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Zaburzenia neurologopedyczne i neurorozwojowe
w dyskraniach syndromicznych
na przykladzie zespolu Aperta
Przeglad literatury i opis trzech przypadkow

ABSTRACT: In this article the authors present one of the most frequent clinical syndroms connected
with complex dyscranias - the acroce phalosyndactylia of A type, i.e. Apert syndrom. Authors pre-
sent cases of three children touched by this illness and they will show the disorders of cognitive and
communicative functions that aresignificant as regards the work of speech neurotherapist.

KEY worDps: dyscrania, complexcraniosynostoza, Apert syndrom, the disorder of cognitive fun-
ctions, neurologopedicaltherapy

Wstep

Dyskranie sg grupa zaburzen dotyczacych nieprawidtowego rozwoju czaszki,
obejmujacych szerokie spektrum wad wrodzonych - zaréwno mézgoczaszki, jak
i twarzoczaszki. Etiologia dyskranii jest bardzo zréznicowana. Odnosi si¢ m.in.
do wad chromosomalnych, mutacji genowych, wpltywu toksyn i innych s$rodo-
wiskowych czynnikéw teratogennych, wad metabolicznych, zaburzen hormonal-
nych, niedoboréw witamin, proceséw zapalnych. Dodatkowo dyskranie moga
by¢ spowodowane anomaliami anatomicznymi miednicy kobiet w ciazy, a takze
nieprawidlowg opieka i postepowaniem pielegnacyjnym nad noworodkami i nie-
mowletami'. Grupa czesto wystepujacych dyskranii - wymagajacych najczesciej
leczenia operacyjnego - jest kraniosynostoza (craniosynostosis - CSO), czyli
przedwczesne zaro$niecie jednego badz wielu szwéw czaszkowych. Wada ta zazwy-
czaj ujawnia si¢ juz w chwili porodu, a czgstos¢ jej wystepowania jest szacowana
na okolo jeden przypadek na 2 tys. zywych urodzen. Przedwczesne zarosnigcie
szwoOw czaszkowych prowadzi do deformacji zaréwno sklepienia, jak i podstawy

! The Clinical Management of Craniosynostosis. Eds. R. HAYWARD, B. JoNES, D. DUNAWAY,
R. Evans. London, Mac Keith Press 2004, s. 12-45.
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mozgoczaszki (w czesci przypadkéw rowniez zaburzen w obrebie twarzoczaszki).
Te zmiany moga spowodowaé wystapienie miejscowego nadci$nienia $roédczasz-
kowego, a co za tym idzie — zaburzen rozwoju psychoruchowego pod postaciag
zaburzen wyzszych czynnosci nerwowych, takich jak np. mechanizmy nabywania
mowy - zaréwno biernej, jak i czynnej, stuchu fonematycznego, ztozonych funk-
cji wzrokowo-przestrzennych, mechanizméw kojarzenia itd. Dodatkowo moga
im towarzyszy¢ zaburzenia emocjonalne zwigzane z nieprawidtowym ksztaltem
czaszki i - w jego nastepstwie — problemy o charakterze spolecznym, mogace
znaczgco obnizac jako$¢ zycia w wieku pozniejszym. W skrajnych przypadkach
przedwczesne zarosnigcie szwow czaszkowych doprowadza do zespotu ostrego
nadci$nienia $rdédczaszkowego z zaburzeniami widzenia i nastepowym wodo-
glowiem wewnetrznym, ktére w zaawansowanych przypadkach powoduje ostry
stan zagrozenia zycia dziecka. Wyrdznia sie kraniosynostozy izolowane (inaczej
sporadyczne) oraz kraniosynostozy syndromiczne. Kraniosynostozy izolowane
- stanowigce okolo 90% przypadkow - nie sg zwigzane ze znanymi zespotami
genetycznymi. O wiele rzadsza grupa - obejmujaca okoto 10% przypadkow - sa
kraniosynostozy syndromiczne, zwigzane z mutacjami genowymi. Jest to bardzo
heterogenna grupa choréb, ztozona z ponad 80 zespoléw klinicznych (niektorzy
autorzy podaja nawet do 200 zespoléw)?. Charakterystyczng cecha tych choréb
jest — poza przedwczesnym zaro$nigciem szwow czaszkowych (najczesciej wada
dotyczy obustronnie szwow wienicowych lub jednoczesnie wigkszosci szwow skle-
pienia czaszki — tzw. pansynostoza) — zaro$niecie wielu szwow podstawy czasz-
ki, a w szczegdlnoséci szwéw masywu klinowego. Te nieprawidtowosci znajduja
odzwierciedlenie w budowie szkieletu twarzoczaszki, ktory czesto jest hipopla-
styczny i dysmorficzny®. W czesci przypadkow nieprawidtowosci dotycza dodatko-
wo budowy szkieletu osiowego i szkieletu konczyn. Nieprawidtowosci w budowie
twarzoczaszki powoduja wiele zaburzen funkcjonalnych, takich jak wytrzeszcz
galek ocznych na skutek plytkich, szeroko rozstawionych oczodoléw, zmniejsze-
nie objetosci gérnych drog oddechowych spowodowane hipoplazja twarzoczaszki
i/lub zuchwy, co moze powodowa¢ zespo6t bezdechu sennego i nastepowsa hipo-
perfuzje mézgowia. U dzieci z zespolowymi kraniosynostozami wystepuja nie-
prawidlowosci w budowie jamy ustnej, takie jak: nieprawidlowe uzebienie, nie-
prawidlowa budowa struktur kostnych i migkkich jamy ustnej, np. rozszczepow
warg i podniebienia, skutkujacych problemami z karmieniem. Wszystkie te nie-

> M.L. CUNNINGHAM, M.L. SETO, C. RATISOONTORN, C.L. HEIKE, A.V. HING: Syn-
dromiccraniosynostosis: from history to hydrogen bonds. ,OrthodCraniofac Res.” 2007, Vol. 10 (2),
s. 67-81; D.P. R1ck: Clinical features of syndromiccraniosynostosis. ,,Front Oral Biol.” 2008, Vol. 12,
s. 91-106.

> G.V. CARNEIRO, J.G. FaRr1As, F.A. SaANTOS, P.L. LAMBERTI: Apert syndrome: review
and report a case. ,Braz Journal Otorhinolaryngol.” 2008, Vol. 74 (4), s. 640; Neurosurgery.
Eds. C. LUMENTA, J. Haasg, C. D1 Rocco, J. Mooij. Berlin, Heidelberg, Springer-Verlag
2010, s. 522-528; Craniosynostoses. Molecular Genetics, Principles of Diagnosis, and Treatment.
Eds. M. MUENKE, W. KrESs, H. COLLMANN, B. SoLomoN. Karger AG, Basel 2011, s. 67-89.
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prawidlowosci morfologiczne zazwyczaj w znacznym stopniu wplywaja na zabu-
rzenia komunikacji tych dzieci, a w szczegolnosci oddziatuja na funkcje mowy.

