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Ocena sprawnosci komunikacyjnej chlopca
z zespolem MELAS

Evaluation of the Communication Skills
of a Boy with MELAS syndrome

STRESZCZENIE

Zespot MELAS to wielouktadowe schorzenie mitochondrialne, ktére swoja nazwe wzigto
od okreslen najczestszych objawow: myopathy (miopatia), encephalopathy (encefalopatia), lactic
acidosis (kwasica mleczanowa), stroke-like episodes (epizody udaropodobne). Podlozem zespotu
jest genetycznie uwarunkowany defekt w obrebie mitochondrialnego DNA. Do niespecyficznych
objawow, ktore wystepuja u opisywanego pacjenta, naleza: niski wzrost, niedowtady, niedostuch,
zaburzenia rytmu serca, brak tolerancji wysitku, zaburzenia funkcji poznawczych, agrafia, apraksja,
zaburzenia artykulacji. Celem artykutu jest diagnoza i analiza sprawnos$ci komunikacyjnej siedmio-
letniego chlopca z zespotem MELAS, ucznia klasy I. Podczas badania sprawnosci komunikacyjne;j
zbadano rozumienie i nadawanie mowy, reakcje stuchowe, sprawno$¢ narzadéw mowy, artykulacje,
uwage, umiejetnosci pragmatyczno-spoleczne oraz fluencj¢ stowna.

Stowa kluczowe: zespét MELAS, zaburzenia komunikacji, sprawno$¢ komunikacyjna

SUMMARY

MELAS syndrome is a multi-system mitochondrial disorder, which got its name from the
terms of the most common symptoms: myopathy (myopathy), encephalopathy (encephalopathy),
lactic acidosis (lactic acidosis), stroke-like episodes (stroke-like episodes). The basis of the syn-
drome is a genetically conditioned defect within mitochondrial DNA. Non-specific symptoms that
occur in this patient include: short stature, paresis, hearing loss, arrhythmia, intolerance to exercise,
cognitive impairment, agraphia, apraxia, and articulation disorders. The purpose of the article is
to diagnose and analyze the communication skills of a seven-year-old boy, class I student. During
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the examination of communication skills, understanding and speech delivery, auditory reactions,
efficiency of speech organs, articulation, attention, pragmatic and social skills, and verbal fluency
were examined.

Key words: MELAS syndrome, communication disorders, communication skills

WSTEP

Diagnoza zespotu MELAS (G31.8) stawiana jest niezwykle rzadko, jed-
nak na podstawie statystyk dotyczacych dystrybucji mutacji mitochondrialnego
DNA w ogélnej populacji wydaje si¢ prawdopodobne, ze odsetek chorych znacz-
nie przewyzsza liczbe diagnoz (Puchalska i in. 2001, 681-693; Btaszczyk, Czer-
necki 2006, 65). Zespot MELAS to wieloukladowe schorzenie mitochondrial-
ne, ktére swoja nazwe wzielo od okreslen najczesciej wystgpujacych objawow:
myopathy (miopatia), encephalopathy (encefalopatia), lactic acidosis (kwasica
mleczanowa), stroke-like episodes (epizody udaropodobne) (Skarzynski, Osin-
ska, Skarzynski 2018, 61). U podloza zespotu lezy genetycznie uwarunkowany
defekt w obrgbie mitochondrialnego DNA (ibidem). Jest on dziedziczony w li-
nii matczynej, zardbwno przez potomkoéw zenskich, jak i meskich. W 80% roz-
wija si¢ w dziecinstwie, niezaleznie od przebiegu porodu i wezesnodziecigcego
rozwoju. Kliniczny obraz choroby jest indywidualny i zmienny w czasie u kaz-
dego pacjenta (Btaszczyk, Czernecki 2006, 64), stad tez trudnosci w rozpozna-
niu zespotu MELAS. Mitochondrialne mutacje DNA dzieli si¢ na bezobjawowe
i takie, ktore skutkujg ztozonymi zespotami chorobowymi (Skarzynski, Osinska,
Skarzynski 2018, 62). Do statych, charakterystycznych cech klinicznych zespotu
MELAS naleza:
— epizody udaropodobne wystepujace przed 40. rokiem zycia (Mierzejew-
ska 2004, 251-252),

— encefalopatia z napadami padaczkowymi i/lub postepujacym otgpieniem
(Puchalska i in. 2001),

— kwasica mleczanowa oraz podwyzszenie stezenia kwasu mlekowego
w plynie moézgowo-rdzeniowym (ibidem),

— miopatia z obecnoscig w tkance migSniowej postrzepionych widkien czer-
wonych (Mierzejewska 2004),

— niedowidzenie potowicze lub §lepota korowa (Di Mauro i in. 2004),

— nawracajace migrenopodobne bdle gtowy (ibidem).

