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Characteristics of speech development
in people with Down’s syndrome

ABSTRACT: Down’s syndrome is one of the most common and easily detected genetic disorders. Peo-
ple with Down’s syndrome are characterised by multisystemic structural and functional irregulari-
ties (incl. congenital disease and heart defects, disorders of hearing and vision) appearing in life as
well as a characteristic phenotype. Its phenotype characteristics include delayed psychomotor devel-
opment. Children with this syndrome demonstrate a particular profile in the acquisition of commu-
nicative abilities. The level of development of communicative competence reached by children with
DS is peculiar, different from that of other neuro-developmental disorders, and various in relation
to the level reached by children at a similar level of cognitive functioning, but whose cognitive prob-
lems have a different etiology. This article attempts to characterise the factors determining the basis
of speech development in this group and to indicate the characteristic features of communication
among people with Down’s syndrome.
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Specyfika rozwoju mowy u 0séb z zespolem Downa

STRESZCZENIE: Zespot Downa jest najlepiej i najwczes$niej rozpoznawalnym zespolem genetycznym.
Osoby z zespolem Downa cechujg wielouktadowe strukturalne i funkcjonalne nieprawidfowosci (m.in.
wrodzone choroby i wady serca, zaburzenia stuchu i wzroku), ujawniajace si¢ w ciaggu zycia, oraz cha-
rakterystyczny fenotyp. Do cech fenotypowych zalicza si¢ m.in. opdzniony rozwéj psychoruchowy.
Dzieci z tym syndromem wykazuja specyficzny profil przyswajania umiejetnosci komunikacyjnych.
Poziom rozwoju kompetencji komunikacyjnej osiagany przez dzieci z ZD jest swoisty, odmienny nizw
wypadku innych zaburzen neurorozwojowych, rézny w stosunku do poziomu osiaganego przez dzieci
o podobnym poziomie funkcjonowania poznawczego, lecz u ktérych problemy w tym zakresie maja
inng etiologie. W artykule podjeto probe scharakteryzowania czynnikéw ksztattujacych baze rozwoju
mowy w tej grupie oraz wskazania cech charakterystycznych komunikacji osob z zespotem Downa.

SLOWA KLUCZOWE: zespot Downa, trisomia 21, rozwdj umiejetnosci komunikacyjnych

Down’s syndrome' is one of the most common genetic causes of intellectual
disability (Roberts et al., 2008). As a clinical disorder it has been recognized for
about 160 years. DS arises as a result of irregularities within pairs of chromo-

! For the reader’s convenience, this article uses the abbreviations: DS - Down’s syndrome,
ID - intellectual disability, TD - typical development.
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somes 21. Its frequency of occurrence is estimated to be 1 case in 920 births
(Short-Meyerson & Benson, 2014, p. 114), while in other sources at 1 in 650-1000
births, depending on the accessibility of prenatal tests and on abortion laws.
(McDuffie & Abbeduto, 2009, p. 5; Szymanska & Szczepanik, 2017, p. 36; Berry-
-Kravis et al., 2019, p. 266). The risk of DS occurring in a child is dependent on
the mother’s age.

People with Down’s syndrome are characterised by multisystemic structural
and functional irregularities (incl. congenital disease and heart defects, disor-
ders of hearing and vision) appearing in life as well as a characteristic phenotype
(Antonarakis & Epstein, 2006). Specific physical features are visible in the face,
hands and feet, among others. It is currently estimated that approximately 200
irregularities may be characteristic for this group, though their occurrence is an
individual matter and there is no feature that is present in 100% of cases. In most
new-borns there appear such traits as: hypotonia (80%); weakened Moro reflex
(85%); excessive joint mobility (80%); skin folds on neck (80%); flat facial region
(90%); slanted palpebral fissures (80%); atypical, misshapen outer ears (60%);
pelvic dysplasia (70%); dysplasia of the middle phalange of the fifth finger (60%);
transverse furrow on the hand (45%) (Jones et al., 2013, p. 8).

Since DS is considered the most common chromosomal cause of ID and
is recognised very early in a child’s development, this group is regarded as the
best known and most frequently characterised example of genetic syndrome. In
most descriptions of the functioning of these people, it is emphasized that their
language development and communicative abilities are particularly impaired, in
comparison with other groups with ID to a similar degree (Griffer, 2012, p. 253;
Smith, 2006, p. 77).

Mona Griffer and Vijayachandra Ramachandra (2012, p. 426) distinguish five
elements forming the basis of children’s language development. These are: intel-
lectual potential, physical capabilities of exploring the environment, correctly
functioning hearing and visual analysers, as well as social interaction. Disorders
in any of these can be compensated through use of the others. In foreseeing pos-
sible language problems of a child and determining his capabilities in this area,
it is important to take note of his compensatory predispositions. Their level is to
a great extent determined by intellectual potential. In intending to indicate the
main causes of problems with linguistic communication in people with DS, one
should pay attention to the following aspects noted in this group:

intellectual disability;

hypotonia;

particular structure of the speech apparatus;
sensory problems.
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Cognitive abilities of children with DS

The level of mental development is one of the most important prognostic factors
in the case of children with damage to the central nervous system (Kulakowska,
2003, p. 301). As stated by Leonard Abbeduto and Andrea McDuftie (2014, p. 307),
the phenotype of people with DS involves delayed cognitive processes. However,
this group also includes people whose intelligence is in the so-called grey area,
i.e., from 85 do 70 (Smith, 2006, p. 77). David Clarke (2006, p. 65) states that ‘low
normal intelligence’ is confirmed in about 10% of cases; characteristic of this are
cognitive problems and difficulties in learning, though not so serious as to be
qualified as ID. However, most people with this syndrome function at the level of
ID to a mild or moderate degree. The IQ in this group usually varies from 30 to
70 and the average is 50 (McDuffie & Abbeduto, 2009, p. 45; Abbeduto & Murphy,
2004, p. 79; Abbeduto & McDufhe, 2014, p. 307). “It is considered that intellectual
disability in DS is connected to pathology of particular brain areas and worse
performance of particular cognitive tasks” (Abbeduto & McDulffie, 2014, p. 307).

In the literature it is emphasized that a downward trend of intellectual devel-
opment has been observed in this group. The highest IQ values occur in the
infant period, and with age these results become lower (Hodapp, 1999; as cited
in Blankenship & Weston, 2012, p. 340). Research has indicated that the intel-
ligence quotient of people with DS, which was at an average of 50 at the age of
5-7 years, fell to an average of 41 in 7-9-year-olds and 37 in youth at the age of
13-15 years (Hodapp, 1999; as cited in Blankenship & Weston, 2012, p. 340). Such
people experience limitations in cognitive capabilities, worsening with the passage
of time; the syndrome is in fact connected to a hundred percent chance of early
development of Alzheimer’s disease, with the disease symptoms appearing as early
as around 35 years of age (McDuffie & Abbeduto, 2009, p. 45). Before the age of 60,
from 50% to 70% of people with DS experience dementia (Jones et al. 2013, p. 8).
Therefore, it is of great importance to begin therapeutic activities and those support-
ing the child’s development as early as possible; in fact, particularly visible results
are obtained in the period of the first 4 to 5 years of life (Jones et al. 2013, p. 8).

Another problem increasing together with age is the occurrence of depres-
sion. In comparison with other groups with ID, adults with DS have higher rates
of this problem. The frequency of depression varies from 2.7% to 11.4%, which
can be compared with adults with ID of other bases, among whom this rate is
1.1%-17% (Dykens, 2007, p. 274). Depression is not only an illness with serious
consequences, but also a state which worsens the course of many other diseas-
es, affecting their prognoses. Depression in people with DS is accompanied by
biological and behavioural problems, such as withdrawal, mutism, psychomotor
delays, worsened mood, passivity, reduced appetite and insomnia. In differential
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diagnosis it is important to distinguish the beginnings of depression from symp-
toms of dementia in DS patients (Deb et al., 2007).

Most children with DS function quite well in a known home environment
or with peers. Their social functioning is usually on a higher level (by 3% years)
than that expected at a given mental age (Jones et al., 2013, p. 8).

