi Syndrome

ABSTRACT: Prader-Willi syndrome (PWS) is a rare, genetically determined disorder, most often
resulting from a deletion of chromosome 15, usually occurring as a result of a de novo mutation,
regardless of gender. Symptoms of the syndrome include muscle hypotonia in early life, hyperpha-
gia (excessive appetite), which can lead to obesity, hormonal disorders, psychomotor and speech
development delays, and cognitive and behavioral disorders. From a speech therapist’s point of
view, a child diagnosed with this syndrome requires multifaceted support from as early as possible
in life, due to characteristic structural and functional disorders. From a speech therapist’s point of
view, a child diagnosed with this syndrome requires multifaceted support from as early as possi-
ble in life, due to characteristic disorders in the structure and functioning of the orofacial sphere,
abnormalities in primary functions, including feeding disorders, as well as complex problems in
psychomotor development.

KEYywoRrbDs: speech therapy issues, Prader-Willi syndrome, feeding, speech development

®)

Vs Ag


https://orcid.org/0009-0003-1765-8001
https://orcid.org/0000-0003-4510-9002
http://creativecommons.org/licences/by-sa/4.0/deed.pl

LOGOPEDIASILESIANA.2025.14.01.07
.20z 37 Aleksandra Wach, Katarzyna Kaczorowska-Bray

Podziekowanie

Autorki skladajg serdeczne podzigkowanie Panu Profesorowi Arkadiuszowi
Manskiemu za wszelkg pomoc i wsparcie.

Wprowadzenie

Mona Griffer i Vijayachandra Ramachandra (2012, s. 426) wyr6zniaja pie¢ ele-
mentoéw tworzacych baze rozwoju jezykowego dziecka. Sg to: potencjal intelektu-
alny, mozliwosci fizycznej eksploracji otoczenia, prawidlowo funkcjonujace anali-
zatory stuchu i wzroku oraz interakcje spoteczne. Zaburzenia w obrebie kazdego
z nich moga by¢ kompensowane dzieki wykorzystaniu pozostalych. Z punktu
widzenia logopedy nalezaloby te liste rozszerzy¢ i wpisa¢ miedzy innymi wiasci-
wa budowe i funkcjonowanie sfery orofacjalnej, prawidtowy przebieg odruchéw
oraz czynnosci prymarnych. Prawidlowy rozwoéj funkeji prymarnych - ssania,
polykania i oddychania - stanowi bowiem fundament rozwoju dziecka. W pierw-
szych miesigcach zycia to wlasnie karmienie jest jedng z kluczowych aktywnosci
niemowlecia, ktora zapewnia mu odpowiedni rozwdj motoryczny oraz wptywa na
ksztaltowanie si¢ anatomii i funkcji uktadu orofacjalnego. W przypadku dzieci
z zespotem Pradera-Williego karmienie od narodzin stanowi powazne wyzwanie
dla rodzicow, specjalistow i dla samego dziecka.

Zespol Pradera-Williego to najczestsze zaburzenie genetyczne wystepujace
z otylodcia (Ziora, Kardas, Kubica, 2007, s. 24). Po raz pierwszy zidentyfikowa-
no ten syndrom w 1956 roku. Od tego czasu wiekszos¢ publikacji dotyczacych
zespotu Pradera-Williego skupiala si¢ na aspektach medycznych i genetycznych
tego zespolu. Czgstos¢ wystepowania PWS! na terenie Europy waha si¢ w zalez-
nosci od zrédla informacji miedzy 1:8 000, a 1:45 000 zywo urodzonych dzieci,
ujawniajgc sie w réwnym stopniu u obu plci (Wierzba, 2014, s. 95; Krefft, Smigiel,
Adamowski, Stembalska, 2014; Krasinska, Skowronska, 2017, s. 102). Frekwencja
zespolu nie ma zwigzku z rasg czlowieka. Zaburzenie nie jest dziedziczne - zde-
cydowana wigkszos¢ przypadkow (99%) to mutacje de novo (Cassidy, Williams,
Dykens, 2000, s. 136-146).

Zaleznie od wieku mozna zaobserwowa¢ rozne objawy kliniczne zespotu, co
utrudnia rozpoznanie jednostki, szczegélnie u najmlodszych (Kapczuk, Ben-
-Skowronek, Trojanowska-Szostek, Katska, 2012, s. 82). Zgodnie z kryteriami

1 PWS - Prader-Willi syndrome, zespol Pradera-Williego. Skrot ten bedzie uzywany w pracy
dla wygody Czytelnika.
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V.A. Holm i wspotpracownikow (1993), zmodyfikowanymi przez M. Gunay-Aygun
i wsp. (2001), wskazaniami do przeprowadzenia diagnostyki cytogenetyczno-mole-
kularnej w kierunku zespotu Pradera-Willego sa:

Do 2 r.z. — znaczna hipotonia mie$niowa?, znaczne obnizenie aktywnosci

i wzmozona senno$¢, ostabione glebokie odruchy $ciegniste, bardzo staby
odruch ssania lub jego brak, niemoznos$¢ karmienia piersia, koniecznos¢ kar-
mienia przez sonde dozolagdkowsg;

W wieku 2-6 lat — opdznienie rozwoju psychoruchowego oraz znaczna hipo-
tonia migsniowa i staby odruch ssania (dane z wywiadu);

W wieku 6-12 lat - w wywiadzie hipotonia mig¢$niowa (czesto przetrwata) oraz
staby odruch ssania, globalne opdznienia w rozwoju psychoruchowym, nad-
mierne taknienie i otylo$¢ centralna, cechy dysmorfii;

Powyzej 12 lat — nadmierne faknienie i otylo$¢ centralna (przy braku dziatan
profilaktycznych), zaburzenia poznawcze, niepelnosprawno$¢ intelektualna,
hipogonadyzm hipogonadotropowy i/lub zaburzenia zachowania (za: Obersz-
tyn 2021, s. 639-640).