W niniejszym artykule przedstawiony zostanie jeden z najczestszych zespotdéw
klinicznych zwigzanych ze ztozonymi dyskraniami - akrocefalosyndaktylia typu I,
czyli zespdt Aperta. Na przykladzie 3 dzieci dotknigtych ta chorobg zanalizowane
beda zaburzenia funkcji kognitywnych oraz komunikacyjnych, majace znaczenie
w pracy neurologopedy.

Zespol Aperta

Zespot Aperta (ZA), czyli akrocefalosyndaktylia typu pierwszego (ACS1), jest
rzadko wystepujaca chorobg genetyczng, a zarazem jedng z najcigzszych kranio-
synostoz zlozonych. Charakterystyczne objawy zespolu zostaly opisane po raz
pierwszy w roku 1906 przez francuskiego neurologa i pediatre Eugene’a Aperta®.

Czesto$¢ wystepowania ZA szacuje si¢ na 15-16 przypadkéw na milion zywych
urodzen. Dziedziczenie jest autosomalne dominujgce z réwna czesto$cig wystepo-
wania u chlopcéw i dziewczynek®. Choroba stanowi wynik mutacji w obrebie dtu-
giego ramienia chromosomu dziesigtego (10q), w obrebie genu FGFR2 kodujacego
receptor czynnika wzrostu fibroblastow. Dziedziczona jest autosomalnie dominu-
jaco. Gen jest stabilny ekspresyjnie i ma pelng penetracje. Chorobe uaktywniaja
dwie rézne mutacje: Ser 252Trp i Pro 253Arg®. Mutacja w obrebie genu receptora
FGF2 prowadzi do nadmiernej syntezy skladnikow macierzy zewnatrzkomorkowej
(glikozaminoglikanéw, kolagenu typu I i III, fibronektyny) przez fibroblasty. Isto-
ta mutacji w genie FGFR2 jest zamiana aminokwasu seryny na tryptofan (ozna-
czona S252W) i/lub proliny na arginine (P253R). Obserwuje si¢ korelacje miedzy
genotypem a fenotypem: mutacja Ser 252Trp ma zwigzek ze zmianami w obrebie
twarzoczaszki, natomiast Pro253Arg odpowiada za syndaktylie’.

* M.E. APERT: De l'acrocephalosyndactylie. ,Bull. Mem. Soc. Med. Hop.” [Paris] 1906, No. 23,
s. 1310-1330.

> M.M. COHEN Jr., S. KREIBORG, E.J. LAMMER, J.F. CORDERO, P. MASTROIACOVO,
J.D. ERICKSON, P. ROEPER, M.L. MARTINEZ-FRIAS: Birthprevalencestudy of the Apertsyndro-
me. ,Am Journal Med. Genet.” 1992, Vol. 1, No. 42 (5), s. 655-659.

¢ A.O. WILKIE, S.F. SLANEY, M. OLDRIDGE, M.D. PooLE, G.]. AsHWORTH, A.D. Hoc-
KLEY, R.D. HAYWARD, D.J. Davip, L.J. PULLEYN, P. RUTLAND et al.: Apert syndrome results
from localized mutations of FGFR2 and is allelic with Crouzon syndrome. ,Nat. Genet.” 1995, No. 9 (2),
s. 165-172.

7 Ibidem; R.K. PANDEY, M. BAJPAIL A. ALL S. GAYAN, A. SINGH: Mutational identification
of fibroblast growth factor receptor 1 and fibroblast growth factor receptor 2 genes in craniosynostosis
in Indian population. ,,Indian Journal Hum. Genet.” 2013, No. 19 (4), s. 449-453.



A. HaNkUs, D. LARYSZ: Zaburzenia neurologopedyczne i neurorozwojowe. .. 169

W wigkszosci przypadkow choroba powstaje de novo na skutek spontaniczne;j
mutacji w genie. Rzadko$¢ pojawienia si¢ postaci rodzinnej ttumaczy si¢ czesto-
$cig wystepowania zaburzen rozwoju, zmniejszajaca prawdopodobienstwo roz-
mnazania si¢ pacjentow z tym zespolem®. W pierwszych publikacjach opisywano
transmisj¢ zmutowanego genu od matek do dzieci’. Judith E. Allonson opisata
wystepowanie ZA u dwoch sidstr zdrowych rodzicéw, co sugeruje ZA mozaicyzm-
germinalny”. W najnowszych badaniach Dominique M. Moloney i wspotpracow-
nicy dowodzg na podstawie analizy 57 rodzin z ZA, iz w kazdej z badanych rodzin
zmutowane geny byly dziedziczone w linii ojcowskiej. Na podstawie tych badan
oraz dalszych prac wydaje si¢ prawdopodobne, iz na wystepowanie ZA kluczowy
wplyw moze mie¢ wiek ojcow".

Zespot Aperta definiowany jest jako kraniosynostoza ztozona o typie akro-
cefalii, brachysfenocefalii lub brachyturricefalii, hipoplazja twarzoczaszki oraz
bardzo charakterystyczna syndaktylia, czyli zrosnigcie palcow dloni i/lub stép™.
Palcozrost obejmuje z reguty 2, 3 i 4 palce, kciuk pozostawiajac wolny. Wady reki
moga przybiera¢ roézng posta¢ — od prostego palcozrostu, obejmujacego tylko
tkanki miekkie, do tzw. reki fyzkowatej, nazywanej réwniez reka Aperta, w kto-
rej obserwuje si¢ niedorozwoj calej reki z palcozrostem ztozonym, tzn. kostnym.
Wady stopy réwniez moga mie¢ rézny zakres i nasilenie. Ujawniajg si¢ jako zrosty
kosci stepu, kosci $rodstopia, stawdw srodstopno-paliczkowych i/lub miedzypa-
liczkowych. Najczesciej wystepuje obustronna syndaktylia kostna zwlaszcza pal-
cow II-IV lub wszystkich palcow rak i stop.

Jesli kciuki sa polaczone, to trzeba je rozlaczy¢ okoto 6. miesiaca zycia, gdyz
pelna one funkcje¢ podstawowa dla rozwoju funkeji reki. Fotografia 1. przedstawia
syndaktylie dloni i stopy jednomiesiecznego dziecka z zespolem Aperta.