The subject literature has perpetuated a stereotypical image of people with DS
as being cheerful, calm and empathetic. However, the latest behavioural studies do
not fully confirm such a characterisation, drawing attention to the frequent obsti-
nacy and obsessive behaviour in this group. Most of these people react negatively
to changes in their environment affecting their habits and preferences (Clarke,
2006, p. 65). Although in comparison with the general population there is noted
a higher risk of occurrence of behavioural, emotional and psychiatric problems
(18%-23%), this risk is lower than in the case of those with ID of a different basis,
in whose case it is at the level of 30-40% (Dykens, 2007, p. 273; Berry-Kravis et al.,
2019, p. 273). In the periods of childhood and youth, among people with DS there is
noted a higher rate of occurrence of provocative behaviour (e.g., 73% disobedience,
65% quarrelsomeness and 50% the will to draw attention to themselves), though
aggressive behaviour rarely occurs. There have also been observed frequent problems
with concentration and impulsiveness. 6%-8% are diagnosed with ADHD, while in
8-10% problems with behaviour are noted, mainly oppositional behaviour, mani-
festing itself through ignoring rules, disobedience and aggression (Dykens, 2007,
p- 273; Berry-Kravis et al., 2019, p. 273). Research conducted by Elisabeth M. Dykens
and her co-workers (2002) indicated a relatively low risk of occurrence of serious
cases of aggression, e.g., physical violence (6%). Unfortunately, developmental prob-
lems in 7%-16% of children with DS may exacerbate disorders of autism spectrum,
noted here more often than in the general population (Richards et al., 2015, p. 4).
It is interesting to note that diagnosis of these disorders occurs considerably later
in their case than in the those of TD, as no earlier than between 6 and 16 years of
age (Rasmussen et al., 2001; Szymanska and Szczepanik, 2013).

Muscle tension in children with DS

The subject literature refers to four types of muscle tension:
resting (the form of tension which is present during awake rest);
static, i.e., passive (assessed during passive movements of an immobile
muscle);
postural (allowing one to counter the force of gravity, enabling the mainte-
nance of a stable body position in space);
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dynamic (released in a phased manner during automatic movements, e.g.,
walking) (Olchowik et al., 2012, p. 66).

In the case of people with DS, one may speak of lowered muscle tension in
each of its forms (Olchowik et al., 2012, p. 66). It is certain that the lowered mus-
cle tension that is observed in the clear majority of children with DS is a problem
having a significant effect on the course of psychomotor development. As Dawid
Larysz and Konstancja Lubowiecka (2014) write: “Motor skills can be called the
‘foundation of psychomotor development’. In fact, each modality of development
has its basis in the development of motor functions” (p. 126). In the case of chil-
dren with SD, the occurring muscle hypotonia, excessive elasticity of the ligament
and joint apparatus lead to significant disorders of the antigravitational mecha-
nism. They are also the cause of disorders in feeling the body in space (Dytrych,
2015, p. 29). Thus, the acquisition of further motor skills is considerably delayed
in this group. For example, children with SD master walking a year later in rela-
tion to their peers of TD (Payne et al., 2010, p. 17)

The delays in motor development observed in those with SD also influence
the development of cognitive functions. Slower acquisition of abilities to change
position, verticalize and move around coincide with limitations in observation
of the surroundings, including the behaviour of caregivers and their reactions,
also those which are an attempt to establish interaction with the child or are a
response to his activity. The child with lowered muscle tension is often sleepy,
not very active, with restricted interest in the world, less need of movement and
exploration of the surroundings. He is often referred to by the parents as a “good
child”, that is quiet, calm, not having problems with falling asleep. Unfortunate-
ly, it is difficult to regard these traits as promising in psychomotor development.
Hypotonia is also responsible for weaker reflexes and their atypical development
and integration (Masgutova et al., 2016, p. 2). Moreover, hypotonia is a problem
that becomes evident in the functioning of speech organs, also influencing their
structure.

Functioning of hearing and sight organs

Sensory disorders occurring in this group have a considerable influence on
their development. One of the most frequently noted are irregularities in hearing.
They are diagnosed in as many as 66%-98% of people with DS (Blankenship and
Weston, 2012, p. 338). These can affect one side or both and to a varied degree:
from light (25%) and moderate (42%), to severe (6%) (Roizen, 2003, p. 89). Other
irregularities in the anatomical structure of the hearing organ include: malfor-
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mation of the Eustachian tube, stenosis of the inner ear canal and hypoplasia of
the mastoid part of the temporal bone. Taking into consideration the particular
structure of the hearing organ, systemic tests are recommended for this group:
until 3 years of age every 6 months, among older children - each year (Joint
Committee on Infant Hearing, 2000).

Unfortunately, not only the hearing apparatus is burdened with a high risk of
damage occurring. In as many as 60% of those with DS, ophthalmological prob-
lems are noted, requiring long-term observation and treatment (Blankenship &
Weston, 2012, p. 338; Roizen, 2003, p. 90). However, only in 38% of children are
these problems diagnosed before reaching their twelfth month of age. 5% of them
are born with innate cataracts, while 27% have misaligned eyes (Blankenship
& Weston, 2012, p. 338; Roizen, 2003, p. 90). Because of difficulties in diagnosis,
many problems are not revealed until specialist tests are conducted. The results
of longitudinal studies, conducted among children with DS aged 2 months to 12
years, revealed that as many as 35% of ophthalmological tests positively assessed
by pediatricians indicated the existence of eye disorders (Blankenship & Weston,
2012, p. 338; Roizen, 2003, p. 90). With particular frequency this concerned cata-
racts and refraction disorders. The most common problems of this group include
blurred vision (30%-62%), amblyopia (so-called lazy eye syndrome; 3%-20%), stra-
bismus (20%-60%), and nystagmus (10%-20%) (Berry-Kravis et al., 2019, p. 268).

Structure and functioning of the speech apparatus

Phenotype characteristics of the skull of the child with DS include brachyceph-
aly (short skull), underdevelopment of the paranasal and frontal sinuses, delayed
growth of the middle section of the face, including jaw underdevelopment, obtuse
angle of mandible and shortened mandible branch, which is generally described
as a flat profile. In the majority of children, the head maintains proportional
traits of the infant (Matthews-Brzozowska et al., 2009, p. 253). Functional differ-
ences are also characteristic in this area. In the majority of this group, the fol-
lowing are noted: open mouth, hypotonic circular lip muscle, lowered tension in
the face muscles, hypotonic tongue with limited range of movement, lying in an
irregular resting position, narrow jaw, often high-arched palate®. The morphology
of the hard palate, developing differently at every level, is treated as part of the
characteristic phenotype of SD patients (Abeleira et al., 2015, p. 213). Character-

2 Antoni Monner Diéguez (2008, p. 17) states that Gothic palate, small mouth, prognathic jaw,
hypoplasia of the jaw and crossbite are noted in ca. 69% of people with DS.
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istic is the variance in time of formation of the hard palate. Infants with DS may
demonstrate underdevelopment of the jaws, though maintaining correct shape of
the palate vaulting and alveolar processes (Kaczorowska & Kaczorowski, 2020).
However, the morphology of the hard palate changes with age.

It is considered that macroglossia, i.e., an abnormally large tongue, causing
it to stick out of the alveolar processes or dental arches (or part of the mandible
alveolus in the case of lack of teeth) in the resting position, is one of the most
common features of this group. In cases of exacerbated macroglossia, the patient
is not able to close his mouth (Monner Diéguez, 2008, p. 17). Among children
with DS, however, there is more frequently noted relative (or alleged) macroglossia,
in which histological changes are not observed in the tongue tissues. Observed
protruding of the tongue from the mouth does not result from its size, but from
lowered muscle tension in the tongue and a small oral cavity in relation to the
tongue size (Guimaraes et al., 2008, p. 1062).

However, regardless of the causes, the relatively small space of the oral cavity
and hypotonic tongue lead to difficulties in receiving food, breathing, and influ-
ence the bite and dental conditions. (Prawidiastuti et al., 2018, p. 911). They are
also the cause of common difficulties in understanding the utterances of chil-
dren with DS. Their pronunciation is often referred to as unclear and mumbling
(Kumin, 1994). The consequences of macroglossia, both real as well as alleged, also
include jaw deformations, malocclusions and obstruction of the respiratory tract.
(Kaczorowska & Kaczorowski, 2021). An irregular resting position of the tongue
and difficulties in closing the lips hinder effective swallowing, which affects the
course of feeding (both breast-feeding as well as with a bottle), drinking from a
glass, consuming solid food, as well as, of course, speech. Difficulties in receiv-
ing foods may be connected to the risk of aspiration into the respiratory tract.

Dental irregularities also pose a significant hindrance in the correct reception
of food. Teething in children with DS is usually delayed. These delays may last
even 2-3 years. Teeth may also appear in atypical order and in an atypical num-
ber. As stated by Kelly M. Blankenship and Christina Weston (2012, p. 339), tooth
crowding and other diseases of the teeth occur in 60%-100% of this group. This
may cause problems in the transition to a solid diet, which requires safe mastica-
tion of certain foods. A further dental problem is microdontia and a particular
tooth shape, which may not be very visible in a small oral cavity.