Pewne cechy z profilu behawioralnego pacjenta z PWS zalezg od rodzaju
zmiany w materiale genetycznym, a dzieki badaniom cytogenetycznym i mole-
kularnym mozliwe jest rozréznienie genetycznych podtypéw zespolu, réznigcych
sie niektérymi objawami (Krefft, Smigiel, Adamowski, Stembalska, 2014). R6z-
nice w fenotypie zaznaczaja si¢ gléwnie miedzy dwoma najczesciej wystepujacy-
mi zaburzeniami: delecjg ojcowska 15q11-13, a matczyna disomig uniparentalng
(Géralska, Bednarczuk, Roston i in., 2018, s. 358).

Funkcjonowanie komunikacyjne dzieci z PWS

Zgodnie z literaturg przedmiotu stwierdza si¢, ze dzieci z PWS nabywaja
umiejetno$¢ mowy pézniej niz ich réwiesnicy, a ich stownik bierny jest duzo
bogatszy od czynnego. Natomiast mowa jest niewyrazna i nie zawsze poprawna
gramatycznie, a co za tym idzie - czesto bywa niezrozumiata (Smyk, 2017, s. 203;
Bleszynski, Brzozowska-Misiewicz, Twardo, 2021, s. 436). Ze wzgledu na obecng
hipotoni¢ motoryka duza i rozwdj mowy dzieci z PWS jest opdzniony - pierwsze
stowa moga pojawic si¢ dopiero w 2. roku zycia (Grechi, Cammarata, Mariani, 2012,
s. 3). Mowa charakteryzuje si¢ ubogim zasobem stownictwa, a takze trudnosciami
w zakresie rozumienia struktur jezykowych i gramatycznych (Wierzba, 2014, s. 95).

2 Hipotonia mie$niowa, jak pisza P. Komasinska i B. Steiborn (2020: 28) ,na ogét ujawnia sie
w pierwszych miesiacach Zycia dziecka, jednak czesto dane z wywiadu potozniczego wskazuja na
wystepowanie wiotkosci juz w okresie ptodowym”.
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Opisywana jest jako nieprecyzyjna pod wzgledem artykulacyjnym, nosowa,
z niedostatecznie podkreslong intonacjg, nienaturalng wysokoscia i szorstkos$cia
glosu oraz zaburzong prozodia. To wszystko, w polaczeniu z powolnym tempem
mowy u oséb z PWS, moze przypomina¢ cechy dyzartrii wiotkiej (Lewis, 2006,
s. 272). Problemy jezykowe dotycza gramatyki, morfologii, prowadzenia narracji
oraz pragmatyki wypowiedzi (Lewis, 2006, s. 272).

Jako przyczyny trudnosci w rozwoju mowy mozna wymienic:

obnizone napiecie migsniowe (hipotonie),

wady anatomiczne (np. podniebienie gotyckie),

nieprawidtowosci w produkg;ji $liny,

deficyty poznawcze,

zmniejszone wsparcie oddechowe,

zaburzenia neurologiczne przejawiajace sie trudnosciami w zapamietywaniu
sekwencji dZzwiekow oraz planowaniu ruchéw narzadéw artykulacyjnych (Smyk,
2017, s. 203; Lewis, 2006, s. 273-274).

Nawracajgce infekcje gornych drég oddechowych, a takze przerost trzeciego
migdatka sg nie bez znaczenia dla rozwoju mowy u 0séb z PWS. Ponizej w tabeli
1 wskazano gtéwne cechy kliniczne PWS wplywajace na rozwoj mowy i jezyka
w tej grupie.

Tabela 1
Cechy kliniczne zespotu Pradera-Williego a zaburzenia komunikacji w tej grupie
Cechy Kliniczne Wplyw cech k1.1n1cznych
na mowe/jezyk

Jama ustna:

mikrognacja (mala zuchwa)
waskie podniebienie
podniebienie gotyckie

Ostabione umiejetnosci artykulacyjne

Krtan:
zmieniony przebieg rozwoju ze wzgledu
na problemy endokrynologiczne

Trudno$ci z okre$leniem wysokosci glosu

Uzebienie:
stopniowy zanik spowodowany zmniejszonym
wydzielaniem §liny i hipoplazja szkliwa

Oslabione umiejetnosci artykulacyjne

Hipotonia:
staba ruchomos¢ podniebienia i gardta
rozcigganie migs$ni krtani
powolne ruchy artykulacyjne

Funkcje poznawcze:
opoznienie w rozwoju
myslenie sekwencyjne

Nosowanie

Trudno$ci z okre$leniem wysokosci glosu
Nieprecyzyjna artykulacja i powolne
tempo mowy

Opdzniony rozwoéj mowy czynnej

i rozumienia

Oslabione umiejetnosci prowadzenia
narracji
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(cd. tabeli 1)
Wplyw cech klinicznych

Cechy kliniczne na mowe/jezyk

Zaburzenia zachowania: Oslabione umiejetnosci pragmatyczne
napady agresji
upoér
zachowania manipulacyjne
depresja
labilno$¢ emocjonalna
zaburzenia obsesyjno-kompulsyjne
samookaleczanie: skubanie skory
trudnosci w kontaktach spotecznych
trudnosci z rozumieniem norm spolecznych

Zrédlo: Opracowanie wlasne za: Lewis, 2006, s. 273.