8 M.M. COoHEN Jr., S. KREIBORG: Genetic and family study of the Apert syndrome. ,,Journal
Craniofac Genet Dev Biol.” 1991, No. 11(1), s. 7-17; Craniosynostoses. Molecular Genetics..., s. 67-89.

® C.E.BLANK: Apert’s syndrome (a type of acrocephalosyndactyly) — observations on a British
series of thirty-nine cases.,Ann Hum. Genet.” 1960, No. 24, s. 151-64.

' J.E. ALLANSON: Germinal mosaicism in Apert syndrome. ,,Clinical Genetics” 1986, Vol. 29 (5),
s. 429-33.

" D.M. MOLONEY, S.F. SLANEY, M. OLDRIDGE, S.A. WALL, P. SAHLIN, G. STENMAN,
A.O. WiLKIE: Exclusive paternal origin of new mutations in Apert syndrome. ,Nat. Genet.” 1996,
No. 13 (1), s. 48-53; Craniosynostoses. Molecular Genetics..., s. 67-89; O.A. IBrRaHIMI, E.S. CHIU,
J.G. McCARTHY, M. MOHAMMADI: Understanding the molecular basis of Apert syndrome. ,,Plast.
Reconstr. Surg.” 2005, No. 115(1), s. 264-270.

2 M. COHEN Jr.: An etiologic and nosologic overview of craniosynostosis syndromes. ,,Birth
Defects Orig. Art. Ser.” 1973, No. 11(2), s. 137-189.
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ForoGRraFIa 1. Syndaktylia dloni i stopy jednomiesiecznego chlopca z zespolem Aperta

ZRODLO: Zbiory wlasne autora [D.L.].

Kliniczne cechy zespolu Aperta mozna podzieli¢ na kilka klas:

zaburzenia wzrostu i rozwoju ciala,

nieprawidlowos$ci w narzadach wewnetrznych,

zaburzenia w obrebie osrodkowego ukladu nerwowego (OUN),

zaburzenia rozwojowe i neuropsychologiczne,

nieprawidlowosci czaszkowo-twarzowe,

zaburzenia szkieletowe

objawy skdrne®.

Charakterystycznym objawem ZA s3 zaburzenia wzrostu gtowy. Pomimo
wystepowania zlozonej kraniosynostozy zwigzanej z przedwczesnym zaros$nie-
ciem wielu szwéw czaszkowych dla ZA charakterystyczny jest nieprawidlowo
duzy obwod glowy, deformacja jej wysokosci oraz objetosci, prowadzace do mega-
lencefalii. W najnowszych badaniach sugeruje si¢ w przypadku zespotu Aperta
zastgpienie terminu ,przedwczesne zaro$niecie szwow czaszkowych” terminem
»agenezja szwow czaszkowych’, wydaje si¢ bowiem, iz otwarte szwy najprawdo-
podobniej w ogéle nie wystepuja u tych dzieci, w takiej sytuacji nie moga zatem
takze przedwczesnie zarastac.

Nieprawidlowosci te wystepuja juz w chwili porodu. W wigkszosci przypad-
kéw masa urodzeniowa, dtugo$¢ ciala oraz urodzeniowy obwdd glowy dzieci z ZA
przekracza 50 centyl. Cohen podaje, iz masa urodzeniowa 16% dzieci z ZA prze-
kracza 4000 g, co stanowi znaczacy wzrost w poréwnaniu z okolo 5% populacji
generalnej”. Te cechy moga miec¢ negatywne znaczenie w kontekscie niewspoimier-

B Craniosynostoses. Molecular Genetics..., s. 67-89.

" M.M. CoHEN Jr., S. KREIBORG: Visceral anomalies in the Apert syndrome. ,,Am Journal
Med. Genet.” 1993, No. 45 (6), s. 758-760.

5 Ibidem.
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nosci ptodowo-macicznej oraz w przypadku koniecznosci rehabilitacji ruchowe;j
niemowlecia z powodu zaburzen napigcia sity miesniowej.

Wady ukladu sercowo-naczyniowego w zespole Aperta wystepuja u okoto 10%
dzieci. Ztozone i wielokrotne wady serca sa zwigzane czesto z wysokim odsetkiem
$miertelnosci we wczesnym dziecinstwie'. U 3% dzieci z ZA stwierdza si¢ wodo-
nercze, a u 4,5% - niezstapienie jader”. Wystepowanie wad ukladu oddechowego
i/lub zoladkowo-jelitowego dotyczy 1,5% dzieci.

W obrebie osrodkowego ukladu nerwowego mozna skonstatowac szereg nie-
prawidlowosci, takich jak - najczesciej wystepujace — poszerzenie uktadu komo-
rowego (wentrikulomegalia). W badaniach A. Hanieh i D.J. Davida stwierdzono
je u 12 na 13 badanych dzieci, a w badaniach M.M. Cohena i wspdtpracownikow
- u 26 na 28 dzieci®. Fotografia 2. przedstawia poszerzenie ukltadu komorowego
u dziecka z zespolem Aperta.

FOTOGRAFIA 2. Poszerzenie nadnamiotowego ukladu komorowego mézgu (wentrikulomegalia)
u sze$ciomiesiecznej dziewczynki z ZA.

Uwage zwracaja nieprawidlowy ksztalt czaszki oraz ciasnota w obrebie tylnego dolu czaszki z towa-
rzyszacym wpuklaniem si¢ migdatkéw mézdzku do otworu wielkiego koéci potylicznej oraz hipo-
plazja ciata modzelowatego

ZR6DLO: Zbiory wlasne autora [D.L.]

Bardzo wazne jest uswiadomienie - tak charakterystycznej dla ZA - etiopato-
genezy wentrikulomegalii. W literaturze przedmiotu istnieje wciaz wiele kontro-
wersji na ten temat. Omodwienie w pelni tego zagadnienia przekracza jednak zakres
niniejszego opracowania. Jednym z najbardziej prawdopodobnych mechanizméw

16 Tbidem.

7 Ibidem.

¥ A.HANIEH, D.J. DAVID: Apert’s syndrome. ,,Childs Nerv. Syst.” 1993, No. 9 (5), s. 289-291;
M.M. COHEN Jr., S. KREIBORG: The central nervous system in the Apert syndrome. ,,Am Journal
Med. Genet.” 1990, No. 35(1), s. 36-45.
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- najkrdcej rzecz ujmujac - jest wystepowanie nadcisnienia zylnego w obrebie
zatok zylnych czaszki, zwigzane z progresywnym zarastaniem szwow czaszkowych
i narastajagca w ten sposob dysproporcja pomiedzy nadmiernie duzym i wciaz
wzrastajgcym mozgowiem a objetoscig jamy czaszki. Nadci$nienie zylne wplywa
na uposledzenie naturalnych proceséw absorpcji ptynu mézgowo-rdzeniowego
(PMR) w ziarnisto$ciach pajeczynowki sklepistosci. Hanieh i David podaja cze-
sto$¢ wystepowania ostrego wodoglowia wewnetrznego — 7,3%". Wyniki te s3
zgodne z czegsto$cia obserwowang przez D. Reniera w szpitalu Neckera w Paryzu®.