People with DS require regular dental care and must develop proper habits
of mouth hygiene. The main problems that they suffer include gum inflamma-
tion and periodontitis. An additional problem may be the frequent bruxism. It is
interesting to note that in this group there are fewer cases of caries (58%, while
among peers of TD it is 78%) (Berry-Kravis et al., 2019, p. 268). Despite the numer-
ous occlusal problems existing in this group, orthodontic apparatuses are rarely
used; this is partly because of the shortness and particular shape of tooth roots.
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An open mouth, lowered mandible and low resting position result in breathing
through the oral channel (Kumin, 1994). The noticeable tendency of the appear-
ance of mouth cracks, irritation in its corners and the tongue may result from this
habit. This phenomenon may be a factor contributing to the occurrence of halitosis.

The effectiveness of therapeutic interactions in the orofacial sphere is often
affected by oversensitivity to tactile stimuli. Additionally, the reception of food
and articulation are influenced by problems in mastering isolated movements
within mobile parts of the articulatory organs. These are also affected by difficul-
ties with coordination, precision and synchronisation of movements, a restricted
range of movement, its precision and the speed of its performance.

General state of health

A child’s development in any area, certainly including the development of
communicative skills, is affected by their general state of health, and above all
the occurrence of chronic illnesses making surgical treatment and hospitalisa-
tion necessary. The state of health of people with DS is decidedly not their strong
side. Nancy J. Roizen (2003) remarks that a long list of medical problems is noted
in them, influencing their development and functioning. It is particularly worth
considering congenital heart defects, damage to the hearing organ and eye prob-
lems. The risk of each of these occurring in this group is as high as 44%. Periodic
tests for coeliac disease and thyroid illnesses are also necessary. Hypothyroid-
ism occurs in 10%-40% of cases. Since symptoms of hypothyroidism may be
mistaken for other characteristics of DS, the beginning of the disease may pass
unnoticed. Therefore, annual screening tests are recommended. Obesity is also
often observed in people with DS (50%-60% of cases). It is possible that a seden-
tary lifestyle, hypothyroidism, low metabolism and lack of movement contribute
to this (Blankenship & Weston, 2012, p. 339).

Congenital hearts defects occur in ca. 50% of new-borns with this syndrome.
A considerable majority of children are hospitalised in relation to cardiological
problems, but also many other illnesses (mainly pneumonia, bronchitis or other
respiratory diseases), especially frequent during the first months of life. At a later
period, children with DS suffer from leukemia more often than their peers. The
health problems occurring in this group are correlated with average length of life.
However, taking into consideration progress in medical science and generally bet-
ter living conditions, one should not be surprised by changes occurring in this
measure. In the period from 1950 to 2010, the average age reached by these people
rose from 4 to over 58 years (Berry-Kravis et al., 2019, p. 266; cf. Volkmar et al.,
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2018, p. 1211). About 25% of those in this group have a lifespan of over 62.9 years.
Congenital heart defects are regarded as the main cause of death, though the
risk of death due to respiratory tract diseases, mainly pneumonia, is significantly
higher than in the general population (Jones et al., 2013, p. 8). Other difficulties
noted in this group more often than in the general population include arthritis,
diabetes, obesity, and sleep apnea.

Development of communicative abilities in children with DS

The development of communication and its level reached by children with DS
is peculiar, different from the level of other neuro-developmental disorders, and
various in relation to children at a similar level of cognitive functioning, but with
a different etiology of these problems (Gerenser and Forman, 2007, p. 566). An
example of this characteristic is the fact that the child with Down’s syndrome up
to 8 years old presents a relatively high level of social skills and ability of estab-
lishing relations with the environment in comparison to his communicative skills.
Another characteristic trait is the changeability in communicative skills over life;
they can both improve with age as well as suffer regress. For example, there are
studies confirming progress noted in the area of syntactic abilities, but also oth-
ers which indicate limitation or regress in the area of understanding syntactic
structures (Abbeduto et al., 2007, p. 248).

Based on their conducted research, Maria Cristina Caselli and her team (1998,
p. 1125) stated that children with DS demonstrate serious delays in comparison
with their peers of TD in reaching subsequent stages of development. In these
children there was a clear difference between comprehension and speaking, with
perception at a considerably higher level. Meanwhile, the research results con-
firmed a similar level of development of passive vocabulary and use of gestures.
Characteristic for this group are significant delays in the appearance of the first
words and limitations of active vocabulary in comparison with the mental age
of the child. Eva Berglund, Marten Eriksson and Iréne Johansson (2001, p. 182)
claimed, on the basis of analysis of parent reports, that the first word is spoken
about a year after birth in 10% of children in this group, while in 80% of cases it
appears after finishing the second year of life. In the age group of 3 to 5 years, ca.
10%-20% of children with this syndrome use less than 10 words, but there are also
those children who use none at all. A range of 50 words is available to ca. 25%
of children with DS at the age of 3 years, ca. 50% of 4-year-olds and ca. 75% of
5-year-olds. Joanne E. Roberts, Johanna Price and Cheryl Malkin (2007), study-
ing the age group of 4 to 15-year-olds, observed restrictions in active vocabulary
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also in older boys. Studies concerning the range of words understood are not so
conclusive and do not allow confirmation of whether this range is adequate for
the mental age of those studied (Short-Meyerson & Benson, 2014, p. 115). Devel-
opment of the range of speech sounds is a characteristic feature of this group.
Research indicates wide variance in the age at which particular sounds appear
in the speech of children with DS. It has also been confirmed that the order of
their acquisition is not typical. The capability of uttering certain speech sounds
appeared even 5 years later than in children of TD (Kumin et al., 1994, p. 300).

Syntax is an exceptional challenge for children with this syndrome, and the
use of syntactic structures is delayed relative to the mental age. The use of these
structures is situated at a somewhat lower level than their comprehension. Mas-
tering grammar, in its active as well as passive aspects, is more difficult for these
children than enriching the range of vocabulary (Law and Bishop, 2003). However,
since ca. 87% of children in this group use words and gestures simultaneously,
they are well understood by people in their surroundings despite a poor range
of vocabulary (Berglund et al., 2001, p. 182).

Regarding skills of combining words, research has shown that the mean length
of utterance of study subjects with DS at the age of 2.6-6.9 years is comparable
with that presented by children of TD at an age of 1.5 to 2.5 years (Harris, 1983;
as cited in Berglund et al., 2001, p. 182). Around 5%-10% of those in this group
begin combining words at the age of 2-2.6 years, and ca. 70% demonstrate this
ability at the age of 5.6 years (Harris, 1983; as cited in Berglund et al., 2001, p. 182).

The profile of pragmatic and social skills among these children is not conclu-
sive, though certain studies have indicated that children with DS demonstrated a
similar level as children of TD in the same developmental age in giving answers to
questions, comments or protests (Beeghly et al., 1990; as cited in Short-Meyerson
& Benson, 2014, p. 115). This group demonstrates greater difficulties and limita-
tions in the area of narrative skills, as the utterances of its members are consid-
ered difficult to understand. Table 1 summarises the strong and weak sides of the
communication of people with DS.
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TABLE 1.
Characteristics of communicative abilities in people with DS

Strong sides

Deficits

Early phonological develop-
ment in the infant period near
the level reached by children
of TD.

The tendency to use mimicry
and gestures before develop-
ing verbal abilities, which are
delayed.

Relatively good ability at imi-
tation and pragmatic skills.
Speech comprehension gen-
erally better than speaking,
despite delays noted in the
early childhood period.
Relatively good passive vocab-
ulary at adolescent age (which
may depend on life experienc-
es).

The general profile indicates an uneven level of under-
standing and speech.

A relatively high level of speech comprehension,
though particular problems with the syntactic and
morphological aspects of language.

Deficits in phonological awareness and auditory-
verbal memory.

Difficulties noted at a higher level of pragmatics.
Deficits in comprehension and use of abstract lan-
guage.

Deficits of visual and sensory processing.

Relatively weaker language expression skills, espe-
cially in the area of syntax.

Articulatory disorders, making speech incomprehen-
sible.

Increasing delays in expressive language (e.g., limited
vocabulary, reduced use of grammatical morphemes
resulting in syntactic limitations) and in non-verbal
cognitive skills at pre-school and school age.
Increasing delays in understanding syntax in
comparison to vocabulary and non-verbal skills —
increasingly evident in adolescence.

Deficits in short-term auditory verbal memory, con-
tributing to a particular language profile evident in
adolescence.

Problems in the area of theory of mind.

Increased risk of hearing and otolaryngological
problems due to structural anomalies and chronic
inflammation of the middle ear.

