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DZIEWCZYNKA Z ZESPOLEM WILLIAMSA
- STUDIUM PRZYPADKU

Autorka artykulu przez sze$¢ lat pracowata jako terapeuta logopeda w Zespole Wczesnego
Wspomagania w Zespole Szkot Specjalnych nr 11 w Krakowie, w tym przez ostatnie trzy lata z Wero-
nika — dziewczynka z zespotem Williamsa. Celem niniejszej publikacji jest analiza przebiegu terapii
dziecka z rzadkim zespotem genetycznym na przestrzeni czterech lat (wiek dziecka: od 1;6 do 5;9). We
wstepie scharakteryzowany zostat zespot Williamsa, w tym czgstotliwo$¢ wystgpowania, genetyczne
uwarunkowania i ich wpltyw na prace mozgu oraz jego cechy kliniczne (migdzy innymi dysfunkcje
metaboliczne, kardiologiczne, endokrynologiczne i ich wptyw na funkcjonowanie osoby). Kolejna czg§é
prezentuje studium przypadku dziewczynki z zespotem Williamsa (ZW). Analizie poddano zebrang
dokumentacj¢ medyczna, psychologiczng i logopedyczna. Omdwion0 réwniez indywidualny program
terapeutyczny oraz osiggnigte w czasie pracy z dzieckiem efekty.

Stowa kluczowe: zespot Williamsa, uposledzenie umystowe, hipotonia, nadwrazliwos¢ stu-
chowa, terapia logopedyczna

Specyfika zespolu Williamsa

Celem niniejszej publikacji jest analiza terapii osoby z rzadkim zespotem
genetycznym — od momentu postawienia diagnozy do chwili obecnej, czyli
w ciggu czterech lat (od wieku dziecka 1;6 do 5;9). Nazwa tego zespotu ge-
netycznego funkcjonuje od 1960 roku pod dwoma postaciami: zespotu Wil-
liamsa (ZW — nazwa ta przyjeta jest w Stanach Zjednoczonych) lub zespotu
Williamsa-Beurena (nazwa przyjeta w krajach europejskich) i wywodzi sig¢
od nazwisk jego odkrywcow. W Polsce uzywa si¢ raczej tej pierwszej formy
(Giers 2011: 13).

Zespot Williamsa wystepuje — wedhug amerykanskich badan — u 1 na 20 000
— 25 000 zywych urodzen; natomiast badania norweskie podaja, ze u 1 na 7500
dzieci (Martens, Wilson, Reuters 2008). Dane polskiego oddzialu Stowarzysze-
nia Pomocy Osobom z Zespotem Williamsa wskazuja, ze w naszym kraju rodzi
si¢ rocznie czterdziescioro dzieci z ta wada genetyczng. Wedtug klasyfikacji
ICD-10 (International Classification of Diseases — za www.gen.org.pl) nie ist-
nieje dla ZW oddzielny kod; zespoét ten jest klasyfikowany w grupie Q87.8 —
»inne delecje autosomalne nie okreslone gdzie indziej”.
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Zespol Williamsa jest delecja od 1,5 do 1,8 min par zasad z 7 chromosomu,
co prowadzi do usuni¢cia od 26 do 28 gendéw. Przyjmuje sig, iz u 95% o0s6b mi-
krodelecje w 60% pochodza od matki, a w 40% od ojca (Giers 2011: 15). Z 26
utraconych genéw rozpoznano zaledwie kilka. Najwazniejszy z nich to gen ela-
styny, ktory ma duzy wpltyw na rozwdj i prace mozgu. Elastyna jest budulcem
tkanek, migdzy innymi wigzadel, chrzastek, skory, pluc, strun glosowych. Pozo-
state zbadane do tej pory geny odpowiadajg w ZW za dysfunkcje w zakresie: my-
$lenia przestrzennego, pracy mozdzku, regulacji ci$nienia, tolerancji glukozy,
nadpobudliwosci i deficytu uwagi, ogblnej budowy mozgu, pracy jelit i nerek.