Niezwykle wazne dla funkcjonowania poznawczego dzieci z ZA s3 zaburzenia
w budowie ciala modzelowatego (corpuscallosum, CC). Renier analizujac grupe
60 dzieci z zespolem Aperta, stwierdzil czgstos¢ hipoplazji ciala modzelowatego
wynoszaca 27%, a agenezji ciata modzelowatego — 3%?. Autorzy koreluja te wyni-
ki z badaniami ilorazu inteligencji, stwierdzajac IQ > 70 u 50% badanych dzieci
bez zaburzen w obrebie budowy CC oraz jedynie u 1,7% dzieci z hipoplazjg lub
agenezja CC. W innych badaniach ilorazu rozwojowego u 25 dzieci, ktore pod-
dane zostaly zabiegowi cranioplastyki, §rednio w 3. miesigcu Zycia, stwierdzono
$redni IR - 73,6 (zakres 52-89)*. Wedlug Reniera czynnikiem najbardziej wply-
wajacym na iloraz rozwoju i funkcjonowanie poznawcze dzieci z zespolem Aperta
jest czas podjecia leczenia operacyjnego. IQ > 70 stwierdzano u 50% dzieci ope-
rowanych przed ukonczeniem 1. roku Zycia, ale tylko u 8% dzieci operowanych
pozniej*. Wyniki te s3 w opozycji do nowszych badan przeprowadzonych przez
A. Yacubian-Fernandesi i wspotpracownikéw na grupie 18 pacjentéw. Autorzy
badali dzieci z ZA za pomoca baterii testéw psychologicznych, nie stwierdzajac
korelacji zaréwno z wiekiem w chwili wykonania zabiegu, jak i - co wydaje sie
bardzo ciekawe - z czgstoscig wystepowania nieprawidlowosci morfologicznych
w budowie OUN. Badacze sugerujg natomiast, iz na rozwoj psychoruchowy dzie-
ci z ZA wplywa poziom funkcjonowania rodziny oraz wyksztalcenie rodzicow?.

Wisréd zaburzen czaszkowo-twarzowych najwazniejsza patologiczng cecha
morfologiczng jest znieksztalcona, wiezowata, skrécona w wymiarze przednio-
-tylnym czaszka (acrocefalia lub turribrachycefalia). Glowa jest dluga z wysokim,
wydatnym czotem, z patologicznymi bruzdami nadoczodotowymi. Potylica ulegta

Y Ibidem.

20 D.RENIER, E. ARNAUD, G. CINALLI, D. MARCHAC, L. BRUNET, G. SEBAG, C. SAINTE-
-Rosg, M. ZERAH: Mental prognosis of Apert syndrome. ,,Arch. Pediatr.” 1996, No. 3 (8), s. 752-760.

2 Tbidem.

2 A.LEFEBVRE, F. TRAVIS, E.M. ARNDT, L.R. MUNRO: A psychiatric profile before and after
reconstructive surgery in children with Apert’s syndrome. ,Br. Journal Plast. Surg.” 1986, No. 39 (4),
s. 510-513.

% D.RENIER, E. ARNAUD, G. CINALLI, D. MARCHAC, L. BRUNET, G. SEBAG, C. SAINTE-
-Rosg, M. ZErRAH: Mental prognosis of Apert syndrome...

24 A. YACUBIAN-FERNANDES, A. PALHARES, A. GiGLIO, R.C. GABARRA, S. ZANINI,
L. PORTELA, M.V. SiLvA, G.B. PEROSA, D. ABRAMIDES, J.P. PLESE: Apert syndrome: factors
involved in the cognitive development. ,,Arq. Neuropsiquiatr.” 2005, No. 63 (4), s. 963-968.
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splaszczeniu. Oczodoly sg plaskie i ptytkie. Charakterystyczna budowa oczodotoéw
skutkuje wytrzeszczem galek ocznych. Szpary powiekowe ustawione sg skosnie
w dot (antymongoloidalnie). Do charakterystycznych cech zespolu nalezy takze
hiperteloryzm - powiekszenie odstepu migdzy wewnetrznymi katami szpar powie-
kowych. Zdarza sie, ze powieki — ze wzgledu na znacznego stopnia wytrzeszcz — nie
domykajg sie. Srodkowa cze$¢ twarzy oraz zuchwa sg hipoplastyczne i dysmorficz-
ne. Nos najczesciej jest maly o zapadnietej nasadzie. Az 94% pacjentéw ma wyso-
kie i zwezone podniebienie®, a 41% pacjentéw — rozszczep podniebienia, samego
jezyczka lub dodatkowo wargi. Te zaburzenia moga skutkowa¢ m.in. czestszym
wystepowaniem zapalenia ucha srodkowego. Czesto opisywanym zaburzeniem jest
opdznione wyrzynanie si¢ zebow oraz ich nieprawidtowe ustawienie, co skutkuje
wadami zgryzu (zgryz krzyzowy lub otwarty). Malzowiny uszne moga by¢ nisko
osadzone, nie jest to jednak regutla.

FoToGRAFIA 3. Nieprawidtowa, zwezona i hipoplastyczna budowa szczek, polaczona z rozszczepem
podniebienia twardego i miekkiego u jednomiesiecznego chlopca z zespolem Aperta

ZRODLO: Zbiory wlasne autora [D.L.].

Zespot Aperta mozna diagnozowa¢ prenatalnie. Uwidacznia si¢ w badaniu
ultrasonograficznym juz w drugim trymestrze cigzy. U 25-tygodniowego ptodu
wida¢ pewne cechy mogace wskazywac na chorobe genetycznag: poszerzenie komor
bocznych moézgowia, kolpocefalig, mogaca sugerowa¢ agenezje ciata modzelowate-
go, nieprawidtowe wzrastanie istoty bialej, syndaktylie palcéw rak, nieprawidtowa
budowe stop. Po 28 tygodniu wida¢ zmieniony ksztalt czaszki oraz cechy dysmorfii
twarzy, takie jak: wydatne czolo, szeroki otwarty szew czotowy, hiperteloryzm oraz
hipoplazje srodkowej czedci twarzy. Czasem juz w pierwszym trymestrze widac¢
poszerzenie przeziernosci fatdu karkowego (NT - nuchaltranslucence), ktdre jest
jednak niecharakterystyczne. Potwierdzeniem rozpoznania ZA u plodu jest bada-

» Craniosynostoses. Molecular Genetics. ..
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nie cytogenetyczne oraz analiza molekularna genu FGFR2 u ptodu na komérkach
wyizolowanych z plynu owodniowego lub komoérkach z krwi pepowinowej pobra-
nej droga kordocentezy, ujawniajacg mutacje w egzonie 7 (S242W).