Hearing problems (65%-80% of people with DS), loss
of hearing (21%- 58% of people with DS).
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M. R. Griffer (2012). Language and children with intellectual disabilities. In V. A. Reed (Ed.), An introduction to children
with language disorders. Fourth edition (pp. 229-272). Pearson; K. Kaczorowska-Bray (2021). Dziecko z niepelnosprawnoscia
intelektualng w przedszkolu i na etapie edukacji wczesnoszkolnej. In A. Domagala, & U. Mirecka (Eds.), Logopedia przedsz-
kolna i wezesnoszkolna. T. 2: Diagnozowanie i terapia zaburzeri mowy (pp. 454-497). Harmonia Universalis; K. Short-Meyer-
son, & G. Benson (2014). Intellectual disability and communication. In L. Cummings (Ed.), The Cambridge handbook of com-
munication disorders (pp. 109-124). Cambridge University Press; H. Tager-Flusberg (2007). Atypical language development:
Autism and other neurodevelopmental disorders. In E. Hoff, & M. Shatz (Eds.), Blackwell handbook of language development
(pp. 432-453). Blackwell Publishing.
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The language skills of people with DS are not simply a consequence of their
level of non-verbal intelligence. Speaking is considered to be a particular challenge,
as it is usually more impaired than understanding the utterances of others (Law
& Bishop, 2003; Roberts et al., 2007). In the case of small children, expression is at
a lower level than could be expected, considering their mental age, in contrast to
children of ID of other etiology or those of TD. It is interesting to note that this gap
between expressive and receptive abilities tends to increase in school age (Roberts
et al., 2008; as cited in Short-Meyerson & Benson, 2014, p. 115). Given the high risk
of dementia occurring in this group, a clear indication should be given for con-
stant logopaedic care of people with DS, regardless of their age. It is necessary that
diagnosis be conducted as early as possible, allowing the formation of a program
of therapy fully meeting the patient’s needs, changing over time. This must include
assistance of the course of primary functions, constituting the basis for developing
communicative capabilities. Considering the particular structure and functioning
of the articulatory apparatus, in therapy it is necessary to set such goals as will be
possible to realize, and to care for the development of competencies and skills not
only linguistic, but also (and perhaps above all) communicative, which will allow
the person with DS to become an active and satisfied member of the community.
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Specyfika rozwoju mowy u 0séb z zespolem Downa

The characteristics of speech development in people with Down’s syndrome

ABSTRACT: Down’s syndrome is one of the most common and easily detected genetic disorders. Peo-
ple with Down’s syndrome are characterised by multisystemic structural and functional irregulari-
ties (incl. congenital disease and heart defects, disorders of hearing and vision) appearing in life as

well as a characteristic phenotype. Its phenotype characteristics include delayed psychomotor devel-
opment. Children with this syndrome demonstrate a particular profile in the acquisition of commu-
nicative abilities. The level of development of communicative competence reached by children with

DS is peculiar, different from that of other neuro-developmental disorders, and various in relation

to the level reached by children at a similar level of cognitive functioning, but whose cognitive prob-
lems have a different etiology. This article attempts to characterise the factors determining the basis

of speech development in this group and to indicate the characteristic features of communication

among people with Down’s syndrome.

KEyworDps: Down’s syndrome, trisomy 21, development of communicative abilities

STRESZCZENIE: Zespot Downa jest najlepiej i najwczesniej rozpoznawalnym zespolem genetycznym.
Osoby z zespotem Downa cechujg wieloukladowe strukturalne i funkcjonalne nieprawidlowosci
(m.in. wrodzone choroby i wady serca, zaburzenia stuchu i wzroku), ujawniajace sie w ciagu Zycia,
oraz charakterystyczny fenotyp. Do cech fenotypowych zalicza si¢ m.in. opdzniony rozwdj psycho-
ruchowy. Dzieci z tym syndromem wykazujg specyficzny profil przyswajania umiejetnosci komu-
nikacyjnych. Poziom rozwoju kompetencji komunikacyjnej osiagany przez dzieci z ZD jest swoisty,
odmienny niz w wypadku innych zaburzen neurorozwojowych, r6zny w stosunku do poziomu osia-
ganego przez dzieci o podobnym poziomie funkcjonowania poznawczego, lecz u ktorych problemy w
tym zakresie majg inng etiologie. W artykule podjeto probe scharakteryzowania czynnikéw ksztal-
tujacych baze rozwoju mowy w tej grupie oraz wskazania cech charakterystycznych komunikacji
0s6b z zespolem Downa.

SLOWA KLUCZOWE: zespot Downa, trisomia 21, rozwdj umiejetnosci komunikacyjnych

Zespol Downa' to jedna z wiodacych genetycznych przyczyn niepelnospraw-
nosci intelektualnej (Roberts i in., 2008). Jako jednostka kliniczna rozpoznawany

' Dla wygody czytelnika w artykule stosowane beda skréty: ZD - zespdt Downa, NI - niepet-
nosprawnos¢ intelektualna, RT - rozwdj typowy.
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jest od ok. 160 lat. ZD powstaje w wyniku nieprawidlowosci w obrebie chromoso-
moéw pary 21. Czesto$¢ wystepowania okredla si¢ jako 1 przypadek na 920 naro-
dzin (Short-Meyerson i Benson, 2014, s. 114), w innych za$ zrédtach - 1 na
650 - 1000 narodzin, w zaleznosci od dostepnosci badan prenatalnych oraz prze-
piséw prawa aborcyjnego (Berry-Kravis i in., 2019, s. 266; McDuffie i Abbeduto,
2009, s. 5; Szymanska i Szczepanik, 2017, s. 36). Ryzyko wystgpienia ZD u dziecka
jest zalezne od wieku matki.

Osoby z zespolem Downa cechujg wielouktadowe strukturalne i funkcjonal-
ne nieprawidlowosci (m.in. wrodzone choroby i wady serca, zaburzenia stuchu
i wzroku) ujawniajace sie w ciaggu Zycia oraz charakterystyczny fenotyp (Anto-
narakis i Epstein, 2006). Specyficzne cechy fizyczne widoczne s3 m.in. w obrebie
twarzy, dloni i stop. Obecnie szacuje sie, ze dla tej grupy charakterystycznych
moze by¢ ok. 200 nieprawidtowosci, przy czym ich wystepowanie jest sprawa
indywidualng i nie ma takiej cechy, ktdra bylaby obecna w 100% przypadkow.
U wiekszo$ci noworodkéw ujawniaja sie takie cechy, jak: hipotonia (80%); ostabio-
ny odruch Moro (85%); nadmierna ruchliwos¢ stawdw (80%); fald skérny na szyi
(80%); plaska czes¢ twarzowa (90%); ukosne ustawienie szpar powiekowych (80%);
nietypowe, znieksztalcone malzowiny uszne (60%); dysplazja miednicy (70%);
dysplazja $srodkowego paliczka pigtego palca (60%); bruzda poprzeczna na dloni
(45%) (Jones i in., 2013, s. 8).

Poniewaz ZD jest uznawany za najczestsza chromosomalng przyczyne NI
i rozpoznawany bardzo wcze$nie w rozwoju dziecka, t¢ grupe uznaje si¢ za sto-
sunkowo najlepiej poznang i najczesciej charakteryzowang jako przyktad zespo-
tu genetycznego. W wigkszosci opiséw funkcjonowania tych oséb podkredla sie,
ze ich rozwdj jezykowy i umiejetnosci komunikacyjne sg szczegélnie zaburzo-
ne w poréwnaniu do innych grup z NI podobnego stopnia (Griffer, 2012, s. 253;
Smith, 2006, s. 77).

Mona Griffer i Vijayachandra Ramachandra (2012, s. 426) wyrozniajg pigé
elementéw tworzacych baze rozwoju jezykowego dziecka. Sa to: potencjat
intelektualny, mozliwosci fizycznej eksploracji otoczenia, prawidlowo funk-
cjonujace analizatory stuchu i wzroku oraz interakcje spoleczne. Zaburzenia
w obrebie kazdego z nich moga by¢ kompensowane dzieki wykorzystaniu
pozostalych. W przewidywaniu ewentualnych probleméw jezykowych dziecka
i okresleniu jego mozliwosci w tym zakresie wazne jest zdanie sobie sprawy
z jego predyspozycji kompensacyjnych. O ich poziomie w duzej mierze decy-
duje potencjal intelektualny. Chcac wskazaé gléwne przyczyny probleméw
w komunikacji jezykowej 0s6b z ZD, nalezatoby zwroci¢ uwage na notowane
w tej grupie:

niepelnosprawnos¢ intelektualna;
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hipotonie;
specyficzng budowe aparatu mowy;
problemy sensoryczne.