W zalezno$ci od obszaru uszkodzenia genow w tancuchu DNA ZW ma r6ézny
stopien nasilenia specyficznych cech — im wigcej redukeji gendéw, tym wigksze
uszkodzenie. Badaniom poddano takze r6znice w ilorazie inteligencji (IQ) w za-
lezno$ci od pici pacjentow; okazato si¢, ze u kobiet z ZW 1Q byt wyzszy niz
U m¢zczyzn (Martens, Wilson, Reuters 2008). Badania nad mézgiem os6b z ZW
wykazatly, iz objetos¢ mézgu byla u nich o 13% mniejsza niz u 0sob zdrowych.
Zmiany zaobserwowano w lewostronnej cze$ci plata skroniowego, w okolicy
stuchowej. Obszar ten byt powigkszony, co wyjasnito zdolnosci jezykowe i mu-
zyczne w tej grupie pacjentow. Stwierdzono ponadto powiekszony moézdzek,
a zwlaszcza jego centralng czg$¢ zwang robakiem, a takze uszkodzenie ciala mig-
datowatego. Tlumaczy to nadmierng ufno$¢ i mocniejsze dazenie do kontaktéw
Z dorostymi niz z rowiesnikami. Osoby z ZW wykazuja lekki i umiarkowany sto-
pien uposledzenia. W badaniu Skalg inteligencji Wechslera ich wyniki oscyluja
w granicach 40-55 (Giers 2011: 44). W badaniach skalg werbalng osiggaja lepsze
wyniki niz w skali niewerbalnej (Mayer-Lindenberg, Marvis, Berman 2006), co
ma zwigzek ze zdolnoséciami jezykowymi, dobrg pamigcig stuchowa i muzyczna.

Uposledzenie umystowe ma wpltyw na deficyty poznawcze, m.in. myslenie
abstrakcyjne, w tym rozumienie relacji migdzy pojgciami, operacji matematycz-
nych, wyodrebnianie mysli przewodniej czytanego tekstu, oderwanie si¢ od kon-
kretnych przedmiotow. Osoby z uposledzeniem majg problem z analizg i uogélnia-
niem spostrzeganych faktow, uchwyceniem zwigzkow przyczynowo-skutkowych.
Ich zapamigtywanie jest wybiorcze, mechaniczne — bez mozliwosci ustalenia lo-
gicznego zwigzku miedzy fragmentami tekstu. Jesli dodamy duza labilnos¢
emocjonalng, to zauwazymy ,,matg efektywno$¢ procesu uczenia si¢ i jej wpltyw
na nabywanie wiadomosci szkolnych” (Siwek 2012: 34).

Zespot Williamsa to kompilacja wielu wad wynikajacych z ubytku genow
W 7. parze chromosomoéw. Jedna z nich jest SVAS (supravalvular aortic steno-
sis) — nadzastawkowe zwezenie aorty, czesto tetnicy ptucnej i naczyn nerko-
wych. Problemy sercowo-naczyniowe wiazg si¢ ze zwezaniem $wiatla naczyn,
ktore powodowane sg nadmiernym przyrostem tkanek. Wada ta bezposrednio
taczy si¢ z kolejng — nadcis$nieniem krwi (u okoto 50% o0sob). Pozostate wady
zwigzane sg Z niewyksztalceniem nerek, zaburzeniem uktadu moczowego (co
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skutkuje opoznionym treningiem czystosci), niedoczynnoscig tarczycy, hiper-
kalcemig (podwyzszony poziom wapnia we krwi). Ta ostatnia wada skutkuje
problemami z karmieniem, refluksem, brakiem taknieniem, uszkodzeniem
szkliwa. Nieleczona hiperkalcemia powoduje uszkodzenie (zwapnienie) nerek
oraz zaktocenie wzrostu kosci (Giers 2011).

Noworodki z ZW maja nizsza wage urodzeniowa i mniejszy wzrost. Niemow-
leta wolno przybieraja na wadze. Maja problemy ze ssaniem, czgste kolki i refluks.
Brak genu elastyny jest takze przyczyna probleméw szkieletowo-miesniowych,
skutkuje hipotonia, przykurczami lub nadmierna ruchliwoscia stawow, co przektada
sic na nauke chodzenia, postawe ciata oraz w wieku pdzniejszym jest przyczyna
probleméw z kregostupem. Dzieci z ZW czesto przejawiajg wiele zachowan niepo-
zadanych i zaklocajacych codzienne funkcjonowanie. Sg to najczesciej: impulsyw-
nos¢ 1 labilno$¢ emocjonalna, problemy z uwaga dowolna, nadwrazliwos$¢ na bodz-
ce sluchowe, zaburzenia snu (trudno$¢ w zasypianiu i tatwe wybudzanie si¢), mata
tolerancja na zmiany i nowe sytuacje (Maurer, Bottu¢ 2010).