Artykulacja

B. Lewis stwierdza, ze najbardziej prawdopodobna przyczyna trudnosci
w artykulowaniu dZwigkéw jest ostabiona motoryka narzadéw artykulacyjnych,
zwlaszcza trudno$¢ z pionizowaniem jezyka oraz szybkimi, precyzyjnymi, naprze-
miennymi ruchami artykulatoréw (Lewis, 2006, s. 274). Bledy w realizacji glosek
obejmuja: elizje, substytucje, deformacje, uproszczenia spétgltoskowe oraz trudno-
$ci w sekwencjonowaniu sylab. Zwykle najtrudniejszymi do wymodwienia okazu-
ja si¢ fonemy najbardziej skomplikowane motorycznie, takie jak /s/, /8/, /r/, oraz
zbitki spolgloskowe (Lewis, 2006, s. 274). Mundson-Davis wspomina, Ze charak-
terystyczne cechy budowy twarzoczaszki u oséb z PWS, takie jak: krétka warga
dolna, tukowata szpara ust, wysoko wysklepione podniebienie, mata zuchwa oraz
wady zgryzu, moga powodowa¢ problemy artykulacyjne (Mundson-Davis, 1988,
s. 124-133, za: Midro, Olchowik, Lebiedzinska, Midro, 2009, s. 153).

Badacze wskazuja, ze dzieci z PWS poézniej niz ich zdrowi réwiesnicy opa-
nowujg umiejetnos$¢ prawidtowej artykulacji glosek (Thompson, Butler, MacLean,
Joseph, 1996, s. 8 Downey, Knutson, 1995, s. 142-155, za: Lewis, 2006, s. 274),
natomiast niektdrzy pacjenci prezentuja nietypowe wzorce, takie jak zaburze-
nia fonologiczne lub apraksja mowy (Munson-Davis, 1988, s. 124-133, za: Lewis,
2006, s. 274), co moze wynikac z réznego stopnia zaburzen neurologicznych (Ble-
szynski, Brzozowska-Misiewicz, Twardo, 2021, s. 436). Dzieci z apraksja mowy
nierzadko nie rozwijaja zrozumialej mowy az do wieku szkolnego, totez pomoc-
nym moze okaza¢ si¢ wlaczenie komunikacji alternatywnej lub wspomagajacej,
co zmniejszyloby poziom frustracji wynikajacej z trudnosci komunikacyjnych,
a takze umozliwiloby uzytkownikowi rozbudowanie stownictwa i umiejetnosci
jezykowych (Lewis, 2006, 274).
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Stownictwo

Zwykle osoby z zespolem Pradera-Williego wykazuja ubogi zaséb stownic-
twa, co moze wynika¢ z niewystarczajacej stymulacji rozwoju mowy (Libura,
2007, s. 53). Bywa, ze dzieci znajg stowo, ale nie uzywaja go ze wzgledu na trudna
artykulacje. Starsze dzieci natomiast moga wycofywac sie z bardziej zaawanso-
wanej komunikacji werbalnej, poprzestajac na prostych, podstawowych gestach,
stowach i zwrotach, co wynika czesto z frustracji spowodowanej niezrozumie-
niem ich wypowiedzi przez otoczenie. Dodatkowym problemem jest fakt, ze
czesto majg one problemy z uporzadkowaniem systemu pojec, a wiec z katego-
ryzowaniem, przeciwienstwami, hierarchizacjg, uogdélnianiem, abstrahowaniem
(Libura, 2007, s. 53).

Glos

Glos osoby z PWS moze rozni¢ si¢ od oczekiwanego wedle plci i wieku pod
wzgledem wysokosci, jakosci, natezenia oraz rezonansu - czesto bywa wyso-
ki, szorstki, chrapliwy, mato intensywny, ze styszalnym nosowym poszumem
(Lewis, 2006, s. 274). Do zbyt wysokiego glosu moga prowadzi¢ nieprawidtowosci
w rozwoju krtani, nosowanie otwarte spowodowane jest za$ hipotonia, powodu-
jaca trudnosci w szczelnym zetknigciu si¢ podniebienia miekkiego z tylng $ciang
gardla, a takze opdznionym ruchem podniebienia. Cho¢ u tych pacjentéw naj-
czgsciej zglasza si¢ nosowanie otwarte, czasami obserwuje sie rowniez przypadki
nosowania zamknietego (Lewis, 2006, s. 275). Nie bez znaczenia dla glosu pozo-
staje rowniez stosowana w niektdrych przypadkach terapia hormonem wzrostu,
mogaca wplyna¢ na wysokos¢ gtosu.W celu zmniejszenia nosowania otwartego,
a co za tym idzie - poprawienia zrozumialo$ci mowy — w przypadku pacjentéw
z zespolem Pradera-Williego mozna zastosowac zabiegi chirurgiczne podobne jak
u pacjentéw z rozszczepem podniebienia (Lewis, 2006, s. 275).

Plynnos$¢ mowy

Zaburzenia ptynnosci mowy, takie jak jakanie czy gietkot, rzadko wystepuja
u 0s6b z zespotem Pradera-Williego (Lewis, 2006, s. 275). Nie przeprowadzono
na ten temat wystarczajacych badan, jednakze obserwacje kliniczne wskazuja,
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ze przyczyng sporadycznych objawéw nieplynnosci mowy sa deficyty jezykowe
i poznawcze pacjentéw. Ponadto, spowolnione tempo mowy, zaburzona prozodia
i stabe umiejetnosci motoryczne w obrebie narzadéw artykulacyjnych wplywaja
na naturalny rytm i melodi¢ mowy (Lewis, 2006, s. 275).