Mozliwosci poznawcze dzieci z ZD

Poziom rozwoju umystowego jest jednym z najwazniejszych czynnikéw rokow-
niczych w przypadku dzieci z uszkodzeniem o$rodkowego ukladu nerwowego
(Kutakowska, 2003, s. 301). Jak stwierdzaja Leonard Abbeduto i Andrea McDuf-
fie (2014, s. 307), na fenotyp osoby z ZD sklada si¢ m.in. uposledzenie proceséw
poznawczych. W grupie tej jednakze znajduja si¢ takze osoby, ktérych inteligen-
cja miesci sie w tzw. szarej strefie, a wigc od 70 do 85 (Smith, 2006, s. 77). David
Clarke (2006, s. 65) podaje, ze u ok. 10% stwierdza sie¢ ,niska normalng inteligen-
cj¢”, dla ktorej charakterystyczne sg problemy poznawcze i trudnosci w uczeniu
sie, cho¢ nie tak glebokie, aby mozna bylo je zakwalifikowa¢ jako NI. Wiekszos¢
osob z tym syndromem funkcjonuje jednak na poziomie NI stopnia lekkiego
i umiarkowanego. IQ w tej grupie waha si¢ zazwyczaj w granicach od 30 do
70 i $rednio wynosi 50 (Abbeduto i McDulffie, 2014, s. 307; Abbeduto i Murphy,
2004, s. 79; McDuffie i Abbeduto, 2009, s. 45). ,,Uwaza sie, Ze niepelnosprawno$é
intelektualna w ZD wigze si¢ z patologig konkretnych okolic mézgu i gorszym wyko-
nywaniem okreslonych zadan poznawczych” (Abbeduto i McDuffie, 2014, s. 307).

W literaturze podkresla sie, ze dla tej grupy zaobserwowano spadkowg trajek-
torie rozwoju intelektualnego. Najwyzsze wartosci IQ wystepuja w okresie nie-
mowlecym, wraz z wiekiem wyniki staja si¢ nizsze (Hodapp, 1999; za: Blankenship
i Weston, 2012, s. 340). Badania wykazaty, iz iloraz inteligencji oséb z ZD, ktdry
wynosit $rednio 50 w wieku 5-7 lat, spadl do $rednio 41 u 7-9-latkéw i 37 u dzieci
w wieku 13-15 lat (Hodapp, 1999; za: Blankenship i Weston, 2012, s. 340). Osoby
te doswiadczaja ograniczen w mozliwosciach poznawczych, poglebiajacych sie
wraz z uptywem czasu, zesp6l ten bowiem laczy si¢ ze stuprocentowym ryzykiem
wczesnego rozwoju choroby Alzheimera, przy czym objawy chorobowe ujawniaja
sie juz okoto 35. roku zycia (McDuffie i Abbeduto, 2009, s. 45). Przed 60. rokiem
zycia od 50% do 70% o0s6b z ZD doswiadcza demencji (Jones i in., 2013, s. 8). Dla-
tego tez ogromnie istotne jest jak najwczesniejsze rozpoczecie dziatan terapeu-
tycznych i wspomagajacych rozwdj dziecka, szczegolnie widoczne rezultaty uzy-
skuje si¢ bowiem w okresie od pierwszych 4 do 5 lat zycia (Jones i in. 2013, s. 8).

Problemem narastajagcym wraz z wiekiem jest takze wystepowanie depresji.
W poréwnaniu z innymi grupami oséb z NI doroéli z ZD maja wyzszy jej wskaz-
nik. Czestos¢ wystepowania depresji wynosi tu od 2,7% do 11,4%, w poréwna-
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niu z dorostymi z NI o innym podlozu, u ktérych wskaznik ten wynosi 1,1-1,7%
(Dykens, 2007, s. 274). Depresja za$ jest nie tylko choroba o groznych konsekwen-
cjach, lecz takze stanem, ktéry w duzym stopniu pogarsza przebieg wielu innych
chorob, wplywajac na ich rokowania. Depresji u 0s6b z ZD towarzysza problemy
biologiczne i behawioralne, takie jak wycofanie, mutyzm, opdznienie psycho-
ruchowe, obnizony nastrdj, biernos¢, zmniejszony apetyt i bezsennos¢. W diagno-
styce roznicowej wazne jest odréznienie poczatku depresji od objawow otepienia
u pacjentéow z ZD (Deb i in., 2007).

Wigkszo$¢ dzieci z ZD do$¢ dobrze funkcjonuje w znanym sobie $rodowi-
sku domowym czy réwiesniczym. Ich funkcjonowanie spoleczne jest zazwyczaj
na poziomie wyzszym (o 3% roku) niz oczekiwane w danym wieku umystowym
(Jones i in., 2013, s. 8).

W literaturze przedmiotu utrwalony jest stereotypowy wizerunek osoby z ZD
szczesliwej, pogodnej, spokojnej oraz empatycznej. Jednakze najnowsze badania
behawioralne nie potwierdzaja w pelni takiej charakterystyki, wskazujac na czesty
w tej grupie upor i zachowania obsesyjne. W wigkszosci osoby te negatywnie takze
reaguja na zmiany w otoczeniu, wplywajace na ich nawyki i upodobania (Clarke,
2006, s. 65). Cho¢ w poréwnaniu z populacja generalng notuje si¢ wyzsze ryzy-
ko wystapienia probleméw behawioralnych, emocjonalnych i psychiatrycznych
(18-23%), to jest to ryzyko nizsze niz w przypadku grup z NI o innym podlozu,
w ktoérych przypadku ksztaltuje si¢ ono na poziomie 30-40% (Berry-Kravis i in.,
2019, s. 273; Dykens, 2007, s. 273). W okresie dziecinstwa i mtodosci u oséb z ZD
notuje si¢ wysoki wskaznik wystepowania zachowan prowokacyjnych (np. 73%
niepostuszenstwo, 65% kiotliwos¢ i 50% che¢ zwrdcenia na siebie uwagi), z jedno-
cze$nie rzadko wystepujacymi zachowaniami agresywnymi. Do tego obserwowa-
ne s3 czgsto problemy w koncentracji uwagi i impulsywnos¢. U 6-8% diagnozuje
sie ADHD, u 8-10% notowane s3 problemy w zachowaniu, gléwnie zachowania
opozycyjne, przejawiajace si¢ ignorowaniem zasad, niepostuszenstwem i agresja
(Berry-Kravisi in., 2019, s. 273; Dykens, 2007, s. 273). Badania prowadzone przez
Elisabeth M. Dykens i jej wspotpracownikow (2002) wykazaly stosunkowo niskie
ryzyko wystapienia powaznych przypadkow agresji, np. przemocy fizycznej (6%).
Niestety, problemy rozwojowe u 7-16% dzieci z ZD poglebia¢ moga zaburzenia
ze spektrum autyzmu, notowane tu czgsciej niz w populacji generalnej (Richards
i in., 2015, s. 4). Co ciekawe, diagnoza tych zaburzen zapada w ich przypadku
znacznie pdzniej niz w grupie o RT, poniewaz dopiero miedzy 6. a 16. rokiem
zycia (Rasmussen i in., 2001; Szymanska i Szczepanik, 2013).
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Napiecie migsniowe u dzieci z ZD

W literaturze przedmiotu pisze si¢ o czterech typach napigcia migsniowego:
spoczynkowym (posta¢ napiecia, ktdra jest obecna w czasie czuwania w spo-
czynku);
statycznym, czyli biernym (ocenianym podczas biernych ruchéw nierucho-
mego miesnia);
posturalnym (pozwalajagcym na przeciwstawienie sie sile grawitacji, co
pozwala na utrzymanie stabilnej pozycji ciala w przestrzeni);
dynamicznym (wyzwalanym w sposdb fazowy podczas automatycznych
ruchéw, np. chodzenia) (Olchowik i in., 2012, s. 66).

W przypadku oséb z ZD mozna méwic¢ o obnizeniu napiecia mig§niowego

w kazdej z tych postaci (Olchowik i in., 2012, s. 66). Z cala pewnoscig obnizenie
napiecia migsniowego, ktére obserwowane jest u zdecydowanej wigkszosci dzie-
ci z ZD, stanowi problem rzutujacy w zasadniczym stopniu na przebieg rozwo-
ju psychoruchowego. Jak piszag Dawid Larysz i Konstancja Lubowiecka (2014):
»Motoryke mozna nazwa¢ «fundamentem rozwoju psychoruchowego». Wtasciwie
kazda modalno$¢ rozwoju ma swoje podloze w rozwoju funkeji motorycznych”
(s.126). W przypadku dzieci z ZD wystepujaca hipotonia migsniowa, nadmierna
elastyczno$¢ aparatu wigzadlowego oraz stawowego powoduja znaczne zaburze-
nia mechanizmu antygrawitacyjnego. Sg takze przyczyng zaburzenia poczucia
ciala w przestrzeni (Dytrych, 2015, s. 29). Nabywanie wigc kolejnych umiejetnosci
ruchowych jest w tej grupie znaczaco opéznione. I tak przyktadowo dzieci z ZD
chodzenie opanowuja rok pdzniej w stosunku do réowiesnikéw o RT (Payne i in.,
2010, s. 17).