U nastolatkéw wczesniej rozpoczyna si¢ okres dojrzewania. Osoby doroste
osiagaja wzrost okoto 160 cm, czgsto zdarzajg si¢ wypadki otytosci. Dorostych
Z ZW czgsto okresla si¢ mianem ,,ludzie-elfy”. W wygladzie twarzy wyr6zniaja
si¢ szerokie i wydatne usta, szerokie czoto, nisko osadzone uszy, falda wokot
oczu dajaca wrazenie obrzgku, zapadnigta nasada nosa, szeroki i zaokraglony
koniuszek nosa, pelne policzki, mata zuchwa. Osoby z ZW to ludzie pogodni,
towarzyscy, wrazliwcy nastawieni na drugiego czlowieka. Dobrze wczuwaja si¢
w stany emocjonalne innych, okazuja zainteresowanie problemami oséb z oto-
czenia, sa zawsze chetni do pomocy. Dzigki swoim zdolnosciom jezykowym
potrafig opowiedzie¢ o swoich problemach, sa $wiadomi swojej choroby, od-
miennos$ci, dostrzegajg swoje ograniczenia. Bardzo wazna jest da nich akcepta-
cja srodowiska i zrozumienie, zwlaszcza w wieku dorastania.

Studium przypadku dziewczynki z zespolem Williamsa

Weronika urodzita si¢ w 39. tygodniu cigzy przez cesarskie ciecie (wskaza-
nie lekarza okulisty matki). Dziewczynka wazyla 2640 g i otrzymata 10 punk-
tow w skali Apgar. Na podstawie wywiadu przeprowadzonego z mamg dziecka
wiemy, ze przebieg cigzy do 6. miesigca byt prawidlowy. Od tego miesigca ko-
lejne badania USG wykazywaly zatrzymanie si¢ dziecka w rozwoju prenatal-
nym. Zahamowanie to ustgpilo i dziecko zaczeto rosna¢, lecz nieharmonijnie.

Do dziewiatego miesigca zycia miednica dziecka byla zle rozwinieta.
W dziewigtym miesigcu dziewczynka siedziata z podparciem, zaczela chodzi¢
(trzymana za raczke lub przy porgczy) w wieku dwudziestu miesigcy — byl to
chdd chwiejny, niezgrabny, z szeroko rozstawionymi nézkami. Gdy miata dzie-
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wie¢ miesigcy, powiedziata pierwsze stowo: mama, a gdy skonczyta rok, poja-
wilo si¢ stowo tata. Byta dzieckiem bardzo ptaczliwym, nadpobudliwym, cier-
piata na kolki i refluksy. Miata zaburzenia snu — nie mogta zasnaé, w nocy czg-
sto wybudzata si¢ z krzykiem, dlugo nie mogac si¢ uspokoi¢. Byta hospitalizo-
wana z powodu niezytu jelit oraz napadoéw rzucawkowych; bardzo stabo przy-
bierata na wadze. Z¢by mleczne nie miaty szkliwa i szybko ulegly zniszczeniu.

Diagnoze¢ medyczng postawiono, gdy dziewczynka miata 17 miesigcy.
Stwierdzono delecje¢ 7. chromosomu odpowiadajaca klinicznie zespotowi Wil-
liamsa, nadzastawkowe zwg¢zenie aorty, subkliniczng niedoczynnos¢ tarczycy
(ukryta, niedajaca jednoznacznych objawow), hiperkalcemie¢ oraz opdznienie
psychomotoryczne. Dziewczynke skierowano na konsultacje: kardiologiczna,
endokrynologiczng, dietetyczng, genetyczng oraz do poradni rehabilitacyjnej
i psychologicznej w celu ukierunkowania stymulacji rozwoju. W wyniku kon-
sultacji psychologicznych na podstawie badania skali inteligencji dla matych
dzieci Cattella dziewczynka uzyskata wynik wskazujacy na rozwoj poznawczy
ksztaltujacy sie ponizej przecigtnej (wiek rozwojowy ok. 12. miesigca przy wie-
ku zycia 18 miesigcy). Stwierdzono nieharmonijny rozwoj i zalecono ogdlnoro-
zwojowa terapi¢ w ramach wczesnego wspomagania rozwoju.

Fot. 1. Weronika w wieku 13 miesiecy
(zdjecie z albumu rodzinnego, opublikowane za zgoda rodzicow)

Dziecko z typowymi dla zespotu Williamsa zmianami dymorficznymi twarzy: duze, nisko osadzo-
ne uszy, szerokie czoto, zapadni¢ta nasada nosa, wydatne wargi, szerokie usta, obrzek wokot oczu.
Mozna zaobserwowac proste, wyciagnigte ndzki — objaw obnizonego napigcia mig§niowego.
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Diagnoza funkcjonalna i pierwszy rok terapii