Kryteria diagnostyczne obejmuja réwniez dwa sposrod trzech nastepujacych
objawdw: prawidlowy rozwdj psychomotoryczny we wczesnym wieku, nawraca-
jace epizody wymiotéw oraz nietolerancje wysitku (Di Mauro 2000, 181-191).
Najczestszym objawem psychicznym jest depresja, ktéra moze wystepowac na-
wet u dzieci (Magner i in. 2014, 1042). Do innych niespecyficznych objawow
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(wystepujacych takze u opisywanego ponizej pacjenta) nalezg: niski wzrost, nie-
dowtady, niedostuch, zaburzenia rytmu serca, brak tolerancji wysitku, zaburzenia
funkcji poznawczych, agrafia, apraksja, zaburzenia artykulacji.

CEL ARTYKULU

Celem artykutu jest diagnoza i analiza sprawnosci komunikacyjnej sied-
mioletniego chlopca, ucznia klasy I publicznej szkoty podstawowej. Do badania
sprawno$ci komunikacyjnej wykorzystano trzy narzedzia: KOLD — Karty Oceny
Logopedycznej Dziecka (Gruba 2018), Obrazkowy Test Stownikowy — Rozumienie
(Haman, Fronczyk, 2016) oraz Logopedyczny test przesiewowy dla dzieci w wie-
ku szkolnym (Grabias, Kurkowski, Wozniak 2002). Wykonano rowniez test fluen-
cji stownej (TFS).

Rodzice chtopca sg kuzynostwem w pierwszej linii. Opisywany chlopiec
jest ich trzecim synem, pierwsze dziecko zmarlo, drugi syn rozwija si¢ prawidto-
wo, bez zadnych zaburzen. To pogodne, usmiechnigte dziecko, cho¢ dos¢ kapry-
$ne, labilne emocjonalnie, ktérego zaufanie trzeba dlugo zdobywac, by w kon-
sekwencji potrafito si¢ otworzy¢ i chetnie wspdipracowaé. Chtopiec ma kilku
najlepszych kolegow, jednak najczesciej przebywa sam — niechgtnie bierze udziat
w grach i zabawach podczas przerw migdzylekcyjnych przez wystepujace trud-
nosci w koordynacji ruchowej (niedowtad lewej nogi) oraz brak tolerancji wy-
sitku, szybka meczliwo$¢, zaburzenia rytmu serca. Dziecko objete jest pomoca
psychologiczno-pedagogiczng na terenie szkoty (zajecia logopedyczne, korek-
cyjno-kompensacyjne, zajecia z psychologiem, gimnastyka korekcyjna). Jest
rowniez pod stata opieka fizjoterapeuty, neurologa i stomatologa. Systematycz-
nie chodzi na basen. Rodzice dbaja o syna, skupiaja si¢ przede wszystkim na
tym, by usprawni¢ go ruchowo, by codzienne czynnosci nie sprawiaty mu wigk-
szych problemow. Uczen uczgszcza na terapi¢ logopedyczng od trzech lat. Do
tej pory usprawniano narzady mowy, artykulacje, prawidtowa fonacje, rozwija-
no zasob stownictwa biernego i czynnego, stuch fonematyczny oraz, w ostatnim
czasie, fizyczny. W ostatnim roku zauwazono znaczne pogorszenie stuchu fizycz-
nego i fonematycznego, co rzutuje na mowe, nauke¢ czytania i pisania, zwlaszcza
ze stuchu.