Zaburzenia mowy i komunikacji dzieci z zespolem Aperta

Zaburzenia mowy i komunikacji u dzieci z ZA maja wieloczynnikowg etio-
patogeneze i dlatego powinny by¢ diagnozowane z pelnym zrozumieniem kazde-
go z nich. Na pierwszy plan w trakcie diagnozy wysuwaja si¢ nieprawidfowosci
w budowie struktur uktadu kostno-szkieletowego mdzgoczaszki i twarzy. Niepra-
widlowa, czgsto bardzo zdeformowana budowa aparatu mowy w jednoznaczny
sposob zaburza funkcje mowy. U dzieci wystepuje czesto malokluzja IIT klasy,
ktdra jest wtorna do hipoplazji sSrodkowego pietra twarzy i powoduje prognatyzm
zuchwowy. Przedni zgryz otwarty (anterioropenbite) dotyczy az 73% dzieci z ZA,
natomiast obustronny zgryz krzyzowy (bilateralcrossbite) — 63%, a jednostronny
- 22%. Czesto stwierdza si¢ opoznione wyrzynanie zebow — u 68% dzieci z ZA.
Powszechnie wystepuja sttoczenia, ktdre zazwyczaj dotycza szczek — u 96% dzieci
z ZA, rzadziej zuchwy - 87%. Podniebienie twarde jest wysoko sklepione, zwezo-
ne. Mozliwy jest tzw. pseudorozszczep (pseudocleft). Rozszczep podniebienia moze
wystepowac u blisko 3/4 dzieci. Charakterystyczne jest takze skrécone podniebie-
nie twarde oraz wydtuzone, pogrubiale podniebienie migkkie. Struktury nosogar-
dla sg znaczgco zmniejszone - zaréwno w wymiarze pionowym, jak i poziomym,
co powoduje czesto znaczne zmniejszenie objetosci drég oddechowych. Z tymi
nieprawidlowo$ciami budowy aparatu mowy jest zwigzana nieprawidlowa arty-
kulacja. Skutkujg one takze zaburzeniami rezonansu i pasazu powietrza w trakcie
moéwienia. Uniemozliwiaja prawidlowy realizacje gtosek.

Obstrukcja gérnych drég oddechowych zwigzana ze zmniejszeniem objetosci
jamy nosowej oraz jamy gardia czesto powoduje zaburzenia oddechowe. Do naj-
czestszych z nich nalezy zespot bezdechu sennego (obstructivesleepapnea, OSA).
Nierzadko stwierdza si¢ wrecz zaburzenia oddychania wymagajace zaopatrzenia
tracheostomig. W przypadku dodatkowej atrezji nozdrzy tylnych objawy moga
dotyczy¢ znacznego stopnia meczliwosci oraz niedotlenienia mézgowia, powodujac
przewlekte zaburzenia rozwojowe, a w pdzniejszym wieku — neuropsychologiczne,
a nawet neurologiczne.

W zespole Aperta moga wystepowaé przewodzeniowe zaburzenia stuchu.
Zaburzenia stuchu o podlozu neurologiczno-sensorycznym, w tym zaburzenia
centralne stuchu, pojawiaja sie rzadko, cho¢ czesciej niz w populacji generalne;.
Wplyw zaburzen stuchu na procesy mowy byl wielokrotnie opisywany. Glebokos¢
zaburzenia ma zwiazek ze stopniem deformacji podstawy czaszki (tam zlokalizo-
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wane s3 struktury ucha wewnetrznego) oraz twarzoczaszki. Uwaza sig, ze wazne
s3 — w kontekscie wynikéw leczenia — okres wystagpienia pierwszych objawow
niedostuchu oraz predkos¢ postepowania ich glebokosci. Zaburzenia stuchu lub
wrecz gluchota we wezesnych etapach rozwoju moga skutkowa¢ brakiem rozwoju
procesu nabywania mowy.

Plytkie, nieprawidlowo ustawione oczodoly bardzo czg¢sto sg przyczyna zabu-
rzen widzenia. U malych dzieci zaburzenia widzenia powoduja brak prawidlowe;j
percepcji twarzy rodzicéw i innych ludzi, przedmiotéw, obrazéw. Bodzce wzrokowe
s3 wazne w pierwszych etapach rozwoju, m.in. w kontekscie rozwoju koordynacji
wzrokowo-przestrzennej oraz prawidtowej motoryki. Zaburzenia tych proceséw
wplywaja negatywnie na procesy nabywania mowy. Dlatego jest to wazny czynnik
ryzyka zaburzen komunikacji u dzieci z ZA. Poprzez wystepowanie palcozrostow,
ale takze przez ich leczenie, rozwdj motoryki precyzyjnej a priori jest zaburzony,
co takze wplywa negatywnie na rozwdj proceséw komunikacji i jezyka.

Zaréwno zespol nadci$nienia srodczaszkowego, brak odpowiedniej stymulacji
sensorycznej, jak i agenezja badz hipoplazja ciala modzelowatego oraz zaburze-
nia komunikacji mi¢dzypoétkulowej powoduja brak badz nieprawidlowy rozwoj
mowy — i czynnej, i biernej.

Podsumowujac rozwazania nad wieloprofilowg patogeneza zaburzen mowy
i komunikacji u dzieci z ZA, nalezy zda¢ sobie sprawe réwniez z aspektéw
psychologiczno-spotecznych. Jak wykazujg badania, na opdéznienie mowy oraz
uczenie si¢ jezyka wptywa wiele negatywnych czynnikéw psychologicznych i spo-
tecznych. Dzieci z ZA sg czesto bywalcami placowek stuzby zdrowia, poddawane
wielokrotnym zabiegom operacyjnym nie tylko w obrebie sklepienia czaszki i twa-
rzy, ale takze w obrebie konczyn. Juz samo leczenie powoduje izolacj¢ spoleczna
i poczucie ,,innosci’, a do tego dochodzi wieloprofilowa rehabilitacja oraz — w pew-
nym wieku - u§wiadomienie sobie réznic w wygladzie i funkcjonowaniu w stosun-
ku do réwiesnikow.