Tworzenie dluzszych wypowiedzi

Osoby z zespolem Pradera-Williego zwykle wykazujg trudnosci jezykowe,
zaré6wno w zakresie rozumienia, jak i nadawania mowy, przy czym trudnosci
z mowg czynng s3 bardziej widoczne (Kleppe, Katayama, Shipley, Foushee, 1990,
s. 300-309). Analiza probek mowy pozwolila na wysnucie wniosku, ze osoby te
buduja krétsze wypowiedzi niz ich réwiesnicy, a co za tym idzie - ich zdolnosci
narracyjne s3 na nizszym poziomie; majg problem z przypomnieniem sobie tresci
uslyszanej wczesniej opowiesci, a takze z odpowiadaniem na pytania dotyczace
faktow i wnioskéw na temat przytoczonej. Cho¢ problemy jezykowe wplywaja
na niski poziom umieje¢tnosci narracyjnych, istniejg réwniez inne mozliwe przy-
czyny tychze trudnosci, takie jak: staba pamie¢ krotkotrwala, zaburzenia prze-
twarzania stuchowego lub inne deficyty poznawcze, wplywajace na umiejetnosci
konwersatoryjne oséb z PWS i utrudniajace im zycie w spoleczenstwie (Lewis,
2006, s. 285, s. 276).

Dzieci PWS majg réwniez problem z opanowaniem aspektu gramatycznego
jezyka, czesto dtugo uzywajac jedynie jedno- lub dwuwyrazowych wypowiedzi,
charakterystycznych dla poziomu jezykowego 2-latkéw (Bleszynski, Brzozowska-
-Misiewicz, Twardo, 2021, s. 437). Bazuja na najprostszych czesciach zdania, pomi-
jajac np. przyimki oraz inne wyrazenia jednosylabowe, np.: sig, jest, bo, ale. Zdarza
im sie tworzy¢ wlasne konstrukcje gramatyczne, mozliwe do zrozumienia jedynie
przez najblizsze otoczenie. Pewna cze$¢ tej grupy postuguje si¢ jednak jedynie
intonacja i gestem w odpowiednim kontekscie, co moze wynika¢ z probleméw
z artykulacja badz z glebszych zaburzen neurologicznych (Bleszynski, Brzozow-
ska-Misiewicz, Twardo, 2021, s. 437).

3 Wedlugbadan Kleppe i wspotpracownikéw (1990; za: Defloor, van Borsel, Curfs, 2000, s. 87)
odsetek nieptynnosci mowy wsrod badanych 18 dzieci z PWS wahat si¢ od 1 do 34%, z czego najcze-
$ciej obserwowano wtracenia (36%) oraz rewizje , stanowigce 26% catkowitej liczby nieptynnosci.
Inne rodzaje nieplynnosci, takie jak: powtorzenia stow, czeéci stow, fraz oraz niekompletne frazy to
odpowiednio 16%, 10%, 9% i 3% wszystkich wystepujacych nieptynnosci; powtérzen pojedynczych
glosek nie odnotowano . Badacze stwierdzili jednak, Ze mimo obecnosci cech nieptynnosci mowy
u wielu badanych, tylko jeden z nich wykazywat cechy typowe dla jakania.
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Badania Sarimskiego (1997) na bazie testéw i oceny mowy spontanicznej poka-
zuja, ze dzieci z PWS w wieku szkolnym potrafig tworzy¢ wypowiedzi ztozone
z pelnych zdan (za: Midro, Olchowik, Lebiedzinska, Midro, 2009, s. 153).

Inne problemy komunikacyjne obejmuja réwniez deficyty pragmatyczne —
trudno$¢ z utrzymaniem tematu rozmowy, z czekaniem na swoja kolej w dialo-
gu, stosowaniem jezyka nieadekwatnego do tematu rozmowy oraz skracaniem
dystansu (Sarimski, 1997, za: Midro, Olchowik, Lebiedzinska, Midro, 2009, s. 153).
Zaburzenia pragmatyczne moga by¢ wynikiem probleméw behawioralnych, beda-
cych nieodlgcznym elementem w zespole Pradera-Williego (Thompson, Butler,
MacLean, Joseph, 1996, s. 6-8).

Rozumienie

W przypadku dzieci z PWS, tak jak u zdrowych dzieci, mowa bierna wyprze-
dza mowe czynng, jednakze u oséb z tym zespolem mowa czynna rozwija sie
znacznie pozniej i jest zdecydowanie mniej efektywna (Bleszynski, Brzozowska-
-Misiewicz, Twardo, 2021, s. 436; Libura, 2006, s. 27). Rozumienie jest zwykle na
calkiem wysokim poziomie, dzieci dobrze radza sobie z rozumieniem cudzych
wypowiedzi, jednak moga wykazywac trudnosci ze zlozonymi konstrukcjami
gramatycznymi, szczeg6lnie takimi, w ktdrych relacje w zdaniu wyrazane sg
konkretnym szykiem gramatycznym. Dodatkowy problem w zrozumieniu wypo-
wiedzi moze potegowal szybkie tempo mowy rozméwcy (Bleszynski, Brzozow-
ska-Misiewicz, Twardo, 2021, s. 437-438).

Z badan Kleppe i wspolpracownikéw (1990) wynika, ze rozumienie mowy
u wszystkich 18 badanych dzieci i mlodziezy z zespolem Pradera-Williego pla-
sowalo si¢ ponizej normy wiekowej, przy czym deficyty byly bardziej zauwazal-
ne w grupie starszych dzieci oraz mlodziezy (za: Midro, Olchowik, Lebiedzin-
ska, Midro, 2009, s. 153). Badania Akefeldt i wspotpracownikéw (1997) w grupie
22 badanych (w tym 11 z PWS i 11 bez) nie wykazaly jednoznacznych réznic
w rozumieniu mowy u 0s6b z zespotem i ich zdrowych réwiesnikéw (za: Midro,
Olchowik, Lebiedzinska, Midro, 2009, s. 153).

