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PACJENT Z DELECIJA 22q11

zadania dla logopedy:




W literaturze logopedycznej czesciej mozna spotkac

okreslenie:

Velo-Cardio-Facial Syndrom.

Nazwa ta wskazuje na gtowne cechy zespotu:

wady serca, problemy z podniebieniem i dysmorfia twarzy.




rozszczep jawny podniebienia
miekkiego i twardego

wady
budowy podsluzowkowy rozszczep

podniebienia [JUsEHERE

niewydolnosc podniebienno-
gardtowa




Rozszczep wargi
I/lub podniebienia

> ....jest wada rozwojowg, polegajacg na
czesciowym lub catkowitym braku
ciggtosci anatomicznej tkanek w
typowych miejscach wystepowania
zaburzen w rozwoju embriologicznym
twarzy”.

- Wada ta powstaje bardzo wczesnie bo
miedzy 4 a 12 tygodniem zycia
ptodowego.




Niewydolnos¢ podniebienno-gardtowa 27%

Podsluzowkowy rozszczep podniebienia 16%

- Rozszczep jezyczka 5%
- Otwarty rozszczep podniebienia 11%
+ Rozszczep wargi 2%
- Bez wad podniebienia 17%

The Children’s Hospital of Philadelphia (badano 181-osobowa grupe dzieci z 22q11)




W zespole delecji 22q11 najczesciej wystepuje rozszczep
podniebienia wtornego:

rozszczep izolowany podsluzowkowy
podniebienia rozszczep rozszczep

twardego i podniebienia podniebienia

miekkiego miekkiego wtornego




ROZSZCZEP
PODNIEBIENIA

TWARDEGO
I
MIEKKIEGO




PODSLUZOWKOWY
ROZSZCZEP
PODNIEBIENIA




Podsluzowkowy rozszczep
podniebienia

- W przyfa,c,lku tej wady zachowana
jest ciggtosc btony sluzowej
zarowno od strony jamy ustnej jak

| jam nosa

- Pokrywa ona rozszczepione
miesnie, ktore niezespolone
prawidtowo w linii posrodkowe
Bodnie,blema przyczepiaja sie do

rzegow podniebienia twardego |
szczeliny rozszczepu.




Podsluzowkowy rozszczep
podniebienia

Jawnag postac r. podsluzowkowego cechuje
triada objawow :

- Rozdwojenie jezyczka podniebiennego

- Przeswiecanie srodkowej czesci
podniebienia miekkiego spowodowane
jego cienkoscig przy braku warstwy
miesniowe;j

- Palpacyjnie wyczuwalne wygtadzenie
lub widoczne weciecie w podniebieniu
kostnym w miejscu kolca nosowego




Podsluzowkowy rozszczep
podniebienia

Ukryta postac:

* nie wystepuje tutaj opisana przez Calnana triada
objawow.

- jezyczek podniebienny moze byc szeroki ale nie
jest rozszczepiony.

- brak zespolenia parzystych miesni podniebienia w

linii posrodkowej jest widoczny dopiero w badaniu
nasofiberoskopowym




Objawy rozszczepu podsluzowkowego

- ulewanie pokarmu przez nos
- trudnosci ze ssaniem

- problemy ze stuchem (ptyny w uszach, przewlekte wysiekowe
zapalenie ucha)

* nosowanie otwarte
- zaburzenia artykulacji: uprzednienia, mowa samogtoskowa

- 0pOZniony rozwoj mowy




Nosowanie otwarte

samogtoski i spotgtoski ustne nabieraja
nadmiernie nosowego charakteru poniewaz
przy braku catkowitego oddzielenia jamy
ustnej od nosowej przy ich wytwarzaniu
powietrze oddechowe wchodzi
jednoczesnie do jamy ustnej i jam nosa.




osowanhnie otwarte




NIEWYDOLNOSC
PODNIEBIENNO-
GARDLOWA




Budowa pierscienia
podniebienno-gardtowego:

- podniebienie miekkie
- tylna sciana gardta
- boczne sciany gardta
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- W warunkach prawidtowych, podczas oddychania, w
pozycji spoczynkowej, oraz przy realizacji niektorych
gtosek potaczenie jamy ustnej z jamami nosa jest
fizjologiczne.

- Natomiast przy potykaniu, ziewaniu, oraz realizacji
gtosek ustnych niezbedne jest oddzielenie jamy ustnej
od jam nosa.

- Oddzielenie to jest uwarunkowane prawidtowg praca
wszystkich struktur zwieracza podniebienno-
gardtowego.



Niewydolnosc podniebienno-gardtowa

Brak mozliwosci . Jest ona wynikiem
prawidtowej pracy mieéni niemoznosci catkowitego

podniebienia prowadzi do Oddé?}:myﬁgg rtgtnej

niewydolnosci poziomie dolnej granicy
podniebienno-gardtowej. nosogardta

J




przyczyny niewydolnosci
podniebienno-gardtowe;j

Wiotkosc miesni
podniebienia
miekkiego

krotkie
podniebienie

J

tzw. gtebokie gardto,

bedace konsekwencja
specyficznej budowy
tylnej sciany gardta




Objawy niewydolnosci podniebienno-
gardtowe;j

Wczesne

o trudnosci w karmieniu, ktore
pojawiaja sie juz w okresie
noworodkowym

- ulewanie pokarmu przez nos,
ktore pojawia sie zwtaszcza w
okresie noworodkowo-
niemowlecym.