Po diagnozie i wydaniu orzeczenia o konieczno$ci ksztatcenia specjalne-
go przez poradni¢ psychologiczno-pedagogiczng Weronika rozpoczgta zajgcia
w ramach wczesnego wspomagania rozwoju (ZWWR). Zespot tworzyli specjali-
sci: psycholog, fizjoterapeuta, oligofrenopedagog i logopeda. Dokonali oceny
funkcjonowania dziecka i na tej podstawie skonstruowali plan i program dziatan
pomocowych. Model zespotowej pracy realizowany w placowkach zajmujacych
si¢ wspomaganiem rozwoju dzieci z niepelnosprawnoscia sprzezona jest tu wy-
jatkowo wazny (Piszczek 2015: 13). W proces terapii wiaczani sg takze rodzice,
ktorzy realizuja wskazania terapeutow w domu na podstawie programu i in-
strukcji. W celu skonstruowania programu terapii dziewczynke obserwowano
W zabawie na zajgciach, na ktore przychodzila z mama (miata wtedy 18 miesie-
cy). Poczatkowo Weronika miata silny lek separacyjny — nie schodzita z kolan
mamy, wykazywata tez nadwrazliwo$¢ na najmniejsze dzwieki dochodzace zza
drzwi, reagowata na nie placzem lub krzykiem.

W ZSS nr 11 w Krakowie — placéwce, do ktorej uczeszczata dziewczynka,
istnieje wewnetrzny dokument skonstruowany przez zespot terapeutow — Wielo-
specjalistyczna ocena poziomu funkcjonowania (jest to autorski projekt nauczycie-
li ZSS nr 11 z Krakowa z aktualizacja z 2014 roku). To narzgdzie wykorzystano
do diagnozowania Weroniki. W mojej ocenie mozliwy byl tylko jakosciowy opis
sposobu funkcjonowania dziecka, ze wzgledu na rzadki zespot genetyczny
i wiek (osiemnascie miesiecy) oraz brak adekwatnych narzedzi diagnostycznych.
Formutujac diagnoze¢ jakosciowa, skupiono si¢ na zachowaniu si¢ dziecka i jego
komunikacji. Ocenie poddano nast¢pujace elementy:

1. Sprawno$¢ motoryczna i manualna: dziewczynka chodzi samodzielnie, lecz
chod jest chwiejny, na ,szerokiej podstawie” (nogi rozstawione — tak
chodza osoby z niepewnos$cia grawitacyjna), najczesciej jednak za reke, po
schodach (tylko w gore), trzymajac si¢ porgczy i dostawiajgc noge. W sali,
w ktorej odbywaly sie zajecia, dziecko przemieszczato si¢ w sposob
chaotyczny, bez celu i wigkszego zainteresowania; zabawki nie budzity
ciekawosci; chwytala je calg dlonig (chwyt nozycowy); gdy dziewczynka
podawata reke podczas przywitania, nie czulo si¢ odwzajemnienia
uscisku dloni; w czasie zabaw ruchowych przewracata si¢ bez przyczyny,
wykazywata duze deficyty przy planowaniu ruchu, calosciowej koordynac;ji.

2. Spostrzeganie wzrokowe: dziewczynka skupia wzrok na przedmiocie kilka-
nascie sekund, wodzi wzrokiem, ale tylko za przedmiotem atrakcyjnym;
rozpoznaje zdjgcia mamy, kota, psa.

3. Sprawnos$¢ stuchowa: dziecko styszy prawidlowo, reaguje na swoje imig,
wskazuje na mamg na polecenie; zbyt emocjonalnie reaguje na wszystkie
nowe dzwigki, jest bardzo pobudzona, ptacze, ucieka do mamy. Prawidlowo
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lokalizuje zrodta dzwigku, samodzielnie poszukuje instrumentéw muzycznych,

zabawek wydajacych dzwigk.

4. Zabawa: Weronika lubi odbijanie balonika i rzucanie pitkg (siedzgc na
kolanach mamyy), wykonuje niespecyficzne zabawy przedmiotami, zabawkami
(stukanie o podtogg, wyrzucanie).

5. Uwaga dowolna: dziecko koncentruje si¢ od kilku do kilkunastu sekund,
»muzykuje” na instrumencie lub przedmiocie wydajacym dzwigk.

6. Samoobstuga: dziewczynka jest niesamodzielna, rzadko wspolpracuje przy
ubieraniu, pije z kubka z dziubkiem z uszami po bokach, jest karmiona
zupkami przecieranymi, papkami, uzywa pampersow.

7. Kontakty spoteczne: u$miech dziecka oznacza wyrazng oznake zadowolenia,
zgode na zabawe, akceptacje 0soby, miejsca; krzyk, placz, ucieczka do mamy —
to wyraz dezaprobaty; dziewczynka wita si¢ przez podanie rgki, na pozegnanie
robi ,,pa, pa”.