Na rozwoj percepcji mowy bezsprzecznie najistotniejszy wptyw ma poziom
rozwoju intelektualnego. U znaczacej wiekszosci osob z PWS stwierdza sie obni-
zenie tej sfery i niepelnosprawnos¢ intelektualng (tabela 2).
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Tabela 2
Rozktad wynikow ilorazu inteligencji (IQ) u 0s0b z zespotem Pradera-Williego
Ioraz inteligencji (IQ) Udzial procentowy (%)

Norma 5

Dolna granica normy (75-85) 27

Niepelnosprawnos¢ intelektualna w stopniu lekkim 34

(55-69)

Niepelnosprawnos¢ intelektualna w stopniu 27

umiarkowanym (40-54)

Niepelnosprawnos¢ intelektualna w stopniu 6
znacznym i glebokim (<40)

Zrédlo: Opracowanie wlasne za: Goralska, Bednarczuk, Roston, Libura i in., 2018, s. 359.

Metodologia badan wlasnych

Celem przeprowadzonego badania byto:
poznanie do$wiadczen rodzicow w karmieniu dziecka z PWS (sposob i czas
karmienia, akcesoria do karmienia, karmienie alternatywne, trudnosci w kar-
mieniu, smoczek, rozszerzanie diety, pierwsze objawy zwiekszonego apetytu,
specjalistyczna pomoc w zakresie karmienia),
poznanie przebiegu rozwoju ruchowego w pierwszych dwoch latach zycia dziecka,
poznanie przebiegu rozwoju mowy w pierwszych dwoéch latach zycia dziecka.
Dane zebrano wykorzystujac do tego kwestionariusz wywiadu (narzadzie
autorskie), ktore uzupetniali rodzice dzieci z zespotem Pradera-Williego. Mimo
ze badanie dotyczylo dzieci do 2. roku zycia, wypelniali je réwniez opieku-
nowie starszych pacjentéw, stosujac forme retrospekcji. Wywiad zbierany byt
z wykorzystaniem Internetu - link przekazywano za posrednictwem pocz-
ty elektronicznej oraz social mediéw (Facebook, Instagram). Kwestionariusz,
uzyte do zbierania danych, skonstruowany zostaly w jezyku polskim i angiel-
skim. Uzyskano dane o rozwoju 14 dzieci polskich oraz 4 dzieci z zagranicy:
z Japonii, Anglii, Stanéw Zjednoczonych oraz Brazylii. Wypelniono i odestano
20 kwestionariuszy, dotyczacych 20 o0s6b z zespolem Pradera-Williego w wieku
od niespetna 2 do 20 lat. Zebrane wyniki dotyczyly w polowie dziewczynek,
a w polowie chlopcow.
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Okres cigzy i porodu

Okres cigzy w przypadku wigkszosci dzieci przebiegt z istotnymi problemami.
U trzynastu na dwadziescia kobiet wcale lub stabo wyczuwalne byly ruchy plodu,
u czterech wystapilo wielowodzie, a u pigciu zdiagnozowano hipotrofie wewnatrz-
maciczng plodu. Tylko jedna respondentka w czasie cigzy wykonywata prenatalne
badania genetyczne, ktére nie wykazaty jednak zespotu Pradera-Williego.

Dwanascioro dzieci urodzito si¢ przedwczesnie lub na granicy wczesniactwa.
Poréd o$miorga mozna uzna¢ za zgodny z terminem (wykres 1).

Wykres 1
Tydziet cigzy, w ktorym dziecko sig urodzito
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Zrédlo: badanie whasne.
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Biorgc pod uwage wyzej wskazane problemy zaistniale w okresie prenatal-
nym, nie dziwi fakt, ze w zdecydowanej wigkszosci przypadkéw (17 na 20) pordd
odbyt si¢ poprzez cesarskie ciecie. Jeden pordd naturalny byl wspomagany proz-
nociagiem.

Stan po narodzeniu dzieci, wyrazony w punktacji skali Apgar, byl w wiekszo-
$ci przypadkow zadowalajacy: czworo dzieci uzyskato 10 punktéow w skali Apgar,
piecioro otrzymalo 9 punktéw, kolejna za$§ czwoérka wykazywala pewne oznaki
zmeczenia, co oceniono na 8 punktéw. W przypadku pozostalych maluchéw
punktacja wskazywata na pewne wahania, ale po kilku minutach na stabilizacje
stanu (8/9 punktéw). Poczatkowo punkty odejmowano z powodu obnizonego
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napigcia mie$niowego, sinego zabarwienia skory, ostabionych odruchéwi z powo-
du trudnosci oddechowych.

Problemy z okresu prenatalnego i perinatalnego znalazly swoje odzwiercie-
dlenie w koniecznosci hospitalizacji wiekszosci dzieci. Sredni czas przebywania
przez dzieci na oddziale szpitalnym wynosit w przyblizeniu 39 dni. Wigkszos¢
z nich (17 z 20) od razu po porodzie przebywata w inkubatorze, $redni czas bycia
w inkubatorze wynosit ok. 2 tygodni, jednakze czternascioro nie potrzebowalo
wsparcia tlenowego.

Poczatkowe objawy i diagnoza PWS

Jak pisza P. Komasinska i B. Steiborn: ,,Zesp6t Pradera-Williego moze zostac
blednie rozpoznany w pierwszych miesiacach zycia dziecka jako schorzenie z kregu
choréb nerwowo-mie$niowych. Niemowleta z tym zespotem od urodzenia prezen-
tuja gleboka hipotonie, bardzo staby odruch ssania (czesto wymagaja zywienia za
pomoca zglebnika nosowo-zotadkowego), cichy ptacz, brak odruchéw (pomimo
centralnego pochodzenia wiotkosci)”, ale poniewaz zachowane s3 ruchy sponta-
niczne konczyn, diagnoza jest utrudniona (Komasinska, Steiborn 2020, s. 29).