Leczenie dzieci z ZA stanowi ogromne wyzwanie zardwno diagnostyczne, jak
i terapeutyczne. U dzieci tych stwierdza si¢ szereg zaburzen neurologopedycz-
nych i neurorozwojowych, najczesciej negatywnie wplywajacych na rozwéj mowy
i komunikacji. Dlatego w terapii dzieci z ZA konieczne jest wieloprofilowe podej-
$cie zindywidualizowane wedlug potrzeb konkretnego pacjenta.

Opisy przypadkow

Pacjentka N.M.
23-miesieczna dziewczynka z zespolem Aperta zostala przyjeta do Centrum
»Kangur” w celu wieloprofilowej terapii. W chwili przyjecia pacjentka miala juz
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wykonang pierwsza operacje¢ dystrakcji wewnetrznej srodkowego pigtra twarzy
i oczekiwala na operacje¢ rozdzielenia palcéw w prawej rece. Mimo przeprowa-
dzonej operacji czaszki u dziecka nadal stwierdzano cechy lokalnego nadci$nienia
wewnatrzczaszkowego. Dziewczynka zakwalifikowana zostata do dalszego wielo-
etapowego leczenia operacyjnego.

Fotografia 4. przedstawia tréjwymiarowe rekonstrukcje gtowy oraz czaszki
pacjentki w stanie wyj$ciowym (przed leczeniem operacyjnym) oraz po dystrakeji
srodkowego pietra twarzy.

FoToGRAFIA 4. Symulacja wygladu glowy oraz tréjwymiarowa rekonstrukcja czaszki pacjentki N.M.
w wieku 2 tygodni Zycia - przed leczeniem operacyjnym, oraz symulacja wygladu glowy w 2. roku
zycia — po wykonaniu czeéciowej dystrakgji Srodkowego pietra twarzy.

Zwraca uwage patologiczny wzrost wysokosci glowy dziecka. Symulacje wykonano w oprogramowa-
niu MimicsInnovation Suite v.16.0 Materialise.

Zrédlo: Zbiory wiasne autora [D.L.].

W badaniu neurologopedycznym na poczatku terapii stwierdzano dysmorfie
twarzy, charakteryzujaca sie typowymi cechami zespolu, jednak bez rozszczepu
podniebienia. Pomimo tego ze wzgledu na nieprawidlowa budowe srodkowego
i dolnego pigtra twarzy zauwazalne byly cechy mowy nosowej. Motoryka duza
byla zaburzona, umiejetnosci ruchowe — nabywane z opéznieniem w stosunku do
normy rozwojowej. Dziewczynka podejmowala proby samodzielnego chodzenia.
Widoczna znaczna asymetria utrudniata nabywanie funkcji samoobstugowych,
organizowanie przestrzeni zyciowej, ruchy reki odpowiedzialne za wlasciwg podaz
pokarmu (co dodatkowo zaktécaly syndaktylia ragk oraz zaburzenia sensoryczne
w obrebie dtoni i twarzy). Pacjentka miata bardzo duzg potrzebe stymulacji oralne;.
Syndaktylia zaburzata jednak motoryke precyzyjna, uniemozliwiajac wskazywa-
nie przedmiotu palcem wskazujacym, sprawne trzymanie narzedzia piSmiennego,
manipulacje przedmiotami. Dziewczynka rekompensowata sobie te problemy cala
dlonia. Ze wzgledu na catosciowe problemy motoryczne oraz nieprawidiowosci
w budowie anatomicznej glowy, twarzoczaszki, w tym aparatu artykulacyjnego,
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ruchomo$¢ jezyka, warg, podniebienia oraz policzkéw byta zaburzona i bardzo
obnizona. Skutkiem tego wystepowaly trudnosci artykulacyjne.

Po czterech miesigcach pracy terapeutycznej udalo si¢ uzyska¢ artykulacje
trzech samoglosek: a, o, u. Ich trening ulatwiony byt przez ich ,,optyczna budo-
we”. Dziewczynka nasladuje dzwigki wydawane przez trzy zwierzeta oraz umie
nasladowac czynnos¢ zwiazang z ruchem, jaka jest jazda samochodem. Jej stuch
jest, jak dotad, prawidlowy. Dziecko dobrze reaguje na bodzce stuchowe. Zainte-
resowanie tego typu zabawami §wiadczy o potrzebie stymulacji stuchowej. Funkcje
wzrokowe wydaja si¢ obnizone, o czym $wiadcza problemy w zakresie percepcji
wzrokowej. Dziewczynka najlepiej radzi sobie z bitowa podaza materiatu. Niepre-
cyzyjnie kieruje wzrok, chcac skupi¢ sie na danym przedmiocie.

Dziecko rozpoczeto terapie neurologopedyczng w wieku 18 miesigcy. Diagnoza
wykazata opdzniony rozwo6j mowy czynnej oraz biernej. Pacjentka nie realizowa-
ta wyrazen dzwigkonasladowczych, skapo wokalizowata samogtoskami i sylaba-
mi. Dluzsze fancuchy sylabowe w stowniku dziecka pojawialy sie sporadycznie.
Dziewczynka nie potrafila faczy¢ dwoch sylab. W swoim stowniku nie posiadala
sylab o sensownym znaczeniu. Prosby komunikowala gestem. Nie wypowiada-
ta prostych wyrazéw. Postugiwala si¢ dzwiekami wotania, ale za kazdym razem
realizowala je w inny sposéb. Rozpoznawala na rysunkach rzeczy, ktére miaty
wysoka frekwencje w jej zyciu. Zapytana szuka znajomej osoby, rozpoznaje i koja-
rzy najblizsze osoby z otocznia, réznicuje osobe mamy i taty, ale ich nie nazy-
wa. W pewnym stopniu reaguje na zakazy, nie wynika to jednak z zaburzonego
rozumienia prostych polecen, tylko z aspektéw wychowawczych. Potrafi wyrazi¢
gestem sprzeciw i aprobate. Ma problem z poleceniami zlozonymi, zbudowanymi
z dwoch czlonéw. Moze to wynikac z probleméw z rozumieniem mowy, ale moze
by¢ tez podyktowane bardzo krotka uwaga i koncentracjg. Obecnie obserwacji
podawane jest rozumienie przez nig mowy bez kontekstu sytuacyjnego. W zalez-
nosci od nastroju i stopnia atrakcyjnosci zadania wykonuje proste polecenia. Umie
na pros$be podac przedmiot bliskiej osobie. Podczas wizyt jest pogodna, ale caty
czas zachowuje dystans w stosunku do terapeuty. Z relacji mamy wynika, ze taki
nastr6j dominuje u dziecka. Dziewczynka obserwuje nowe otoczenie, skupiajac
sie na pojedynczych przedmiotach, wykazuje potrzebe trzymania czego$ w rekach.
Przy probie odebrania przedmiotu sprzeciwia sie. Dziecko przejawia krotkotrwa-
ta uwage, czesto zmienia obiekt zainteresowania. Pacjentka nasladuje zachowania
dorostych. Dzieli uwage w czasie wykonywanych zadan czy zabawy kierowane;j.
Prace terapeutyczng utrudniaja czeste nieobecnosci dziecka na zajeciach, podyk-
towane licznymi infekcjami lub wizytami szpitalnymi.