8. Rozumienie mowy i komunikacja: dziewczynka rozumie polecenia stowne,
ale z podpowiedzig gestowa (gesty Makaton), wskazaniem (,,daj mi”, ,,chodz
tu”, ,,pokaz, gdzie”); zna przedmioty i osoby z najblizszego otoczenia (stol,
krzesto, t16zko, auto, kot, pies, lala, mi$, auto, mama, tato, babcia); wypowiada
stowa: mama, tata, baba oraz zlepki samogtosek stuzace komunikowaniu sie:
eee (nie, nie to, nie chce, nie lubig, zrobitam kupe, siku, boli mnie), aaa (iS¢
spa¢, Ania, auto, boli mnie). Wypowiadane stowa petig takze role
jednowyrazowych zdan, tzw. holofraz (za: Ligeza 2003) i kolejno znaczg: tata
(tata czeka w samochodzie), baba (babcia jest na korytarzu). Dziecko ma glos
niski, matowy; krzykowi czy placzowi towarzyszy duze natezenie
emocjonalne niewspotmierne do zaistniatej sytuacji.

Powyzszy opis funkcjonowania i wczesniejsze dane z wywiadu, dokumen-
tacji medycznej i opinii psychologicznej oraz orientacyjnego badania mowy,
przedstawily obraz dziecka z wielorakimi zaburzeniami i dysfunkcjami. W ze-
spole, w ktorym pracowatam, rozpoczgto terapie obejmujacg najblizsze sfery
rozwoju, tj. potrzebne w danym czasie do funkcjonowania spotecznego: znajo-
mo$¢ schematu ciata, ¢wiczenia samoobstugi, koncentracji uwagi, rozwijanie
koordynacji ruchowej i komunikacja w naprzemiennej zabawie oraz w czynno-
$ciach dnia codziennego. W celu usprawnienia porozumienia z dzieckiem (gdyz
dziewczynka wtasciwie nie mowila), postanowiono komunikaty werbalne wes-
prze¢ podstawowymi gestami z programu Makaton. Program zawierat zalecenia
do pracy w domu. Rodzice otrzymali instruktaz i propozycje ¢wiczen oraz za-
baw. Zalecenia zawieraty wskazowki dotyczace warunkow, jakie nalezy zapew-
ni¢ dziecku (przestrzen do zabawy z ograniczong ilosciag bodzcow rozpraszaja-
cych), oraz przyktady prostych zabaw (np. kapanie lali — ¢wiczenia schematu
ciata; gdzie schowal sig mi$ — nazywanie miejsc, rzeczy; karmienie zabawek —
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¢wiczenie chwytow potrzebnych w samoobstudze). Zaproponowano ¢wiczenia
na orientacj¢ w schemacie ciala, tj. rytmiczne wyliczanki z podpowiedziami
manualnymi, wskazywaniem u domownikéw, nasladowanie, zabawy naprze-
mienne. Nauka samoobstugi miata na celu aktywne uczestniczenie w rozbieraniu
i ubieraniu si¢ (czynnosci roztozono na mate kroki z podpowiedziami manual-
nymi), myciu si¢, wycieraniu. Mimo duzego deficytu uwagi, wdrozono naukg
jedzenia. Weronika miata spozywaé positki w wydzielonym miejscu, w odpo-
wiednio zorganizowanej przestrzeni (bez bodzcOw rozpraszajacych), na wiha-
snym krzesetku. Zgodnie z regutami karmienia terapeutycznego wprowadzano
kolejno zréznicowane struktury pokarméow.

Dla zwigkszenia napi¢cia migsniowego i usprawnienia motorycznego za-
proponowano rézne formy ruchu, m. in. czotganie sie, turlanie, chodzenie na
czworakach, ciagnigcie lub pchanie duzych przedmiotéw po podlodze oraz
przelewanie ptynow, wyjmowanie i wktadanie drobnych przedmiotow, za-
krecanie i odkrecanie nakretek. Wszystkie zabawy miaty taczy¢ sie z nazywa-
niem przez osobe dorosly rzeczy, osob, czynnosci, stosunkow przestrzennych.
W zwiazku z problemami z zasypianiem zaproponowano krotkie masazyki, ko-
lysanki, glaskanie oraz ograniczenie do minimum bodzcéw mogacych uniemoz-
liwia¢ wyciszenie dziecka przed snem (telewizor, komputer, glosna muzyka,
glosne rozmowy).