Opdznienia w rozwoju ruchowym, widoczne w grupie z ZD, rzutuja takze
na rozwdj funkcji poznawczych. Wolniejsze zdobywanie umiejetnosci zmiany
polozenia, pionizowania sie, przemieszczania idzie w parze z ograniczeniami
w obserwacji otoczenia, w tym zachowania opiekundw i ich reakgji, takze tych,
ktdre sa probg nawiazania interakcji z dzieckiem badz sa odpowiedzig na jego
aktywnos¢. Dziecko o obnizonym napieciu migsniowym to czesto maluch ospaly,
przysypiajacy, malo aktywny, o ograniczonym zainteresowaniu §wiatem, o mniej-
szej potrzebie ruchu i eksploracji otoczenia. Okreslane jest czesto przez rodzicow
jako ,,dobre dziecko”, a wigc ciche, spokojne, niemajace problemoéw z zasypianiem.
Niestety, trudno uznac te cechy za dobrze rokujace w rozwoju psychoruchowym.
Hipotonia odpowiada takze za slabsze wyrazanie reakcji odruchowych oraz
ich specyficzny, odbiegajacy od typowego, rozwdj i integracje (Masgutova i in.,
2016, s. 2). Hipotonia jest tez problemem uwidaczniajacym sie w funkcjonowaniu
narzagdow mowy, a poprzez to wpltywajacym takze na ich strukture.

LOGOPEDIASILESIANA.2022.11.02.02
.19z 28



K. KaczorowsKA-BRraY: Specyfika rozwoju mowy u 0s6b z zespolem Downa

Funkcjonowanie narzadéw stuchu i wzroku

Zaburzenia sensoryczne wystepujace w tej grupie w zasadniczy sposob rzutuja
na jej rozwdj. Do najczesciej notowanych zalicza si¢ nieprawidlowosci w obrebie
narzadu stuchu. Diagnozuje si¢ je az u 66-98% o0s6b z ZD (Blankenship i Weston,
2012, s. 338). Moga one przyjmowac posta¢ jedno- badz obustronng o ré6znym
stopniu: od lekkiego (25%), przez umiarkowany (42%), do glebokiego (6%)
(Roizen, 2003, s. 89). Wsrod innych nieprawidlowosci w budowie anatomicznej
narzadu stuchu mozna wymieni¢: malformacje trabki stuchowej, zwezenie prze-
wodu stuchowego zewnetrznego oraz hipoplazje wyrostka sutkowatego. Biorac
pod uwage specyficzng budowe narzadu stuchu zalecane sg systematyczne bada-
nia w tej grupie: do 3. roku zycia co 6 miesigcy, u dzieci starszych za$ — co roku
(Joint Committee on Infant Hearing, 2000).

Niestety, nie tylko narzad stuchu jest obcigzony wysokim ryzykiem wystapie-
nia uszkodzenia. Az u 60% grupy z ZD notuje si¢ problemy okulistyczne, wyma-
gajace dlugotrwalej kontroli i podjecia dziatan leczniczych (Blankenship i Weston,
2012, s. 338; Roizen, 2003, s. 90). Jednakze jedynie u 38% dzieci problemy te dia-
gnozuje si¢ przed ukonczeniem przez nie 12. miesigca Zycia. 5% sposréd nich
przyszlo na $wiat z wrodzong za¢mg, z kolei 27% ma zeza (Blankenship i Weston,
2012, s. 338; Roizen, 2003, s. 90). Trudnosci w diagnozie powoduja, ze wiele pro-
bleméw ujawnia dopiero badanie specjalistyczne. Wyniki badan longitudinalnych,
prowadzonych w grupie dzieci z ZD w wieku od 2. miesigcy do 12 lat, ujawni-
ty, ze u az 35% pozytywnie ocenionych przez pediatréw badanie okulistyczne
wykazalo istnienie zaburzen narzadu wzroku (Blankenship i Weston, 2012, s. 338;
Roizen, 2003, s. 90). Szczegolnie czgsto dotyczylo to za¢my i zaburzen refrakcji.
Do najczestszych probleméw tej grupy zalicza si¢ zaburzenia ostrosci widzenia
(30-62%), ambliopie (tzw. zespol leniwego oka; 3-20%), zeza (20-60%), oczoplas
(10-20%) (Berry-Kravis i in., 2019, s. 268).

Budowa i funkcjonowanie aparatu mowy

Do cech fenotypowych w obrebie czaszki dziecka z ZD mozna zaliczy¢ bra-
chycefalie (krétka czaszka), niedorozwoj zatok obocznych nosa i czolowych, upo-
$ledzony wzrost srodkowego pietra twarzy, w tym niedorozwoj szczgki, rozwarty
kat zuchwy i skrécong galaz zuchwy, co ogdlnie jest opisywane jako plaski pro-
fil. Glowa u przewazajacej liczby dzieci zachowuje cechy proporcji czaszki nie-
mowlecej (Matthews-Brzozowska i in., 2009, s. 253). Charakterystyczne s3 takze
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réznice funkcjonalne w tym obszarze. U wigkszosci tej grupy notuje si¢: otwarte
usta, hipotoniczny migsienn okrezny warg, obnizone napiecie mie$niowe w obre-
bie mies$ni twarzy, hipotoniczny jezyk z ograniczeniem zakresu ruchu, zalegaja-
cy w nieprawidiowej pozycji spoczynkowej, waska szczeke, czegsto podniebienie
gotyckie’. Morfologie podniebienia twardego, rozwijajacego si¢ odmiennie w kaz-
dej plaszczyzinie, traktuje sie jako cze$¢ charakterystycznego fenotypu pacjentéw
z ZD (Abeleira i in., 2015, s. 213). Charakterystyczna jest zmienno$¢ w czasie
uksztaltowania sie podniebienia twardego. Niemowleta z ZD moga wykazywac
niedorozwdj szczeki, lecz z zachowanym prawidlowym ksztaltem sklepienia
podniebiennego i wyrostkéw zebodotowych (Kaczorowska i Kaczorowski, 2020).
Morfologia podniebienia twardego zmienia si¢ jednak wraz z wiekiem.

Przyjelo sie uwazaé, ze makroglosja, a wiec nienormatywnie duze rozmiary
jezyka, powodujace jego wystawanie poza wyrostek zebodotowy lub tuki zebowe
(badz cze¢s¢ zebodotowa zuchwy w przypadku bezzebia) w pozycji spoczynko-
wej, jest jedna z najbardziej rozpowszechnionych cech tej grupy. W przypadkach
nasilonej makroglosji pacjent nie jest w stanie domkna¢ ust (Monner Diéguez,
2008, s. 17). U dzieci z ZD notuje si¢ jednakze czesciej tzw. makroglosje wzgledna
(badz rzekoma), w ktorej nie stwierdza si¢ w tkankach jezyka zmian histologicz-
nych. Obserwowane wysuwanie jezyka poza obreb jamy ustnej wynika nie z jego
rozmiaréw, lecz z obniZonego napiecia migsniowego jezyka i niewielkiej objeto-
$ci jamy ustnej w stosunku do rozmiaréw jezyka (Guimaraes i in., 2008, s. 1062).

Niezaleznie jednak od przyczyny, stosunkowo mala przestrzen jamy ustnej
i hipotoniczny jezyk powoduja trudnosci w przyjmowaniu pozywienia, oddy-
chaniu oraz wplywaja na warunki zgryzowe i zgbowe (Prawidiastuti i in., 2018,
s. 911). Odpowiadajg takze za powszechne trudno$ci w zrozumieniu wypowiedzi
dzieci z ZD. Ich wymowe okresla si¢ czgsto jako zamazang i betkotliwg (Kumin,
1994). Do konsekwencji makroglosji, zaréwno rzeczywistej, jak i rzekomej, zali-
czy¢ mozna rowniez deformacje zuchwy, zaburzenia zgryzu czy niedroznos¢
drég oddechowych (Kaczorowska i Kaczorowski, 2021). Nieprawidlowa pozycja
spoczynkowa jezyka i trudnosci w domknieciu warg utrudniajg efektywne poly-
kanie, co wplywa na przebieg karmienia (zaréwno piersia, jak i z butelki), picie
z kubeczka, spozywanie pokarmoéw statych oraz, co oczywiste, na mowe. Trud-
nosci w przyjmowaniu pokarméw moga faczy¢ si¢ z ryzykiem aspiracji do drog
oddechowych.

Zasadniczym utrudnieniem w prawidlowym przyjmowaniu pokarmu sg tez
nieprawidtowosci w uzebieniu. Wyrzynanie sie zebow u dzieci z ZD jest zwykle
opdznione. Opdznienia te moga wynosi¢ nawet 2-3 lata. Zeby moga takze poja-
wiac sie w nietypowej kolejnosci i nietypowej liczbie. Jak podaja Kelly M. Blan-

2 Antoni Monner Diéguez (2008, s. 17) podaje, Ze podniebienie gotyckie, mate usta, prognatycz-
na szczeka, hipoplazja szczgki i zgryz krzyzowy notowane sg u ok. 69% oséb z ZD.
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kenship i Christina Weston (2012, s. 339), stloczenia zebdéw i inne ich schorze-
nia wystepuja u 60-100% tej grupy. Powodowa¢ to moze problemy w przejsciu
na diete stala, ktéra wymaga bezpiecznego przezuwania niektérych pokarmow.
Problemem stomatologicznym sg takze mikrodoncja i specyficzny ksztalt zebow,
co w niewielkiej jamie ustnej moze nie by¢ szczegdlnie widoczne.