Z powodu licznych nieprawidtowosci, jak: zaburzenia czucia (powierzch-
niowego i glgbokiego), ostabienie sily mig§niowej, zaburzenia zbornosci, koordy-
nacji ruchow i rownowagi, zaburzenia proceséw poznawczych i emocjonalnych,
zaburzenia mowy, przeprowadzane sg obecnie badania genetyczne pod katem ze-
spotu MELAS. Na potrzeby artykulu postanowiono zglebi¢ ten temat i dokonaé
oceny sprawnos$ci komunikacyjnej chtopca.
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Na koniec edukacji przedszkolnej, na wniosek rodzica, przeprowadzane zo-
stato badanie w poradni psychologiczno-pedagogicznej, ktore uzupetnione zosta-
o przez aktualng oceng sprawnosci komunikacyjnej dziecka, i jednoczesnie po-
twierdzilo jego mocne i stabe strony. Na podstawie najnowszej diagnozy ogol-
ny rozwdj intelektualny chtopca oceniany jest w granicach normy. Do mocnych
stron zalicza si¢ rozw6j mowy biernej, prawidtowy kontakt niewerbalny (kontakt
wzrokowy, gestykulacja, mimika), prawidtlowy kontakt spoteczny, ogdlne wiado-
mosci o otoczeniu spoteczno-przyrodniczym, orientacje w kierunkach i w sche-
macie ciata. W znacznym stopniu zaburzona jest komunikacja stowna, rozwoj
motoryki duzej (w tym duze trudnos$ci w utrzymaniu rownowagi), ogélna samo-
dzielno$¢ funkcjonalna, sprawno$¢ manualna i graficzna, koordynacja wzroko-
wo-ruchowa, trudnosci w skoordynowanym postugiwaniu si¢ obiema rgkami,
percepcja stuchowa, pamig¢ wzrokowa.

WYNIKI BADAN WEASNYCH

W zakresie rozumienia wypowiedzi sprawdzana byta znajomos$¢ rozumie-
nia rzeczownikow, czasownikéw, przymiotnikéw i przystowkow, takze wyko-
nywanie polecen, dostrzeganie nielogicznosci, kategoryzowanie i nastgpstwa
czasowe (Gruba 2018, 9). Dzieci juz w wieku przedszkolnym uzywaja jezyka
zgodnie z norma osob dorostych, tworza tez nazwy obiektow, czynnosci, kto-
rych nie maja w swoim zasobie leksykalnym (Kielar-Turska 2012, 34-35). Za-
sob slownictwa wptywa na aspekty rozwoju jezykowego, tj. na rozwoj grama-
tyki, rozwo6j domen semantycznych i swiadomo$¢ metajezykowa, a w dalszym
etapie takze na umiejetnos¢ czytania i rozumienia tekstu (Haman, Fronczyk, Lu-
niewska 2016, 12). Badany chtopiec potrafit bez Zadnego problemu wymieni¢ co
najmniej dwa rzeczowniki po ustyszeniu definicji (/is, sfonce, lato) oraz po jed-
nym przymiotniku (staby) 1 przystowku (pigknie). Problem sprawito mu podanie
co najmniej dwoch czasownikow — nie podat zadnego. Bez wigkszych trudnosci
poradzit sobie z wykonaniem dwdch polecen ztozonych z wykorzystaniem po-
mocy (1. Na lewq reke zaloz zegarek, ale najpierw zaloz okulary. 2. A teraz do-
thknij prawq rekq lewego ucha.), dostrzegl rowniez nielogiczno$¢ w przytoczo-
nej wypowiedzi (Odp. niepoprawna: Cztowiek przebiegly, to cztowiek, ktory duzo
biega. — Nie, to przebiegajqcy cztowiek. Odp. poprawna: Jesli dzis jest sobota, to
pojutrze bedzie wtorek.). Najwigksza trudnos¢ sprawito chtopcu dobranie wyra-
zOW W pary (pies — kot, lala — mis, ucho — oko, lato — zima) oraz utozenie zdania
sktadajacego si¢ z czterech elementow (Rano Jola byta w sklepie.). Podyktowane
jest to faktem, ze dopiero zaczal nauke w pierwszej klasie, w zwigzku z tym nie
potrafi ptynnie czyta¢. Po udzielonej mu pomocy, kiedy badajacy odczytal mu
wyrazy, wykonal zadanie bez trudnosci.
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Rozumienie dodatkowo uzupelnione zostato o proby z Obrazkowego Testu
Stownikowego — Rozumienie (Haman, Fronczyk 2016). Do badania uzyto pelne-
go arkusza wersji B testu. Zawieral on 88 pytan, celowo przeprowadzono cale
badanie, aby sprawdzi¢, na ktorym etapie zaczng si¢ pojawia¢ bledy. Zadaniem
dziecka byto wskazanie wtasciwego obrazka, o ktory pytal badany. Na 88 zada-
nych pytan chtopiec pomylit si¢ jedynie 10 razy, a bledy dotyczylty w wigkszo-
$ci juz ostatnich najtrudniejszych zadan. Pomylil wykonawceg czynnosci: zamiast
lekarza pokazal na pielegniarza (bialy stroj), zamiast czynnosci wskazat jej atry-
buty: zamiast obrazka wskazujacego na oddychanie pokazat na nos, zamiast roz-
mowy na telefon. Innymi czynnos$ciami, ktorych chtopiec zapewne nie znal, nie
widziat na ilustracji lub w telewizji, byly: bielenie, tasowanie, wedzenie. Pomy-
lit tez ges z kaczkg — moze to wynika¢ z niewiedzy, nigdy nie widziat tych dwu
ptakow, cho¢ program wychowania przedszkolnego obejmuje zwierzeta zyjace
w gospodarstwie wiejskim. Innymi rzeczownikami, z ktérymi moégt si¢ nie spo-
tka¢ do tej pory, byly: szlak i narada. Ewidentng pomytka, wynikajaca ze ztego
odbioru stuchowego wyrazu, byto wskazanie wlosow zamiast kfosow. Dwie proby
sprawdzajace rozumienie pokazaly, ze jest ono na wysokim poziomie u badane-
go chtopca. Potrafi wskazac nie tylko obrazek przedstawiajacy przedmiot i jej ce-
che, czynno$¢ i jej wykonawcg, ale rowniez wykonac¢ ztozone polecenia. Potwier-
dza to diagnoze¢ wydang przez poradni¢ psychologiczno-pedagogiczna, ze zasob
stownictwa biernego jest mocng strong chlopca.

