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Choroba ta stanowi druga co do czestosci, po zespole Downa,
genetyczna przyczyne niepetnosprawnosci intelektualnej. Zespot
ten zostat opisany juz ponad 40 lat temu, mimo to nadal jego
wiasciwe rozpoznanie jest bardzo trudne. Gtéwna przyczyna
btednej oceny klinicznej dzieci z tym zespotem jest ogromne
zréznicowanie cech klinicznych, ktére moga wspotwystepowac
u chorych. U pacjentéw zaobserwowano ich ponad 180, natomiast
zaden z objawdw nie wystepuje u wszystkich pacjentéw, a ponadto
wiekszos¢ cech wystepuje zréznym natezeniem. Gtéwnymi cechami
klinicznymi wystepujacymi u pacjentéw sa: niepetnosprawnosé¢
intelektualna, wady serca, brak odpornosci wrodzonej, rozszczep
podniebienia i/lub wargi, zaburzenia mowy, dysmorfia twarzy
(mate, nisko osadzone matzowiny uszne, szeroko osadzone oczy
7 Zespo+em de|eCJi 22q1 1 o migdatowatym ksztatcie, krotkie i waskie szpary powiekowe,
krotka rynienka nosowa, zmarszczka nakatna, ptaska nasada nosa
oraz mafta, cofnieta zuchwa), choroby psychiczne. U wiekszosci
pacjentéw przyczyna wystapienia choroby jest delecja (brak)
fragmentu chromosomu 22 pary, ktéry zawiera 48 znanych gendw.
na | ezy im Za pewn |(f > u Ze wzgledu na tak ztozony obraz kliniczny pacjenciz zespotem

oy Ren deledji 22911 przez wiekszos¢ zycia pozostaja pod opieka wielu
specjalistow. Swoje miejsce wsrdd nich ma réwniez logopeda.

W przypadku pacjentow

opieke logopedyczng

wiasciwie od chwili przyjscia

Rozszczepy i inne wady

na Swiat. Zespot delecji 22911, 1

: utrudniajgce mowe
zwany powszechnie

Najlepiej bytoby, gdyby dziecko zzespotem deledji 22q11 znalazto
sie pod opieka logopedy jak najwczesniej, bowiem juzod momentu
urodzenia pacjent moze miec problem z przyjmowaniem pokarmu.
Rodzice czesto zgtaszaja, ze niemowle stabo ssie albo w ogdle nie
zasysa piersi, ze pokarm pojawia sie w nosie. Moze to by¢ spowo-
dowane m.in. zta praca podniebienia miekkiego, czego przyczyna
zazwyczaj jest nieprawidtowa budowa struktur podniebienia.

W zespole deledji 22911 najczesciej spotyka sie tzw. rozszczep
podniebienia wtérnego, czyli podniebienia twardego i miekkiego
alboizolowany rozszczep podniebienia miekkiego. Specyficzng forma
jestrozszczep podsluzéwkowy. W przypadku tej wady zachowana
jest ciggtosc btony sluzowej od strony zaréwno jamy ustnej, jak
i jam nosa. Pokrywa ona rozszczepione miesnie, ktére nie tacza sie
prawidtowo w linii posrodkowej podniebienia, lecz przyczepiaja
sie do brzegéw podniebienia twardego i szczeliny rozszczepu'.
To sprawia, ze rozszczep podsluzéwkowy jest szczegdlnie trudny
w diagnostyce i czesto pozostaje niezauwazony przez badajacych
pacjenta specjalistow.
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Fot. 1. Rozszczep podniebienia twardego i miekkiego
Fot. 2. Rozszczep podsluzéwkowy podniebienia
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Rozlegtos¢ rozszczepdw podsluzéwkowych, podobnie jak
otwartych rozszczepéw izolowanych, moze by¢ rézna: od dyskret-
nego rozdwojenia jezyczka podniebiennego do podsluzéwkowego
rozszczepienia podniebienia twardego i miekkiego.

Obraz kliniczny rozszczepu podsluzéwkowego moze miec
forme jawna badz ukryta.