Diagnoza po trzech latach terapii
(wiek dziecka 5;9)

Kolejne lata terapii w Zespole Wczesnego Wspomagania Rozwoju, ale tak-
ze konsultacje u wielu specjalistow, farmakoterapia, zbilansowana dieta oraz
zaangazowanie rodzicow, przyczynily si¢ do znacznych postgpow w rozwoju
dziewczynki. W wieku trzech lat zaczgta ona uczgszcza¢ do przedszkola do gru-
py integracyjnej, w ktorej miata zapewnione ksztatcenie specjalne. Zespot orze-
kajacy rejonowej poradni psychologiczno-pedagogicznej zdiagnozowat niepet-
nosprawnos¢ intelektualng w stopniu lekkim. Stwierdzono opodzniony rozwdj
psychoruchowy uwidoczniony w réznego rodzaju czynno$ciach i zalecono dal-
sze ksztalcenie specjalne. W ZWWR przez kolejne lata pracowano nad cato-
sciowym usprawnianiem dziewczynki (komunikacjg, rozwojem ruchowym,
poznawczym 1 spotecznym).

Dziewczynke przebadano Skalg oceny poziomu adaptacji i samoobstugi
przeznaczong dla dzieci z zespotem Williamsa (Maurer, Bottu¢ 2010), Kwestio-
nariuszem ryzyka zaburzen integracji sensorycznej (Przyrowski 2013), w celu
zbadania op6znienia mowy sporzadzono inwentarz stow i gestow — wykorzysta-
no przy tym schemat Jastrzebowskiej i Pelc-Pekali (Grabias, Jastrzebowska
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2003). Ponadto, w oparciu 0 Rozwojowq skale obserwacyjng' zdiagnozowano
sze$¢ sfer rozwoju. Na podstawie powyzszych badan stwierdzono prawidtowy
kierunek postgpowania terapeutycznego.

Obecnie, w wieku 5 lat i 9 miesiecy, Weronika nadal odczuwa duzy dys-
komfort, jesli chodzi o glosne dzwigki. Nie wywotuja one wprawdzie tak silnych
reakcji emocjonalnych jak wczes$niej, jednak dziewczynka nadal ich unika (na-
tomiast bardzo lubi tanczy¢ i to przy glosnej muzyce). Zdobyta wszelkie umie-
jetnosci w zakresie samoobstugi (ma jedynie problem z kolejnoscia zaktadania
ubran rano, rozprasza si¢ przy tym); samodzielnie pije z kubka, je kanapki ze
skorka, przezuwa, postuguje si¢ tyzka i widelcem. Potrafi si¢ rozebra¢ i ubrac,
jest na etapie uczenia si¢ wigzania sznurowadet. Jest samodzielna w toalecie i w
fazience; pomaga w czynnos$ciach domowych; na noc ma zaktadanego pamper-
sa. Dziewczynka chodzi samodzielnie po schodach, jezdzi na hulajnodze i ro-
werku czterokotowym, przeskakuje przez ciag przeszkod naprzemiennie.
Potrafi samodzielnie postugiwaé si¢ nozyczkami, wykleja kontury plastelina,
nawleka korale wedtug wzoru. Ma problem w ¢wiczeniach grafomotorycz-
nych — zwlaszcza z rysowaniem dowolnym, odwzorowaniem, planowaniem prze-
strzeni, ptynnos$cia ruchéw, precyzja, chwytem i naciskiem na kartke. Z zakre-
SU rozwoju procesow poznawczych: zna nazwy przedmiotow, zjawisk z naj-
blizszego otoczenia, potrafi rozpozna¢ je na obrazku, nasladuje i nazywa
dzwigki z otoczenia. Rozumie pojecia: taki sam, duzy, maty, krotki, dhugi,
roznicuje proste ksztalty, rozpoznaje podstawowe kolory, zna okreslenia prze-
strzenne (za, do, w, pod, na). Ma klopoty z koncentracja, fatwo si¢ rozprasza,
rezygnuje z kontynuacji zadania; jej uwaga dowolna w pracy przy stoliku to
okoto 20-25 minut.

Dziewczynka potrafi rozpoznawa¢ emocje, zauwaza je u innych osob, 13-
czy je z zachowaniem; potrafi mowi¢ o swoich potrzebach; uczy si¢ rozpo-
znawac, co jest dobre, a co zte w kontek$cie wlasnych przezy¢. Zdarzaja si¢
incydenty impulsywnego zachowania, napady ztosci. Ma powazne problemy
ze snem — zasypia okoto 40 minut, wymaga obecnos$ci dorostego przy 16zku
(bardzo lubi, gdy tata czyta jej bajki przed snem), budzi si¢ w nocy, czasem
ptacze. Chetnie chodzi do przedszkola, nawigzuje relacje z rowiesnikami.
Jest ufna w stosunku do nieznajomych dorostych, zachowuje si¢ wobec nich
infantylnie (catuje, poklepuje, obejmuje), narzuca si¢ im z rozmowa, domaga
si¢ ich uwagi.