By dziecko sprawnie postugiwato si¢ jezykiem, musi przyswoi¢ jego czte-
ry aspekty, tj. fonologie i fonetyke, semantyke, sktadni¢ oraz pragmatyke (Schaf-
fer 207, 302). W obszarze nadawania mowy analizie poddany zostat zasdb stow-
nictwa czynnego (rzeczowniki, czasowniki, przymiotniki, przystowki), definio-
wanie, fleksja oraz opowiadanie (Gruba 2018). Nadawanie mowy znajduje si¢ na
podobnym poziomie jak rozumienie mowy, §wiadcza o tym wyniki przeprowa-
dzonego badania. Chtopiec byt w stanie wymieni¢ od pig¢ do sze$ciu pojazdoéw
(wymienit siedem), jednak nie podat synonimu stowa budynek (utworzyt liczbe
mnoga — budynki). Bez problemu wymienit od trzech do czterech czynnosci wy-
konywanych w szkole oraz podat synonim stowa atakowac (bije go). Trudnos$ci
pojawily si¢ przy przymiotnikach, nie podal od trzech do czterech okreslen swo-
ich klockow (podat ich nazwy, np. Lego, Technic), jednak byt w stanie odszu-
ka¢ synonim przystowka doskonale (dobrze). Chlopiec w wiekszosci nie rozumie
zwigzkow frazeologicznych, nie jest w stanie ich wyjasni¢, np.: palce liza¢ (do-
bre to jest), twardy orzech do zgryzienia (nie wiem), pracowity jak mrowka (do-
brze pracuje), mie¢ dusze na ramieniu (dtugo si¢ zyje). Nie ma jednak problemow
z rozumieniem relacji czasowych, poprawnie wykorzystuje czas przeszty, teraz-
niejszy oraz przyszly.
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Kompetencja jezykowa, czyli reguty budowania poprawnych pod wzgle-
dem gramatycznym zdan, u dziecka rozwijajacego si¢ bez zadnych zaburzen
powinna zosta¢ opanowana do siddmego roku zycia (Kaczmarek 1988). Do zba-
dania kompetencji jezykowej wykorzystano dwa zadania z dwu narzgdzi, ktore
polegaty na opowiedzeniu o sytuacji przedstawionej na obrazku oraz na utozeniu
historyjki obrazkowej i jej zrelacjonowaniu. Chtopiec potrafi logicznie i grama-
tycznie opowiedzie¢ prezentowang ilustracj¢ (Jest zima. Dziecko lepi batwana.
Jedno dziecko jezdzi na sankach. Piesek si¢ przyglqda z domu. Za oknem jest zupa.
Kosciot w sniegu. Buda w sniegu. Zachod stonca. Para leci z komina.). W wypo-
wiedzi dominuja zdania pojedyncze proste i rozwinigte oraz rownowazniki zdan,
brak zdan zlozonych. Nadawanie mowy uzupetniono o utozenie i opowiedzenie
historyjki obrazkowej z Logopedycznego testu przesiewowego dla dzieci w wie-
ku szkolnym (Grabias, Kurkowski, Wozniak 2002). Wypowiedz brzmiata: Chiop-
czyk idzie do szkoly. Idzie za nim piesek i odgryza chtopcowi worek i zabiera buty.
Chtopczyk zabiera buta i oddaje chtopczykowi. Zadaniem dziecka jest tu nie tyl-
ko utozenie wypowiedzi w logiczny ciag narracyjny, ale takze nadanie jej odpo-
wiedniej struktury. Utozona przez chtopca historyjka miata wyznaczong nastep-
stwem czasowym lini¢ narracji, zawierata obligatoryjne komponenty wypowiedzi
narracyjnej (tj. poczatek i koniec). Wypowiedz zostata przedstawiona plynnie,
bez powtorzen i pauz namystu, z ptynnym przebiegiem fonicznym. Stownictwo
zawarte w opowiadaniu dotyczy tylko realiow zawartych w historyjce obrazko-
wej, zarobwno w zakresie rzeczownikow, jak i czasownikow. Brak czasownikow
stanu, przymiotnikow i przystowkéw. W wypowiedzi nie zostaty nadane cechy
psychiczne postaciom, nie zostal wprowadzony narrator, zabrakto komentarza
odautorskiego.