Wszyscy ankietowani opiekunowie stwierdzili, ze ich dzieci w okresie nowo-
rodkowym demonstrowaty kluczowe objawy PWS, a mianowicie: hipotonie, brak
lub znaczne oslabienie odruchu ssania oraz brak sygnalizowania przez dziecko
glodu. Objawy te staly sie podstawa dalszych dziatan diagnostycznych, ktére
wykazaly, iz przyczyng wystapienia zespolu w przypadku wigkszosci dzieci
(11 z 20) jest delecja diugiego ramienia chromosomu 15. W pieciu przypadkach
powodem ujawnienia PWS jest matczyna disomia uniparentalna. Niestety, w przy-
padku czworga dzieci nie udato si¢ uzyska¢ odpowiedzi na to pytanie.

Karmienie dzieci w okresie od narodzenia do konca 2. roku zycia

decydowana wigkszo$¢ noworodkow (18 na 20) w wyniku wskazywanych przez
opiekunéw probleméw (hipotonia, problemy w przebiegu czynnosci odruchowych
i odczuwaniu gltodu) wymagala karmienia przez sonde. Zadne nie korzystato
z zywienia dojelitowego przez PEG (przezskérng endoskopowa gastrostomig).
Taki sposob karmienia utrzymywano przez réznych okres czasu, w zaleznosci
od potrzeb (wykres 2).
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Wykres 2
Czas korzystania z karmienia przez sonde

P & @ &

3 O

4

1 II|
0
€ & e &
F O F A
& & & & &
A8 LS & & (&

w

3]

¢ & & & &
&vc‘a,],c\,bc\-\%@

Ny

Zrédlo: badanie whasne.

W przypadku wigkszoséci dzieci (15) podawanie pokarmu przez sondg¢ rozpo-
czeto juz w 1. tygodniu zycia. Dwoje dzieci karmiono w taki sposéb od 2. tygodnia,
a jedno - od 3. Dwoje ankietowanych wskazalo, ze ich podopieczni nie musieli
korzysta¢ z karmienia alternatywnego.

Podobniez wigkszos¢ dzieci (12 na 20 maluchéw) wymagala karmienia wspo-
maganego, czyli podawania pokarmu inaczej niz piersia lub butelka, jednak wciaz
w sposob nieinwazyjny. Jako uzywana przez siebie metode wspomagajaca pigcioro
rodzicéw zaznaczylo, ze byla to pipeta, czworo — kubek oraz tyzeczka, inni zas
stosowali strzykawke, dren oraz SNS. Warto zaznaczy¢, ze jeden ankietowany
mogt wymienic¢ kilka odpowiedzi, co moze znaczy¢, ze jedno dziecko korzystalo
z kilku sposobéw karmienia wspomaganego (wykres 3).

Czas, poswigcany na kazdorazowe karmienie dziecka, byt w przypadku badanej
grupy wydtuzony. I tak na przyklad jednorazowe karmienie u siedmiorga dzieci
w okresie od narodzin do 3. miesigca Zycia trwalo az godzine. Pozostate zebrane
dane przedstawiono w tabeli 3. Zadne z dzieci badanych w okresie noworodkowym
i niemowlecym nie budzilo si¢ samo na karmienie - konieczne bylto ich wybu-
dzanie w okreslonych odstepach czasu. Znaczna wigkszo$¢ respondentéw karmi-
ta swoje dzieci w dzien (18 na 20) i w nocy (15 na 20) w 3-godzinnych odstepach.
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Wykres 3
Rodzaj stosowanego karmienia wspomaganego

nie korzystano 8
pipeta
kubeczek
tyzeczka
strzykawka
dren

SNS

Zrédlo: badanie whasne.

Tabela 3
Czas jednorazowego karmienia w poszczegdlnych okresach zycia dziecka
1,5 n’nnu.t 20 minut 30 minut 45 minut 1 godzina pona'd
i wiecej 1 godzina
03 1 4 5 7 4
miesiace
6 4 1 3 7 4
miesiecy
69 5 6 5 3 1
miesiecy
12 6 5 7 2
miesiecy

Zrédto badanie wlasne.

Problemy w karmieniu przetozyly si¢ na ocene przybierania na wadze dzieci.
Dziewigcioro badanych opiekunéw okreslila, ze ich podopieczny w pierwszych
miesigcach Zycia przybieral na wadze ,;stabo”. Siedmioro respondentéw okresli-
o przybieranie masy ciala jako bardzo stabe, a jedynie czworo jako dobre. Ci
ankietowani zaznaczyli jednak, ze stabilny przyrost masy ciata swojego dziecka
zawdzieczajg dlugiemu karmieniu przez sonde¢ i jednoczesnemu dokarmianiu
oralnemu oraz stymulowaniu odruchu ssania. Nalezy przy tym uwzgledni¢, iz
wiekszo$¢ rodzicow (15 respondentéw) w pierwszych 2 latach zycia dziecka korzy-
stala ze wsparcia terapeuty karmienia, w tym takze z pomocy neurologopedy lub
logopedy (12 badanych). Pojedyncze osoby wspomniaty o pediatrze, rehabilitancie
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oraz fizjoterapeucie jako osobach zajmujacych si¢ trudnos$ciami w karmieniu
w przypadku ich dziecka.