W badaniach nad komunikacjg stwierdzono, iz dziewczynka operuje zda-
niami ztozonymi, prawidlowo buduje konstrukcje zdaniowe, potrafi opowie-
dzie¢ trzyelementowa historyjke obrazkowg. Ma problem z prawidtowa artyku-

! Skala ta, autorstwa Alicji Bodziony, Katarzyny Jabtonskiej, Artura Jankiewicza, Malgorza-
ty Madej i Elzbiety Pysz-Sagan jest czgsécia ksiazki Marii Piszczek Rozwdj dziecka od urodzenia
do 3 roku zycia. Rozwojowa Skala Obserwacyjna (Piszczek 2015).
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lacja glosek: [c], [S], [t], [n] — koniec jezyka wychodzi poza lini¢ zgbow; ma to
bezposredni zwigzek z bardzo wolnym wzrostem statych zebow (siekaczy gor-
nych nie ma, dolne widoczne w polowie) oraz wada zgryzu — matg, nieznacznie
cofnieta zuchwa i zgryzem otwartym. Podczas méwienia oddycha prawidtowo,
zachowuje plynno$¢ i prozodi¢ mowy, jest ekspresyjna, w mowie swobodnej
zdarzaja si¢ czasem niewielkie metatezy czy elizje, ale w ogodlnej ocenie nie
maja znaczenia; w ¢wiczeniach Weronika stara si¢ kontrolowa¢ swoje wypo-
wiedzi — trudne stowa méwi najpierw po cichu, a potem do osoby badajacej
glosno. Wykazuje problemy w badaniu stuchu fonemowego — ma klopot z wy-
odrebnianiem glosek w $rodglosie, dzieleniem zdania na wyrazy, nie potrafi poda¢
wyrazow rozpoczynajacych sie na dana gloske, nie dokonuje analizy i syntezy gto-
skowej. Ma niewielkie symptomy oligofazji — koncentruje si¢ w rozmowie na
ulubionych tematach, nie zachowuje dystansu wobec nieznajomych, nie zapa-
mictuje dtuzszych zdan, dobrze rozmawia o terazniejszosci, konkretnych sytua-
cjach. Jest to zgodne z objawami typowymi dla mowy 0s6b z uposledzeniem
umystowym (Jastrzebowska, Pelc-Pgkala 2003: 456).

Zalecenia specjalistyczne (wiek dziecka 5;9)

W ostatni program terapeutyczny (gdy Weronika miata 5 lat i 9 miesigcy)
wlaczono wskazania terapeuty integracji sensorycznej, ktory zdiagnozowat defi-
cyty przetwarzania sensorycznego: nieprawidtowe rejestrowanie sensoryczne
w uktadzie przedsionkowym dotykowym, wzrokowym i stuchowym, zaburzenia
modulacji sensorycznej (niepewnos$¢ grawitacyjna, obronnos¢ dotykowa w ob-
rebie twarzy), problemy zwigzane z zaburzeniami motorycznymi o bazie senso-
rycznej (problemy posturalne, planowanie motoryczne). Ustalono diet¢ senso-
ryczng (Kranowitz 2012: 250) i zaplanowano zajgcia z integracji sensorycznej.
Terapia SI miata na celu rozwijanie zdolno$ci ruchowych, planowania moto-
rycznego, wzmacniania napigcia migsniowego (mig¢sni posturalnych, prostow-
nikow), stabilizacj¢ w osi ciata, koordynacj¢ obustronng (Odowska-Szlchcic
2011: 27). Zaproponowano nastgpujace ¢wiczenia: jazda na deskorolce na brzu-
chu z odpychaniem oburacz i nogami, hustanie na ,.koniku” przodem i udawanie
samolotu, rzucanie woreczkami z konika z przekraczaniem linii $rodkowej
ciata, ciggnigcie liny, pchanie opony, rzucanie piteczkami do gory, do tytu,
w lewo, w prawo; masaz twarzy wedlug Castillo-Moralesa (Masgutowa, Re-
gner 2009: 95).