Kolejnym elementem oceny logopedycznej dziecka bylo sprawdzenie jego
reakcji stuchowych. Mowa jest integralng cze$ciag myslenia, a styszenie jest ele-
mentem procesu moéwienia. Wiadomo, ze zaburzenia stuchu doprowadzi¢ moga
do opdznienia rozwoju mowy, zarowno biernej, jak i czynnej. Jak do tej pory
nie zdiagnozowano u dziecka deficytow stuchowych, jednak nauczyciele, spe-
cjalisci (pedagog, psycholog, logopeda) oraz pielegniarka szkolna zauwazaja ta-
kie nieprawidtowosci. Mama wyrazita zgode i che¢ na sprawdzenie stuchu. W za-
kresie reakcji stuchowych badane byto dobieranie rymoéw, pamie¢ stuchowa
odroczona, wyodrebnianie glosek w naglosie 1 wygtosie, pamig¢ stuchowa (po-
wtarzanie krotkich tekstow), analiza i synteza fonemowa stow oraz shuch fizyczny.
Przeprowadzone proby pokazuja, ze chtopiec przejawia znaczne trudnosci w za-
kresie reakcji stuchowych. Potrafit jednak samodzielnie wymieni¢ od 28 do 32 ry-
mujacych si¢ stow na podstawie rymowanek logopedycznych (zadaniem dziec-
ka byto dokonczenie rymowanki stowem zawierajgcym gloski diagnostyczne do
badania artykulacji), trudnosci sprawito mu podanie nastepujacych stow: faca
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(kanapa"), cena (syreny), todzie ({6dki), jezyk (rvk), mucha (ucha), czoto (usmie-
cha si¢ wesolo), rekq (predko), dach (snieg). Ma tez dobrze uksztattowang pa-
mig¢ stuchowa odroczona, potrafi po jednokrotnej demonstracji powtorzy¢ ciag
trzech stow (osa, ananas, domek). Natomiast w zakresie krotkich tekstow nie byt
w stanie powtdrzy¢ rymowanki po jednokrotnej demonstracji (W marcu pierw-
sze kwiaty rosng, cho¢ na dworze zima z wiosng.). Wyodrebnia gloski na poczat-
ku wyrazow, jednak nie jest w stanie wskaza¢ ostatniej. Nie ma wigkszych trud-
nosci z syntezg fonemowa stow koza i1 okulary, zamiast stowa nos odpowiedziat
osa, jednak problem sprawia mu analiza fonemowa wyrazow noga i jagody (do-
konat jedynie poprawnej analizy stowa sok). Badanie stuchu fizycznego wykaza-
o deficyty, ktére powinny zosta¢ potwierdzone przez audiologa.