Osoby z ZD wymagajg stalej opieki dentystycznej i wyksztalcenia nawyku
dbalosci o higiene jamy ustnej. Do gtéwnych probleméw, z ktérymi sie boryka-
ja, naleza zapalenia dzigsel i choroby przyzebia. Dodatkowym problemem moze
by¢ czesty bruksizm. Co ciekawe, w grupie tej mniej liczne sg przypadki préch-
nicy (58%, w grupie rowiesnikow o RT zas 78%) (Berry-Kravis i in., 2019, s. 268).
Mimo istniejagcych w tej grupie licznych problemoéw zgryzowych rzadko stosuje
si¢ aparatowanie ortodontyczne, czego powodem jest m.in. krétkos¢ i specyficzne
uksztaltowanie korzeni zebdow.

Rozchylone usta, opuszczona zuchwa i niska pozycja spoczynkowa skutkujg
oddychaniem torem ustnym (Kumin, 1994). Zauwazalna w tej grupie tendencja do
powstawania pekniec ust, podraznien ich kacikéw i jezyka moze wynikac z tego wha-
$nie nawyku. Zjawisko to moze by¢ czynnikiem sprzyjajacym zaistnieniu halitozy.

Na efektywnos$¢ oddzialywan terapeutycznych w sferze orofacjalnej ogra-
niczajaco wplywa czesta nadwrazliwo$¢ na bodzce dotykowe. Tym, co rzutuje
zaréwno na przebieg przyjmowania pokarmu, jak i na artykulacje, sa proble-
my w opanowaniu ruchéw izolowanych w obrebie ruchomych czesci narzadéw
artykulacyjnych, a takze trudnosci w koordynacji, doktadnosci i synchronizacji
ruchdow, ograniczenia zakresu ruchu, jego precyzji i szybkosci jego wykonywania.

Ogodlny stan zdrowia

Na rozwdj dziecka w kazdym zakresie, w tym oczywiscie na rozwdj umiejet-
nosci komunikacyjnych, wptywa ogélny stan zdrowia, a przede wszystkim wyste-
powanie przewleklych schorzen, wymuszajacych oddzialywania chirurgiczne
i hospitalizacje. Stan zdrowia 0s6b z ZD zdecydowanie nie jest ich mocng strona.
Nancy J. Roizen (2003) stwierdza, Ze notuje si¢ u nich calg dtuga liste problemoéw
medycznych, ktére wplywajg na ich rozwdj i funkcjonowanie. Szczegélnie nalezy
mie¢ na uwadze wrodzone wady serca, uszkodzenia narzadu stuchu i problemy
okulistyczne. Ryzyko wystapienia kazdego z nich wynosi w tej grupie az 44%.
Konieczne s3 takze okresowe badania pod katem celiakii oraz schorzen tarczycy.
Niedoczynno$¢ tarczycy wystepuje u 10-40% przypadkow tej grupy. Poniewaz
objawy niedoczynno$ci tarczycy mozna pomyli¢ z innymi cechami ZD, poczatek
choroby tatwo mozna przeoczy¢. Dlatego tez zaleca si¢ coroczne badanie przesie-
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wowe. Otylo$¢ jest réwniez czesto obserwowana u 0s6b z ZD (50-60% przypad-
kéw). Mozliwe, ze przyczyniajg si¢ do niej: siedzacy tryb zycia, niedoczynnos¢
tarczycy, niski metabolizm i brak ruchu (Blankenship i Weston, 2012, s. 339).

Wrodzone wady serca wystepuja u ok. 50% noworodkéw z tym syndromem.
Znaczna wiekszo$¢ dzieci jest hospitalizowana w zwigzku z problemami kardiolo-
gicznymi, ale tez wieloma innymi (przewaznie zapalenia ptuc, zapalenia oskrzeli
albo inne schorzenia oddechowe), szczegélnie czgsto w ciagu pierwszych miesiecy
zycia. W okresie pdzniejszym dzieci z ZD czesciej niz réwiesnicy zapadajg na bia-
taczke. Wystepujace w tej grupie problemy zdrowotne koreluja ze $rednig dlugo-
$cig zycia. Biorac jednak pod uwage postepy nauk medycznych oraz ogdlnie lepsze
warunki Zycia, nie powinny dziwi¢ zachodzace w tej mierze zmiany. W okresie od
1950 do 2010 roku $redni wiek, ktérego dozywaly te osoby, wzrdst z 4 do ponad 58
lat (Berry-Kravis i in., 2019, s. 266; por. Volkmar i in., 2018, s. 1211). Okoto 25% os6b
z tej grupy dozywa wieku powyzej lat 62,9. Za gtéwng przyczyne zgonu uznaje si¢
wrodzone wady serca, cho¢ ryzyko $§mierci z powodu choréb ukadu oddechowego,
gléwnie zapalenie pluc, jest znacznie wyzsze niz populacyjne (Jones i in., 2013, s. 8).
Inne trudnosci notowane w tej grupie czesciej niz w populacji generalnej to m.in.
wspomniane juz artretyzm, cukrzyca, otyto$¢, bezdech nocny.

Rozw6j umiejetnosci komunikacyjnych dzieci z ZD

Rozwoj komunikacji i osiagany przez dzieci z ZD jej poziom jest swoisty,
odmienny od poziomu innych zaburzen neurorozwojowych, rézny w stosunku do
dzieci o podobnym poziomie funkcjonowania poznawczego, lecz innej etiologii tych
probleméw (Gerenser i Forman, 2007, s. 566). Jako przyktad tej specyfiki podaje si¢
fakt, ze dziecko z zespotem Downa w wieku do 8. roku zycia prezentuje relatywnie
wysoki w stosunku do swoich umiejetnosci komunikacyjnych poziom umiejetno-
$ci spotecznych oraz zdolnosci do nawigzywania relacji z otoczeniem. Charaktery-
styczng cecha jest takze zmienno$¢ umiejetnosci komunikacyjnych w biegu zycia,
przy czym mogg one wraz z wiekiem zaréwno poprawic sig, jak i ulec regresowi.
Przykladowo, istnieja badania poswiadczajace postep notowany w zakresie umiejet-
nosci skltadniowych, ale i takie, ktdre wskazujg na ograniczenia badz wrecz regres
w zakresie rozumienia struktur sktadniowych (Abbeduto i in., 2007, s. 248).

Maria Cristina Caselli i zespdt (1998, s. 1125) stwierdzili na podstawie prze-
prowadzanych przez siebie badan, ze dzieci z ZD prezentuja powazne opo6znie-
nia w poréwnaniu z réwiesnikami o RT w osigganiu kolejnych etapéw rozwoju.
U dzieci tych wyraznie zaznaczyla sie réznica miedzy rozumieniem a nadawaniem
Mowy, przy czym wyraznie wyzszy poziom prezentuje percepcja. Wyniki badan
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potwierdzily natomiast zblizony poziom rozwoju stownictwa biernego i stosowa-
nia gestow. Charakterystyczne dla tej grupy s3 znaczace op6znienia w pojawieniu
sie pierwszych stéw i ograniczenia czynnego stownictwa w poréwnaniu z wiekiem
umystowym dziecka. Eva Berglund, Marten Eriksson i Iréne Johansson (2001,
s. 182) na podstawie analizy rodzicielskich raportéw stwierdzili, ze pierwsze stowo
wystepuje ok. roku po narodzinach u 10% dzieci z tej grupy, w 80% przypadkow
za$ po ukonczeniu 2. roku zycia. W grupie wiekowej od 3 do 5 lat ok. 10-20%
dzieci z tym syndromem ma zaséb sléw ponizej 10, ale s3 tez i takie, ktére nie
uzywaja ich w ogdle. Zasobem 50 stéw dysponuje ok. 25% dzieci z ZD w wieku
3 lat, ok. 50% 4-latkéw oraz ok. 75% 5-latkéw. Joanne E. Roberts, Johanna Price
i Cheryl Malkin (2007), badajac grupe wiekowa 4-15 lat, ograniczenie w czynnym
zasobie sfownictwa zaobserwowaly takze u starszych chlopcow. Studia dotyczace
zasobu slow rozumianych nie sg juz tak jednoznaczne i nie pozwalajg na stwier-
dzenie, czy zasob ten jest adekwatny do wieku umystowego badanych (Short-
-Meyerson i Benson, 2014, s. 115). Rozwdj zasobu glosek jest w tej grupie specyficzny.
Badania wskazujg na duze zréznicowanie wieku pojawiania si¢ poszczegélnych
glosek w mowie dzieci z ZD. Stwierdzono takze, Ze kolejnos¢ ich nabywania jest
odmienna od typowej. Umiejetnos¢ wypowiadania niektérych glosek wystapita
nawet o 5 lat pdzniej niz u dzieci o RT (Kumin i in., 1994, s. 300).