> nawracajyce stany zapalne ucha
srodkowego.

Pozne
» Nosowanie otwarte

- mowa samogtoskowa

- problemy z artykulacja gtosek
cisnieniowych

- poszumy nosowe, ktore pojawiaja
sie - w zmiennym nasileniu- na
roznych etapach rozwoju mowy

- wspotruchy mimiczne




Diagnostyka w kierunku
obecnosci jawnego rozszczepu
podniebienia jest oczywista.

Postepowanie

diagnostyczne




diagnostyka foniatryczno-
logopedyczna

Nasofiberoskopia

- Za pomocg endoskopu gietkiego foniatra
oglada nosogardto pacjenta, ocenia
budowe podniebienia, prace zwieracza
podniebienno-gardtowego.




- Podstawa kwalifikacji do zabiequ
operacyjnego jest potwierdzenie
obecnosci rozszczepu podsluzowkowego
w badaniu nasofiberoskopowym.

- Poniewaz wiele postaci rozszczepu
podsluzowkowego podniebienia moze
przebiegac catkowicie bezobjawowo u
dzieci starszych przeprowadza sie
rowniez szczegotowg diagnostyke
logopedyczng i audiologiczna.

- Tu wskazaniem do zabiegu beda
problemy z mowa



Terapia Logopedyczna

- od urodzenia (karmienie, ustno-twarzowa terapia regulacyjna)

- Jezeli pacjent zostat zakwalifikowany do zabiegu operacyjnego
terapie logopedyczng mozna wigczyc po catkowitym zagojeniu,
tzn kiedy wszystkie szwy na podniebieniu ulegng rozpuszczeniu.
Zazwyczaj proces gojenia trwa 6-8 tygodni

- Cwiczenia dostosowuje sie do wieku i potrzeb pacjenta.




Terapia Logopedyczna

Cwiczenia podniebienia

mate dziecko:

e masaz podniebienia do odruchu wymiotnego.
Zaleca sie wykonywanie tego cwiczenia
codziennie ale nie dtuzej niz cztery tygodnie.

- zabawy polegajace na dmuchaniu (gwizdek,
flecik), zasysaniu (np: picie przez stomke).




Terapia Logopedyczna

starszy pacjent

- Cwiczenia oddechowe potgczone z delikatnym dmuchaniem.

- masaz podniebienia, ktory po 4-6 tygodniach mozna zastgpic
cwiczeniami izometrycznymi (Cwiczenia izometryczne powodujg
poprawe pracy zwieracza podniebienno-gardtowego ze
szczegolnym uwzglednieniem scian bocznych).

- elektrostymulacje miesni podniebienia.




ELEKTROSTYMULACIE




Wskazania do

elektrostymulacji

ostabienie pracy miesni wspomnianych obszarow

nawracajgce stany zapalne ucha srodkowego
wynikajgce z dysfunkgji trabki stuchowej

zaburzenia rezonansu mowy (wady wrodzone
twarzoczaszki, stany po adenotomii, tonsillektomii)

zaburzenia mowy zwigzane z dysfunkcja jezyka,
stabg praca warg.




choroby neurologiczne (padaczka)

choroby kardiologiczne (rozrusznik serca, stany
pooperacyjne

o =

do

elektrostymulacji

implanty stuchowe

uszkodzenia skdory w miejscu zabiegu

nowotwory
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- | etap (12-2 mies. po zabiegu)

o -delikatne ¢wiczenia oddechowe (nauka oddychania
nosem), stopniowo przechodzgce do cwiczen
oddychania dynamicznego (wydtuzanie fazy
wydechowej).

o - Cwiczenia stuchowe ze szczegolnym
uwzglednieniem stuchu fonematycznego oraz roz-
nego rodzaju ¢wiczenia ,programujace jezyk" (typu:
poszerzanie stownictwa, ksztattowanie myslenia
pojeciowego, rozbudowywanie struktur zdaniowych
itd.).

o -usprawnianie narzadow artykulacyjnych nalezy
ograniczyc¢ do niezbyt intensywnych ¢wiczen jezyka i
warg.




- Il etap (2-3 mies. po zabiegu)

o oprocz ¢cwiczen wprowadzonych w
pierwszym etapie, mozna zaczgc
wykonywac delikathe ¢wiczenia,
majgce na celu zaktywizowanie
podniebienia miekkiego (np.:
chuchanie, dmuchanie oraz
ziewanie).




- Il etap (4-6 mies. po zabiegu)

- -mocniejsze ¢wiczenia podniebienia miekkiego,
takie jak: kastanie, chrzgkanie, ale tez
zatrzymywanie powietrza w jamie ustne;
(,baloniki") i aspiracja powietrza lub ptyndow.

- Elektrostymulacja podniebienia

- -Do wydtuzania fazy wydechowe] mozna
wykorzystac instrumenty dete, ,,dmuchajke" lub
gwizdek (dmuchanie w otwaor, np. frgbki czy
gwizdka, pozwoli skontrolowac, czy powietrze
przeptywa przez jame nosowq).

- -Na tym etapie mozna takze zaczgc stosowac
cwiczenia z elementami fonacyjnymi:
zaczynajgc od samogtosek i stopniowo
przechodzgc do sylab z gtoskami cisnieniowymi
(pierwszymi sylabami mogg byc¢ np. [pa] i [ba]).