Problemy, ktére zglaszali opiekunowie, to najczesciej nieche¢ do jedzenia
(8 ankietowanych), wydluzony czas karmienia (7 badanych) czy staby przyrost
masy ciata dziecka (6 oséb). Inne to: brak ssania, trudno$ci wynikajace z hipo-
tonii, lek przed zakrztuszeniem si¢ malucha, trudnosci w wykorzystaniu sondy,
konieczno$¢ pilnowania planu karmien, ale tez problemy wynikajace z obwiniania
sie o nieprawidlowosci, zaburzajace pobor pokarmu®. Dane prezentuje wykres 4.

Wykres 4
Najwigksze trudnosci w karmieniu dzieci w opinie ankietowanych opiekunow

brak ssania

hipotonia

lek o zakrztuszenie
obstuga sondy

brak sondy

staby przyrost masy
obwinianie sie
pilnowanie pér karmienia

ditugi czas karmienia

nieche¢ dziecka do jedzenia

o
N
IS
o
oo

Zrédlo: badanie wlasne.

Rozszerzanie diety w opinii opiekundw nie sprawialo tylu probleméw, jak kar-
mienie w pierwszych szesciu miesigcach zycia dziecka’. Jedenascioro badanych
podalo, ze rozszerzanie diety rozpoczeto standardowo — w 5-6. miesiacu Zycia
dziecka, kolejnych dwdch respondentéw — w 7. i 8. miesigcu. Kolejni ankietowa-
ni zdecydowali si¢ na to nieco pdzniej i wprowadzilo pokarmy inne niz mleko
w 9. miesigcu, a nawet po 1. urodzinach dziecka (wykres 5).

4 Wypowiedzi ankietowanych: ,,Bylam na nig zlta, ze odwraca glowe i nie chce tego ztapac.”
»Nie miata wcale apetytu, wszystko bylo wmuszane.” ,Karmienie dziecka, ktdre nie chce by¢ kar-
mione.” ,,Czulam, ze zawiodlam jako matka. Czulam si¢ sfrustrowana, ze nie potrafi¢ nakarmic¢
wlasnego dziecka.”
5 Uwagirodzicow: ,W moim odczuciu poszto catkiem sprawnie w poréwnaniu do karmienia
butelka (ktore wspominam bardzo zle).”,Rozpoczelismy rozszerzanie diety gdy skonczyt 6 miesigcy
i zobaczyli$émy, ze zaczal interesowac si¢ jedzeniem.”
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Wykres 5
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Zrédlo: badanie wlasne.

Dzieci ankietowanych w okresie rozszerzania diety najche¢tniej jadly owoce
i musy owocowe (12 odpowiedzi), ale tez warzywa, na ktére wskazalo czworo
respondentéw, czy jogurty (2 ankietowanych). Pojawilo si¢ réwniez sze§¢ odpo-
wiedzi, wskazujacych na catkowity brak probleméw i chetne spozywanie przez
dzieci ,,wszystkiego”. Warto zaznaczy¢, ze kazdy ankietowany mogl wspomnie¢
o kilku rzeczach, stad wigcej niz 20 odpowiedzi.

Rozwoj mowy w grupie ankietowanych dzieci z PWS

Uzyskanie od opiekunéw informacji o pojawieniu si¢ w rozwoju dziecka takich
zjawisk, jak gluzenie i gaworzenie, zazwyczaj nie jest sprawg prosta, poniewaz
wielu rodzicéw tych form wokalizacji nie réznicuje. W przypadku potowy ankie-
towanych nie zdarzylo si¢ jednak nic, co mogloby wywota¢ ich zaniepokojenie
- ich dzieci wokalizowaly/gaworzyly tak, jak inne maluchy - poczatek gaworzenia
respondenci wskazali na 6. miesigc zycia. Piecioro ankietowanych potwierdzifa
wystapienie op6znienia — gaworzenie u swoich podopiecznych zanotowali po
9 miesigcach. Pozostali nie udzielili na to pytanie odpowiedzi.
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Nieco inaczej wyglada odnotowanie pierwszych stéw, wypowiedzianych przez
dziecko, gdyz z reguly jest to znaczace dla rodziny wydarzenie. I tak pierwsze
stowa pojawily si¢ u szesciorga dzieci miedzy 10. a 18. miesigcem, u osmiorga
za$ miedzy 18. a 24. miesigcem zycia. W przypadku czworga opdznienie bylo
juz znaczace, poniewaz na poziom pierwszego stowa weszly one po 24. miesigcu.
Niestety, nie udalo si¢ zebra¢ danych od dwoéch respondentéw.

Prébujac okresli¢ czas rozpoczecia etapu zdania, informacje zebrano od
osiemnasciorga ankietowanych. Rozbieznos¢ informacji na temat pojawienia si¢
pierwszych zdan byta znaczaca. Trojka dzieci proste zdania zaczela konstruowac
w zasadzie typowo, a wiec miedzy 2. a 3. rokiem Zycia, w przypadku szesciorga
zanotowano je pdzniej, miedzy 3. a 4. rokiem zycia. Kolejna zas szdstka osiggneta
te umiejetnos¢ miedzy 4. a 5.1 po 5. roku Zycia. Najwigksze opdznienia zano-
towano u czworga dzieci, ktore postuguja si¢ pojedynczymi wyrazami, mimo ze
ukonczyly one piaty rok zycia.

Rozwdj ruchowy

Chcac wskaza¢ problemy ruchowe w grupie dzieci z PWS, zebrano w wywia-
dzie informacje na temat zdobywania takich umiejetnosci, jak siadanie, raczko-
wanie. Ponizej w tabeli 4 wskazano normatywny czas pojawiania sie tzw. kamieni
milowych w rozwoju ruchowym.