Istotng czescig badania byto sprawdzenie sposobu oddychania, fonacji,
sprawnosci narzadow artykulacyjnych, uzgbienia, zucia i potykania oraz niepra-
widlowych nawykow. Chiopiec oddycha przez nos, faza wydechowa podczas
mowienia jest wydluzona, wystepuje fonacja o lekkim typie nosowania, intona-
cja i tempo mowy sg wilasciwe, nie zaobserwowano wydtuzonych przerw w wy-
powiedziach. Prawidtowa jest budowa i sprawnos¢ narzadéw artykulacyjnych,
jednak zauwazono do$¢ szybka meczliwo$¢é warg (migs$nia okreznego) 1 jezyka
przy kilkakrotnym powtarzaniu ¢wiczen. Chlopiec nie ma z¢gbow (nawet ich za-
wigzkow — zaburzenie genetyczne), co znacznie utrudnia prawidtowg artykulacje,
jednak nie zaobserwowano w tym zakresie wyraznych zaburzen. Wszystkie sa-
mogtoski oraz wickszos¢ spotglosek (z pominigciem glosek szeregu szumiacego)
realizowane sg poprawnie, brak przestawek gtoskowych, reduplikacji czy konta-
minacji. Gtoski szumigce (sz, z, ¢z, dz) wypowiadane sg dorsalnie. Wypowiedzi
sa zrozumiate, na uwage zastuguje jedynie delikatnie podniesiony gtos, co moze
wskazywac na niedostuch. Brak jakichkolwiek ztych nawykow.

W zakresie umiejetnosci pragmatyczno-spotecznych badano zadawanie py-
tan, wyrazanie prosb i rozkazow, sktadanie zyczen, wyrazanie emocji, prowadzo-
na byla rozmowa sytuacyjna, sprawdzane zachowanie podczas rozmowy (Gruba
2018, 36). U kazdego dziecka umiejetnosci te rozwijaja si¢ pod wplywem kontak-
tow z rowiesnikami i osobami dorostymi. U badanego chtopca nalezy je uspraw-
nia¢, gdyz dominuja kolokwializmy, styl potoczny, brak zwrotow grzecznoscio-
wych. Nie potrafi on zada¢ co najmniej dwoch pytan sytuacyjnych, udzielone
odpowiedzi nie sg do$¢ grzeczne i adekwatne do sytuacji, nie dostosowuje wy-
powiedzi do rozméwcy. Na pytanie, o co zapytatby osobe niewidoma spotka-
ng na ulicy, odpowiedziat: Czy pan widzi?, a w sytuacji, gdyby zobaczyt na pla-
cu zabaw ptaczace dziecko, zapytatby: Czy mam ci pomoc?. W ostatniej sytuacji,
gdyby spotkatl strazaka powracajacego z akcji ratowniczej, zapytatby: Czy nie
sptongt dom?. Sposrod tych trzech wypowiedzi jedynie pytanie zadane w dru-

' W nawiasie podano udzielone przez chlopca rymy.
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giej sytuacji mozna uzna¢ za poprawne. Chlopiec nie jest w stanie wyrazi¢ dwoch
prosb. Nie wie, o co mogltby poprosi¢ pana woznego w szkole, za$§ kiedy miat-
by poprosi¢ mame o pozwolenie na pojscie na urodziny do kolegi, formutuje
wypowiedz: Prosze, mamo. Wroce szybko. Ma takze trudno$ci z wyrazaniem roz-
kazow. Podczas sytuacji, w ktorej starszy chlopiec bitby mtodsza kolezanke, ba-
dany krzyknatby: Nie bij!, natomiast kiedy zobaczytby matg dziewczynke wcho-
dzaca na cienki 16d, zareagowaltby: Chodz tutaj!. Podczas tych prob rowniez nie
zostaty zachowane formy grzecznosciowe, wypowiedzi cechuje ubdstwo leksy-
kalne oraz gramatyczne. Chtopiec nie potrafi ztozy¢ zyczen (zyczenia skierowa-
ne do babci z okazji urodzin: Milej starosci) ani sformutowac zaproszenia (za-
proszenie na przyje¢cie urodzinowe: Prosze, moje urodziny). Wie natomiast, jak
powinien zachowac¢ si¢ w r6znych okoliczno$ciach (scenka dotyczyta wizyty u le-
karza, a jest to temat bliski mu na co dzien), potrafi przeprowadzi¢ dialog, uzywa-
jac zwrotéw grzecznosciowych, postugujac sie dos¢ prostym stownictwem oraz
gramatyka. Na podstawie obserwacji mozna stwierdzi¢, ze chtopiec zachowuje
si¢ adekwatnie do danej sytuacji, czeka na swoja kolej podczas rozmowy, nie za-
wsze dostosowuje styl wypowiedzi odpowiedni do swego rozmowcy (rowiesni-
¢y, nauczyciel). Zachowaniom tym towarzyszy wlasciwa mimika i gestykulacja,
postawa ciata.