Terapia neurologopedyczna na tym etapie rozwoju polega na stymulacji dziecka
i pracy nad umiejetnosciami oczekiwanymi rozwojowo. Umozliwia kontrole roz-
woju dziecka i szybkie zapobieganie negatywnym nastepstwom choroby. Polacze-
nie logoterapii z rehabilitacja motoryki duzej oraz z w miare systematyczng praca
z psychologiem, ktéry kontroluje umiejetnosci poznawcze i ogélnorozwojowe



178 Czeé¢ druga: Studia z praktyki logopedycznej

dziecka, pozwala na interdyscyplinarne podejscie do problemu choroby genetycz-
nej. Tylko tak zbudowane, wieloetapowe usprawnianie funkcji rozwojowych dziec-
ka gwarantuje uzyskanie pozadanych efektéw terapeutyczno-rehabilitacyjnych,
ktore znaczaco wplywaja na jakos¢ zycia dziecka i ich rodzicow.

Pacjent R.K.

Dwuletni chlopiec z zespolem Aperta przyjety zostal do Centrum ,,Kangur”
celem wieloprofilowej diagnostyki i terapii. W okresie cigzowo-porodowym obcig-
zony byl przyjmowaniem przez matke lekéw przeciwpadaczkowych. Na podstawie
rozmowy z matkg mozna przyja¢, iz posiada ona cechy encefalopatii padaczkowej,
co w znacznym stopniu wplywa zaréwno na spoteczno-psychologiczny aspekt roz-
woju dziecka, jak i na sposdb postepowania terapeutycznego.

Na pytania dotyczace przebiegu cigzy oraz okresu okotoporodowego matka nie
potrafita udzieli¢ odpowiedzi - twierdzita, Ze nie pamieta. W zwigzku z nawracajacy-
mi infekcjami dziecka i oczekiwaniem na operacj¢ matka na wtasna reke postanowita
wstrzymac rehabilitacje dziecka. Od roku chiopiec nie jest objety zadna rehabilitacja.

Matka nie potrafi powiedzie¢, jak do tej pory przebiegal rozwoj motorycz-
ny chlopca. Nie pamigta, kiedy zaczat siada¢ i chodzi¢. Dziecko nie raczkowato.
Uprzednio czgsto miato infekcje gérnych drég oddechowych.

W badaniu neurologopedycznym stwierdzono stabg sprawnos$¢ i ruchomos¢
narzadow artykulacyjnych. Chlopiec mial podniebienie gotyckie oraz rozdwojo-
ny jezyczek (prawdopodobnie rozszczep podsluzéwkowy). Pacjent w 2. roku zycia
posiadal dopiero 3 z¢by: 2 dolne i jeden goérny siekacz. Stwierdzi¢ zatem mozna
u niego opdznione wyrzynania sie zebow. Pacjent utrzymuje nieprawidtowa pozy-
cje spoczynkows jezyka — jego jezyk lezy na dnie jamy ustnej lub pozostaje lekko
wysuniety na dolng warge. Chlopiec chodzi i $pi z otwartg buzig. Najprawdopo-
dobniej jest to zwigzane z niewielkg objetoscia jego drog oddechowych, co sugeruje
jednoczesnie wysokie ryzyko zespotu bezdechu sennego. W badaniu stwierdzono
dodatkowo zaburzenia percepcji w obrebie jamy ustnej. Chtopiec ma wygoérowany
odruch wymiotny, ktéry miesci si¢ na srodku jezyka i na podniebieniu. Stwierdza
sie nieprawidlowy tor oddechowy. Dziecko oddycha przez usta (zwezone przewody
nosowe, atrezja nozdrzy tylnych).

W dalszym badaniu zdiagnozowano nieprawidtowe funkcje pokarmowe.
Chlopiec pomimo zaburzen oddechowych dostaje smoczek na noc. Pije z butelki
ze smoczkiem. Nie potrafi pi¢ z kubka. Wedlug matki pije bardzo malo, nie ma
bowiem ochoty na picie. Je pokarmy o gladkiej konsystencji, karmiony tyzeczka.
Nie toleruje konsystencji mieszanej, grudkowatej. Biszkopty $ciera o dolne zeby.
Czeka, az staly pokarm rozpusci mu si¢ w buzi. Praktycznie nie stara si¢ go roz-
ciera¢ dzigstami. Nie krztusi sie.

W relacji matki w zakresie rozwoju mowy czynnej chlopiec méwi ,,mama’, ,tata’,
»0pa, ,ama’, ,nie’, ,tak’, ,,daj”. Realizuje niektére onomatopeje. W trakcie badania
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wypowiedzial ,mama” ze zrozumieniem. Nie faczy rzeczownika z czasownikiem.
Gdy czegos chce, bierze za reke, prowadzi i pokazuje. Pomimo wielu zaburzen cha-
rakteryzuje go duza che¢ komunikacyjna. Rozumie proste polecenia, ktdre najcze-
$ciej wymagaja podparcia wzrokowego. Reaguje na emocje innych. Lubi si¢ bawi¢
klockami, zabawkami, ktére si¢ poruszaja, np. autami (przesuwa autka po podto-
dze), komorka i pilotem. Szybko si¢ nudzi. W badaniu stwierdza si¢ takze zaburzenia
emocji. Nie jest jednak jednoznaczne, czy wynikajg one z nieprawidfowego procesu
wychowawczego, opdznionego rozwoju czy tez zaburzen organicznych.

Dziecko rozpoczeto wieloprofilowg terapie. Jest zakwalifikowane do wieloeta-
powego leczenia operacyjnego, ktdre bedzie polegalo na dystrakeji kosci potylicz-
nej, nastepnie przemodelowaniu sklepienia czaszki oraz zwigkszeniu jej objetosci
i objetosci oczodotéw poprzez wysunigcie podstawy przedniego dotu czaszki do
przodu. W trzecim etapie planowana jest osteotomia LeFort III i nastepowa dys-
trakcja $srodkowego pietra twarzy. W przyszlosci konieczne bedzie takze leczenie
ortodontyczne i najprawdopodobniej zabieg ortognatyczny.