Tabela 4
Wybrane sprawnosci w rozwoju ruchowym dziecka do ukoriczenia 2. roku zycia

Czas osiggnigcia

.. A Sredni czas (miesigce)
umiejetnodci (miesiagce)

Sprawnos¢ (kamienie milowe)

Samodzielnie siedzi przez chwile 4-8 5,3
Posadzony siedzi pewnie 5-9 6,6
Siada samodzielnie 6-11 8,3
Raczkowanie 9-12 10,8
Samodzielne stanie 9-16 11,0
Wrykonuje 3 kroki samodzielnie 9-17 11,7

Zrédlo: Oprac. wlasne na podstawie Stoiniska, 2016, s. 84.

Okreslajac czas osiagniecia sprawnosci siadania, wigkszo$¢ respondentow
(16 odpowiedzi) wskazala, ze ich dzieci cechowalo tu opéznienie. Jedynie troje
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posadzonych siedzialo pewnie w 8-9 miesigcu, a wigc mieszczac si¢ w tzw. nor-
mie, cho¢ byla to jej gérna granica. Jedna osoba nie udzielila informacji.

U wigkszosci dzieci (11 odpowiedzi) raczkowanie nie pojawito sie¢ w typowym
czasie. Szescioro nie raczkowalo w ogole. Jedynie troje dzieci zaczelo raczkowac
w ustalonym przedziale wiekowym, a wiec w odpowiednim czasie osiggneto juz
pewien poziom samodzielno$ci w dostepie do otoczenia.

Az pigtnascioro ankietowanych potwierdzilo, ze ich dzieci staly z pomoca
(np. przy meblach) w typowym przedziale wiekowym, jedynie troje rozwineto
te umiejetnos¢ zgodnie z normg. Dwoje respondentéw nie udzielito informacji.
Wigkszos¢ dzieci (11 odpowiedzi) nie osiggnela samodzielnego stania w prze-
cietnym dla tej umiejetnosci wieku. Piecioro dzieci nabylo te sprawnos¢ w nor-
matywnie — miedzy 9. a 16. miesigcem. W przypadku czworga ankietowanych
odpowiedzi nie uzyskano.

Z podobnymi problemami spotkaly si¢ dzieci zdobywajac umiejetno$¢ samo-
dzielnego chodu - i w tym przypadku pigtnascioro zaczeto chodzi¢ z opdznie-
niem, jedynie czworo zdobyto ten kamien milowy rozwoju o czasie. Jedna osoba
nie udzielita odpowiedzi.

Zakonczenie

Zebrane w badaniu dane pozwolily na potwierdzenie przyjetych zalozen,
w tym takze tych, dotyczacych okresu prenatalnego i perinatalnego, a miano-
wicie wiekszo$¢ kobiet (65%) w cigzy stabo wyczuwata ruchy ptodu; a wiekszos¢
noworodkéw (80%) miala obnizong punktacje w skali Apgar. Najczestsza przy
tym przyczyna obnizenia punktacji bylo ostabienie napiecia migsniowego.
I tak w zakresie probleméw w karmieniu stwierdzono, iz
wszystkie dzieci respondentéw mialy problemy z realizacjg odruchu ssania
oraz znaczng hipotonig, a takze w pierwszych miesigcach nie sygnalizowaty
glodu i nie budzily si¢ na karmienie;
powyzsze uniemozliwilo karmienie dziecka piersia;
wiekszos¢ dzieci (80%) miata poczatkowo trudnosci z przybieraniem na wadze;
zdecydowana wigkszo$¢ (90%) wymagata karmienia alternatywnego przez sonde;
czes$¢ dzieci (60%) wymagata wlaczenia karmienia alternatywnego, np. przez
kubeczek, tyzke lub wkraplanie mleka pipeta;
jednorazowe karmienie, szczegolnie w pierwszych miesigcach Zycia, u wszyst-
kich dzieci (100%) trwato dtuzej niz w przypadku zdrowych maluchéw;
wiekszo$¢ dzieci (75%) byla pod opieka specjalisty ze wzgledu na trudnosci
z karmieniem, w 80% przypadkéw byt to neurologopeda lub logopeda (speech
therapist);
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wiekszos¢ dzieci wykazywala opdzniony rozwdj mowy (szczegélnie po okresie
gaworzenia) i ruchowy w stosunku do zdrowych réwiesnikow;

wiekszos¢ (85%) jest pod opieka logopedy zajmujacym si¢ mowg oraz fizjotera-
peuty (75%), a takze pod opieka lekarzy specjalistow z réznych dziedzin.

Jedyne niepotwierdzone zalozenie dotyczylo momentu rozpoczecia rozszerza-
nia diety - zaktadano, Ze wiekszo$¢ dzieci z opdznieniem zacznie przyjmowac
inne pokarmy niz mleko ze wzgledu na trudnosci w utrzymaniu stabilnej posta-
wy. Wigkszo$¢ badanych jednak wspomniala, ze rozpoczeto rozszerzanie diety
typowo, najczesciej w 6. miesigcu zycia dziecka.

Dane zaczerpniete z literatury przedmiotu oraz przeprowadzone wéréd opie-
kunéw dzieci z PWS badanie potwierdzaja konieczno$¢ przeprowadzenia jak naj-
szybszej diagnozy logopedycznej w tej grupie oraz rozpoczecia dzialan stymulu-
jacych i wspomagajacych zaréwno karmienie, jak i rozwdj mowy. W przypadku
tej grupy wskazaniem do takiej terapii powinno by¢ juz dostrzezenie obnizonego
napiecia migsniowego, poniewaz oczekiwanie na diagnoze medyczna, na pod-
stawie ktorej rozpoznaje si¢ zespol Pradera-Williego, nie powinno by¢ czasem
z punktu widzenia logopedy nie wykorzystanym.
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