Badanie procesow werbalnych to istotny aspekt oceny neuropsychologiczne;j
w neurologii 1 psychiatrii. Stownik umystowy (jako organizacja wyrazow i lekse-
mow), tj. hastowych form wyrazow, stanowi znaczacy element kompetencji jezy-
kowej (Biechowska i in. 2012, 45). Jednym z przeprowadzonych badan byt test
fluencji stownej (verbal fluency test, VFT). Jego celem byto poréwnanie pozio-
mu realizacji zadan ptynnos$ci stownej w zakresie nazw wlasnych i wyrazow po-
spolitych. Sprawdzono réwniez zasob leksykalny chlopca w kategoriach waskich
i szerokich. Do badania wykorzystano cztery zadania fluencji stownej, w sktad
ktorych wchodzity cztery kategorie, dwie nalezace do zasobu wyrazéw pospoli-
tych i dwie do nazw wilasnych. Kategorie te mozna podzieli¢ na szerokg (zwie-
rzeta i imiona) oraz waska (ostre przedmioty i nazwy miast). Dziecko musiato
wymieni¢ w ciggu jednej minuty stowa nalezace do nastepujacych kategorii:
zwierzgta, ostre przedmioty, imiona, nazwy miast. Do przeprowadzenia testu wy-
brano kategorie, ktore majg najbardziej uniwersalny charakter, czyli mata wraz-
liwo$¢ na czynniki kulturowe. Wynik testu stanowi ogélna liczba powiedzianych
stow, w tym intruzji (wyrazow wtragconych, ktore nie naleza do danej katego-
rii) 1 perseweracji (powtorzen). W jakosciowej analizie, bazujacej na interpretacji
sposobu wykonania testu, uwzglednia si¢ takie elementy jak: liczba, rozmiar i za-
warto$¢ klasterow (skupief, wiazek, grup, ang. clustering), czyli stow polaczo-
nych ze sobg semantycznie lub fonetycznie, kiedy np.: 1. rozpoczynaja si¢ od ta-
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kiej samej grupy spotgtosek (np. trawa, trampki), 2. r6znig si¢ tylko samogtoska
(np. smok, smak), 3. rymuja si¢ (np. kot, mlot), 4. s3 homofonami (np. mie¢,
miedz) (Piskunowicz i in. 2013, 476) oraz liczbe przetaczen (ang. switching),
czyli przejs$¢ od jednego do drugiego klastra (Ponichtera-Kasprzykowska, Sobow
2014, 180; Troyer i in. 1997, 138-146). Stowa podawane przez badanego chlopca
uznano za skupienie wtedy, gdy co najmniej trzy kolejne z nich nalezaly do jedne;j
z siedmiu podkategorii pojeciowych zwierzat (zwierzeta gospodarskie, wodne, je-
leniowate, dzikie, ptaki, owady, gady) (Robert i in. 1998, 539-546). Stowa wy-
mienione przez pacjenta w kategorii zwierzeta (16 poprawnych przyktadow): kot,
pies, kot, pies, labedz, krowa, byk, cielak, swinia, borsuk, wiewiorka, bobr, kret,
kaczka, dzieciol, kura, kogut, kot; ostre przedmioty (cztery poprawne przyktady):
papryczka, papryczka chilli, cebula, malutkie papryczki; imiona (13 poprawnych
przyktadow): Wojtek, Wiktor, Lena, Gabrysia, Rafal, Helena, Jola, Ania, Korne-
lia, Sebastian, Kaja, Arleta, Wiesia; miasta (pig¢ poprawnych przyktadow): Tu-
rek, Przykona, Warszawa, Poznan, Krakow, Koto, Karpacie, Zgb. Od 0séb doro-
stych oczekuje si¢ co najmniej 20 stow w kategorii semantycznej i 16 w literowej
(Stolarska i in. 2008, 764—768). U badanego chtopca sa to znacznie nizsze wyni-
ki, jednak na wzgledzie nalezy mie¢ jego wiek oraz zaburzenia. Podczas badania
pojawily sie bledy natury formalnej, czyli powtorzenia (kot, pies, papryczka) oraz
wypehiacze (Karpacie — Jest taka miejscowos¢?, Zab — To chyba miasto, pod-
czas wymieniania imion: Kto fo tam byl? I co jeszcze. I juz wiecej nie pamietam.).
Pacjent nie podat Zzadnego wyrazu niepasujacego do danej kategorii. Podczas
badania chtopiec odpowiadat bardzo konkretnie, zwlaszcza w zakresie nomi-
na propria, tzn. podczas wymieniania imion podawal imiona cztonkéw rodziny,
a nastepnie dzieci z klasy i nauczycielek. Wymieniane imiona wynikajg z do-
swiadczenia jezykowego, imi¢ przypisane bylo konkretnej osobie, nie istnialo
jako ,,twor abstrakcyjny”. Podsumowujac badanie fluencji stownej, mozna stwier-
dzi¢, ze pacjent z podejrzeniem zespotu MELAS zdecydowanie lepiej poradzit
sobie z obiema kategoriami szerokimi. Srednia podawanych stéw w obu tych
grupach wyniosta niemalze tyle samo przyktadow. W kategorii waskiej (ostre
przedmioty i nazwy miast) wyniki nie sg juz tak zbiezne. Oprocz poszczego6lnych
etapow analizy wynikow dokonano roéwniez pomiaru odstgpow czasu mi¢dzy po-
szczegolnymi stowami. Zaobserwowano, ze znacznie krotsze przerwy wystepo-
waly migedzy wyrazami nalezacymi do tej samej kategorii w porownaniu z wyra-
zami wypowiadanymi po przetaczeniu na nowa. Najdluzsze pauza wynosita 36
sekund w kategorii ostre przedmioty.
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PODSUMOWANIE