Fotografia 5. przedstawia tréjwymiarowe rekonstrukcje glowy oraz czaszki
pacjenta.

FoToGRAFIA 5. Symulacja wygladu glowy oraz tréjwymiarowa rekonstrukeja czaszki pacjenta R.K.
w wieku 2 tygodni - przed leczeniem operacyjnym.
Symulacje wykonano w oprogramowaniu MimicsInnovation Suite v.16.0 Materialise

ZRODLO: Zbiory wlasne autora [D.L.].

Pacjent K.K.

Osmioletni chlopiec przyjety zostal do Centrum ,,Kangur” celem wieloprofilo-
wej diagnostyki i terapii z powodu zespolu Aperta. Chlopiec przebyt dotad cztery
zabiegi plastyki czaszki. W 3. miesigcu zycia dokonano u niego wysunigcia obra-
mowania oczodoléw oraz przeprowadzono plastyke kosci czolowej, nastepnie w 10.
miesigcu zycia - plastyke sklepienia czaszki. Ze wzgledu na narastajacy stopniowo
zespot nadci$nienia $rédczaszkowego w 4. i 6. roku zycia wykonano dodatkowo
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dwa zabiegi dystrakcji kosci potylicznej. Chlopiec od 2. roku zycia leczony byl
z powodu napadow padaczkowych uogélnionych toniczno-klonicznych. W wyko-
nanych badaniach elektrofizjologii wzroku (VEP/VER) stwierdzono cechy prze-
bytego zespolu nadcisnienia $rédczaszkowego. W badaniu przesiewowym neu-
ropsychologicznym testem MoCA (Montrealska Bateria Oceny Poznawczej) nie
ustalono nieprawidlowosci. Chlopiec pozostawal w normie intelektualnej. Stuch
mial prawidlowy. W badaniu okulistycznym stwierdzono u niego wade¢ wzroku +4
i obustronny astygmatyzm. Znajduje si¢ pod stalg opieka logopedyczna. W relacji
matki chetnie uczeszcza do szkoly i nie ma probleméw z nauka. Jest bardzo cie-
kawy $wiata. Interesuje si¢ pociagami. W badaniu jednak stwierdza si¢ zaburzenia
koncentracji uwagi. Dziecko szybko sie rozprasza. W wykonanym badaniu testem
DUM (Diagnostyka Uszkodzen Mozgu), analizujagcym procesy uwagi, pamieci
wzrokowo-przestrzennej, uczenia sie¢ oraz koordynacji wzrokowo-ruchowej, uzy-
skano wynik nieprawidtowy, $wiadczacy o zaburzeniach kazdego z tych procesow.
Chlopiec jedynie przez krotki czas potrafi utrzymac kontakt wzrokowy. Ma proble-
my z rozpoznawaniem oraz interpretacja emocji i intencji innych ludzi. Wiekszy
problem sprawia mu zrozumienie zachowania dzieci niz dorostych. Nie lubi, gdy
kto$ zartuje, bo interpretuje to dostownie i zawsze zarty odnosi do siebie. Przeja-
wia zaburzenia ilosciowe i jakosciowe dyskursu. W mowie opowiesciowej bardzo
trudno mu wyhamowac, szczegélnie jesli mowi o rzeczach, ktore traktuje emo-
cjonalnie. Ma przy$pieszone tempo mowy, totez w jego wypowiedziach pojawia
sie niekiedy lekka nieptynnos¢ méwienia (bez logofobii). Chtopiec méwi bardzo
glo$no. Ma dyskretnie obnizone napiecie mie$ni mimicznych oraz artykulacyj-
nych twarzy, stabg motoryke warg i jezyka. Stwierdzono u niego brak pionizacji
jezyka, podniebienie gotyckie. Ma jezyk nieprawidtowego ksztaltu. Utrzymuje

FoToGRAFIA 6. Symulacja wygladu glowy oraz tréjwymiarowa rekonstrukecja czaszki pacjenta K.K.
Zwracajg uwage nieprawidlowa hipoplastyczna budowa szczek oraz liczne sttoczenia zeboéw zaréwno
szczek jak i zuchwy.

Symulacje wykonano w oprogramowaniu MimicsInnovation Suite v.16.0 Materialise

ZRODLO: Zbiory wlasne autora [D.L.].
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nieprawidlowg pozycje¢ spoczynkows jezyka — trzyma go na dolnych zebach. Ma
wade zgryzu oraz zuchwy. Byl w trakcie wymiany garnituru zegbowego. Zeby miat
rozmieszczone nieréwno. Ustalono u niego liczne stloczenia i nieprawidlowy tor
oddechowy. Oddychatl przez wcigz otwarte usta, co mialo zwigzek ze zwezonymi
przewodami nosowymi. Wystepuje u niego dyskoordynacja oddechowo-fonacyjna.
Zuje z otwartymi ustami. Nie krztusi si¢ przy jedzeniu i piciu. Ma zaburzenia per-
cepcji w obrebie jamy ustnej. Nie lubi pokarméw o migkkiej (,,mymtatej”) konsy-
stencji, wszystkie inne zjada chetnie. Jest nadwrazliwy wechowo. Miedzyzebowo
realizuje gloski: [t], [d], [n], [1] oraz szeregu syczacego. Deformuje [r] w postaci
miedzyzebowego [1]. W mowie potocznej wypowiada znieksztalcone gloski szeregu
ciszacego. Nie ma problemoéw z czytaniem i pisaniem. Fotografia 6. przedstawia
symulacje budowy glowy oraz twarzoczaszki chlopca. Pacjent zostal zakwalifi-
kowany do zabiegu osteotomii LeFort III i dystrakcji twarzy. W dalszym etapie
konieczne jest leczenie ortognatyczne i ortodontyczne.

Wieloczynnikowa etiopatogeneza zaburzen mowy i komunikacji u dzieci z ZA
powinna by¢ rozpatrywana i diagnozowana z pelnym zrozumieniem zlozonosci
zagadnienia. kazdego z nich. Na pierwszy plan w trakcie diagnozy wysuwaja sie
nieprawidlowo$ci w budowie struktur uktadu kostno-szkieletowego mézgoczasz-
ki i twarzy. Nieprawidlowa i czesto bardzo zdeformowana budowa aparatu mowy
w jednoznaczny sposob zaburza funkcje mowy.