Skladnia jest wyjatkowym wyzwaniem dla dzieci z tym zespolem, a stosowa-
nie struktur skfadniowych - opéznione w stosunku do wieku umystowego. Ich
wykorzystanie sytuuje si¢ przy tym na relatywnie nizszym poziomie niz ich rozu-
mienie. Opanowanie gramatyki, zaréwno w sensie czynnym, jak i biernym, jest
trudniejsze dla tej grupy dzieci niz bogacenie zasobu stownictwa (Law i Bishop,
2003). Poniewaz jednak ok. 87% dzieci tej grupy postuguje sie jednoczesnie wyra-
zami i gestami, to mimo ubogiego zasobu slownictwa s3 one zupelnie dobrze
rozumiane przez otoczenie (Berglund i in., 2001, s. 182).

Jesli chodzi o umiejetnosci taczenia wyrazdéw, badania udowodnily, ze srednia
dlugos¢ wypowiedzi (mean length of utterance — MLU) badanych z ZD w wieku
2,6-6,9 lat jest poréwnywalna z tym, co prezentujg dzieci o RT w wieku od 1,5 do
2,5 lat (Harris, 1983; za: Berglund i in., 2001, s. 182). Okofo 5-10% o0séb z grupy
zaczyna taczy¢ wyrazy w okresie 2-2,6 lat, a ok. 70% wykazuje te umiejetnosc¢
w wieku 5,6 lat (Harris, 1983; za: Berglund i in., 2001, s. 182).

Profil umiejetnosci pragmatycznych i spolecznych jest w tej grupie dzieci
niejednoznaczny, cho¢ niektére badania wykazaly, ze dzieci z ZD prezentowaly
podobny poziom, co dzieci o RT w tym samym wieku rozwojowym w udziela-
niu odpowiedzi na pytania, komentarzach czy protestach (Beeghly i in., 1990; za:
Short-Meyerson i Benson, 2014, s. 115). Wieksze trudnosci i ograniczenia grupa
ta wykazuje w zakresie umiejetnosci narracyjnych, wypowiedzi jej cztonkéw
okreslane s bowiem jako trudne do zrozumienia. W tabeli 1 ujeto syntetycznie
mocne i sfabe strony komunikacji oséb z ZD.
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TABELA 1
Charakterystyka mozliwosci komunikacyjnych 0séb z ZD

Mocne strony

Deficyty

wczesny rozwdj fonologicz-
ny w okresie niemowlectwa
zblizony do poziomu osig-
ganego przez dzieci o RT;
tendencja do postugiwania
si¢ mimika i gestykulacja
przed rozwinieciem umie-
jetnoéci werbalnych, ktére
s3 opdznione;

wzglednie dobra zdolno$¢
nasladowania i umiejetno-
§ci pragmatyczne;
rozumienie mowy general-

ogodlny profil wskazuje na nieréwnomierny poziom rozu-
mienia i nadawania mowy;

relatywnie wyzszy poziom rozumienia mowy, cho¢ szcze-
golne problemy z syntaktycznym i morfologicznym aspek-
tem jezyka;

deficyty w $wiadomosdci fonologicznej i pamigci stuchowo-
-werbalnej;

trudno$ci notowane na wyzszym poziomie pragmatyki;
deficyty w rozumieniu i uzywaniu jezyka abstrakcyjnego;
deficyty wzrokowego i sensorycznego przetwarzania;
relatywnie stabsze umiejetnosci ekspresji jezykowej, szcze-
gllnie w zakresie sktadni;

zaburzenia artykulacyjne, powodujace niezrozumiato$é

nie lepsze niz nadawanie,
mimo opdznien notowa-
nych w okresie wczesnego
dziecinstwa;

relatywnie dobre stownic-
two bierne w okresie dora-
stania (co moze by¢ zalezne
od do$wiadczen zyciowych)

mowy;
narastajace opdznienia ekspresyjnego jezyka (np. ograni-
czenie stownictwa, redukowanie uzycia morfeméw gra-
matycznych, co w konsekwencji powoduje ograniczenia
sktadniowe) i niewerbalnych umieje¢tnosci kognitywnych
w okresie przedszkolnym i szkolnym;

narastajace op6znienia w rozumieniu skfadni w poréwna-
niu do stownictwa i umiejetnosci niewerbalnych - coraz
bardziej widoczne w okresie dorastania;

deficyty w stuchowej krétkoterminowej pamigci werbal-
nej, przyczyniajace si¢ do specyficznego profilu jezykowego
widocznego w okresie dorastania;

problemy w zakresie teorii umystu;

zwiekszone ryzyko probleméw stuchowych i otolaryngolo-
gicznych z powodu anomalii strukturalnych i chronicznego
zapalenia ucha $rodkowego;

problemy stuchowe (65-80% oséb z ZD), utrata stuchu
(21-58% o0s6b z ZD).

ZRr6DLO: Opracowanie wlasne na podstawie: B. Dodd i S. Crosbie (2011). Language and cognition: Evidence from disor-
dered language. In U. Goswami (Ed.), The Wiley-Blackwell handbook of childhood cognitive development (pp. 605-625).
Wiley-Blackwell; J. Gerenser, B. Forman (2007). Speech and language deficits in children with developmental disabilities.
W: J. W. Jacobson, J. A. Mulick, J. Rojahn (eds.), Handbook of intellectual and developmental disabilities: Issues on cli-
nical child psychology (s. 563-580). Springer; M. R. Griffer (2012). Language and children with intellectual disabilities.
W: V. A. Reed (ed.), An introduction to children with language disorders. Fourth Edition edition (s. 229-272). Pearson;
K. Kaczorowska-Bray (2021). Dziecko z niepelnosprawnoscig intelektualng w przedszkolu i na etapie edukacji wezesnoszkol-
nej. W: A. Domagata, U. Mirecka (eds.), Logopedia przedszkolna i wezesnoszkolna. T. 2: Diagnozowanie i terapia zaburzen
mowy (s. 454-497). Harmonia Universalis; K. Short-Meyerson, G. Benson (2014). Intellectual disability and communication.
W: L. Cummings (ed.), The Cambridge handbook of communication disorders (s. 109-124). Cambridge University Press;
H. Tager-Flusberg (2007). Atypical language development: Autism and other neurodevelopmental disorders. W: E. Hoff,
M. Shatz (eds.), Blackwell handbook of language development (s. 432-453). Blackwell Publishing.
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Umiejetnosci jezykowe osob z ZD nie s3 prosta konsekwencja poziomu inte-
ligencji niewerbalnej. Za szczegdlne wyzwanie uwaza sie¢ nadawanie mowy, ktore
jest zazwyczaj bardziej zaburzone niz rozumienie wypowiedzi otoczenia (Law
i Bishop, 2003; Roberts i in., 2007). W przypadku matych dzieci ekspresja sytuuje
sie na poziomie nizszym, niz mozna byloby tego oczekiwa¢, bioragc pod uwage
ich wiek umystowy, w przeciwienstwie do dzieci o NI o innej etiologii oraz tych
o RT. Co ciekawe, ten rozziew miedzy umiejetno$ciami ekspresyjnymi i recep-
cyjnymi ma tendencje¢ do poglebiania si¢ w wieku szkolnym (Roberts i in., 2008;
za: Short-Meyerson i Benson, 2014, s. 115). Zwazywszy na duze zagrozenie zmia-
nami otgpiennymi w tej grupie, nalezaloby wyraznie sformulowa¢ wskazanie
stalej opieki logopedycznej, sprawowanej nad osobami z ZD, niezaleznie od ich
wieku. Konieczna jest jak najwczesniej przeprowadzona diagnoza, ktéra po-
zwoli na skonstruowanie programu terapii, w petni odpowiadajacego potrzebom
pacjenta, zmieniajagcym sie wraz z uptywem czasu. Konieczne jest ujecie w nim
wspomagania przebiegu funkcji prymarnych, stanowiacych baze dla rozwijaja-
cych si¢ mozliwosci komunikacyjnych. Biorac pod uwage specyficzna budowe
i funkcjonowanie aparatu artykulacyjnego, w terapii nalezy postawi¢ sobie takie
cele, ktore bedg mozliwe do zrealizowania, i zadba¢ o rozwoj kompetencji oraz
sprawnosci nie tylko jezykowej, ale i (a moze nade wszystko) komunikacyjnej, co
pozwoli osobie z ZD sta¢ si¢ aktywnym i zadowolonym czlonkiem spotecznosci.
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