Na podstawie obserwacji i diagnozy postawionej przez poradni¢ psycholo-
giczno-pedagogiczng oraz przez logopede¢ u opisywanego siedmioletniego chtop-
ca widoczne sa zaburzenia stuchu (w trakcie diagnozy) i wzroku, zaburzenia
mowy, komunikacji i funkcji poznawczych. Lekarze neurolodzy wraz z genety-
kami prowadzg szerokg diagnostyke zmierzajacg do postawienia rozpoznania ze-
spotu MELAS.

W ciagu trzyletniej terapii logopedycznej badano oraz usprawniano funk-
cje jezykowe, poczawszy od artykulacji az do umiejetnosci pragmatyczno-spo-
tecznych. Widoczna jest tendencja spadkowa w zakresie ogélnej sprawnosci jezy-
kowej. W poréwnaniu stanu obecnego z tym sprzed trzech lat pogorszeniu ulegta
sprawno$¢ narzadow artykulacyjnych oraz sprawno$¢ komunikacyjna. Chtopiec
zapomina o zwrotach grzeczno$ciowych, nie tylko w trakcie badania, ale rowniez
na co dzien. W ciagu ostatniego roku zaostrzyty si¢ zaburzenia o typie nosowania.

Dla zespolu MELAS charakterystyczna jest podwdjna etiologia: objawy wy-
nika¢ moga z deficytu energetycznego zwigzanego z epizodycznymi kryzysami
mitochondrialnymi lub z kumulowanych uszkodzen powstatych na skutek tych
kryzysow (Pachalska i in. 2009, 119).

Literatura pokazuje, ze zaburzenia pacjentow z zespotem MELAS poglebia-
ja si¢ w do$¢ zaskakujacym tempie, a nawet prowadza do $mierci. Istotne jest, aby
po wlasciwym rozpoznaniu rozpoczaé odpowiednig wielospecjalistyczng terapie,
a dotychczasowa kontynuowac.
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