Logopeda zalecit ¢wiczenia stuchu fonemowego w celu usprawniania pro-
cesOw czytania 1 pisania (Nowak 1995: 8). Dziewczynka rozpoczeta ¢wicze-
nia: wyklaskiwanie, wystukiwanie podawanych glosek, wyrazow, sylab, rozni-
cowanie wyrazoéw podobnie brzmigcych i takich samych, zabawa przed lu-
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strem — demonstrowanie prawidlowego uktadu narzagdow mowy (przy p — b, s
— Sz, C — ¢z), nagrywanie dziecka. Terapia dotyczyta takze poszerzania stow-
nictwa: opowiadania treSci filmoéw, wydarzen dnia codziennego, budowania
tresci do ilustracji lub fotografii, uktadania zdan z podanymi rzeczownikami
I czasownikami, uzupetniania tresci zdan, czytania wspolnego ksigzeczek, stu-
chania audiobookow. W zwigzku z problemami z wyodr¢gbnionymi ruchami
jezyka, zaproponowano ¢wiczenia artykulatoréw: oblizywanie wewngtrznej
czesci ust posmarowanej miodem lub nutellg, dotykanie punktowo watkow
dzigstowych, wykonywanie ruchéw jezyka w plaszczyznie pionowej i pozio-
mej. W zwigzku z problemami z uzgbieniem i zgryzem zalecono wizyte w po-
radni ortodontycznej.

Dzigki odpowiedniej diagnozie i kompleksowe;j terapii Weronika jest w bardzo
dobrej formie, jest pogodnym, wesotym dzieckiem, otwartym na drugiego czto-
wieka, chetnym do nauki.

Fot. 2. Weronika (wiek dziecka: 5;7)
(zdjecie z albumu rodzinnego — opublikowane za zgoda rodziny)

PODZIEKOWANIA: dla Weroniki i jej mamy pani Agnieszki — za otwarto$¢, wyrozumiatosé
i ciezka codzienng prace.
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Whnioski

Praca z dzieckiem z zespotem Williamsa ugruntowata moje przekonanie, iz
osobom z rzadkimi chorobami genetycznymi potrzebna jest kompleksowa tera-
pia. Wezesniej, zanim poznatam Weronike, pracowatam z rownie rzadkimi ze-
spotami genetycznymi: z zespotem Angelmana, zespotem Dandy-Walkera, ze-
spolem Canavana, a takze z zespotem Downa.

W mojej opinii, w przypadkach ztoZzonych i trudnych powinno si¢ stosowac
znane i powszechne w Europie zasady ergoterapii. Jest to jedna ze wspodtcze-
snych form kierunku medyczno-terapeutyczno-rehablilitacyjnego, nalezgca do
ogodlnego obrazu kompleksowej terapii. Jej celem jest osigganie mozliwych
kompetencji we wszystkich obszarach rozwoju. W europejskich centrach lecze-
nia znajdujg si¢ specjalne bazy sensomotorycznego usprawniania dzieci. Ergote-
rapia jest rekomendowana przez lekarzy zgodnie z oficjalnymi wytycznymi
(Kaczan, Smigiel 2012: 120).

Terapia powinna obejmowac jak najwczes$niej rodzing oraz dziecko, czgsto
urodzone przedwczesnie — od momentu narodzin i umieszczenia w inkubatorze.
Wedtug holenderskich badan (van Betuw 2004) wazna jest codzienna pomoc
rodzinie, uswiadamianie rodzicom faktycznego stanu i ocena mozliwo$ci ich
dziecka, a takze uwrazliwienie spoteczenstwa na obecno$¢ odmiennej 0Soby.
Podkreslam wagg terapii zespotowej i wspotpracy rodziny i terapeutow, gdyz
w opisywanym przypadku to wtasnie byto kluczem do sukcesu. Weronika miata
duzo szczes$cia, a jej rodzina duzo determinacji i czasu. Uwazam, ze w Polsce
jest jeszcze wiele do zrobienia w tym temacie, jesli chcemy zapewni¢ dzieciom
optymalny i zrOwnowazony rozwaj.
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A girl with Williams syndrome — case study

Summary

The author of the article has worked as a speech therapist at the Early Support Centre of the
Complex of Special Schools No. 11 in Krakow, including the work for the last three years with
Weronika, a girl with Williams syndrome. The purpose of this publication is the analysis of the
course of therapy of a child with a rare genetic disorder over the period of four years (the child age
from 1-5 to 5-9). The introduction comprises a description of the Williams syndrome, including
its frequency of occurrence, genetic conditions and their influence on brain operation, as well as its
clinical characteristics (including metabolic, cardiac, endocrinological dysfunctions and their
influence on the functioning of a person). Another part presents a case study of a girl with Wil-
liams syndrome. Analysed has been the collected medical, psychological and speech therapy
documentation. Also discussed has been the individual therapeutic program and the effects of the
work with the child.

Key words: Williams syndrome, mental disability, hypotonia, hyperacusis, speech therapy
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