Jawna postac rozszczepu podsluzéwkowego cechuje triada
objawow:
® rozdwojenie jezyczka podniebiennego,
® przeswiecanie srodkowej czesci podniebienia miekkiego, spo-

wodowane jego cienkoscia przy braku warstwy miesniowej,
® palpacyjnie wyczuwalne wygtadzenie lub widoczne zagtebienie

w podniebieniu kostnym w miejscu kolca nosowego>

Ukryty rozszczep podsluzéwkowy jest szczegélnie trudny do
wykrycia w badaniu od strony jamy ustnej. Nie wystepuije tutaj wspo-
mniana wczesniej triada objawow. Jezyczek podniebienny moze by¢
szeroki, ale nie jest rozszczepiony. Brak zespolenia parzystych miesni
podniebienia w linii posrodkowej jest widoczny dopiero w badaniu
nasofiberoskopowym i objawia sie charakterystycznym wcieciem
w miejscu, gdzie powinno sie pojawi¢ wypuklenie miesni jezyczka®.

Fot. 3. Rozszczep podsluzéwkowy podniebienia (obrazz nasofiberoskopii)

Trzeba pamietac o tym, Ze rozlegtosc¢ rozszczepéw podslu-
zéwkowych nie jest adekwatna do stopnia zaburzen, jakie moga
mu towarzyszy¢. Bywa, ze jawny rozszczep podsluzéwkowy
przebiega catkowicie bezobjawowo, podczas gdy jego ukrytej
formie moga towarzyszy¢ duze zaburzenia stuchu i mowy.

W rozszczepie podniebienia odpowiadajgce sobie miesnie
podniebienne nie zespalaja sie ze soba w linii posrodkowej*. Brak
mozliwosci prawidtowej pracy miesni podniebienia prowadzi do
niewydolnosci podniebienno-gardtowej. Jest ona wynikiem nie-
moznosci catkowitego oddzielenia jamy ustnej od jamy nosa na
poziomie dolnej granicy nosogardtfa. 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 wtasnie prawidtowg
praca wszystkich struktur zwieracza podniebienno-gardiowego’.

Nie zawsze jednak niewydolnosci podniebienno-gardtowe;j
towarzyszy rozszczep podniebienia. W przypadku pacjentéw
zzespotem delecji 22q11 czesto spotyka sie réwniez wiotkos¢

podniebienia miekkiego lub zbyt krotkie podniebienie, ktére
réwniez moga powodowac nieprawidtowg prace zwieracza
podniebienno-gardtowego.

Objawy niewydolnosci podniebienno-gardtowej mozna
w zasadzie podzieli¢ na wczesne i pézne. Do wczesnych obja-
wow nalezg wspomniane juz wczesniej trudnosci w karmieniu,
ktore pojawiajg sie juz w okresie noworodkowym. Innym
objawem jest ulewanie pokarmu przez nos, ktére pojawia sie
zwiaszcza w okresie noworodkowo-niemowlecym. Problemom
z karmieniem czesto towarzysza nawracajace stany zapalne
ucha srodkowego. Do grupy objawéw p6znych naleza: noso-
wanie otwarte, mowa samogtoskowa, problemy z artykulacja
gtosek cisnieniowych, poszumy nosowe. Pojawiaja sie one —
w zmiennym nasileniu — na réznych etapach rozwoju mowy.

Postepowanie diagnostyczne

Diagnostyka w kierunku obecnosci jawnego rozszczepu
podniebienia jest oczywista. Zdecydowanie trudniej jest zdia-
gnozowac niewydolnos¢ podniebienno-gardtowa lub nierzadko
towarzyszacy jej rozszczep podsluzéwkowy.

W przypadku, gdy rodzice matego pacjenta z zespotem delegiji
22q11 zgtaszaja, ze dziecko ma problem zzasysaniem pokarmu lub
pokarm podczas karmienia badz po karmieniu pojawia sie w nosie,
wskazana jest doktadna diagnostyka foniatryczno-logopedyczna.
W Instytucie Matki i Dziecka w Warszawie przeprowadzana jest
zazwyczaj nasofiberoskopia. Za pomoca endoskopu gietkiego
foniatra oglada nosogardto pacjenta, ocenia budowe podniebienia,
prace zwieracza podniebienno-gardtowego. Badanie to wyklucza
badz potwierdza obecnos¢ rozszczepu podsluzéwkowego oraz
obrazuje prace zwieracza podniebienno-gardtowego.

Diagnostyka endoskopowa nosogardta jest rowniez zalecana
w przypadku starszych pacjentéw zzespotem delecji 22q11, przede
wszystkim wtedy, gdy w mowie wystepuje nosowanie otwarte.
Nasofiberoskopia utatwia ustalenie przyczyny wystepowania tego
zaburzenia oraz pozwala na zaplanowanie dalszego leczenia.

W przypadku stwierdzenia obecnosci zaréwno jawnego, jak
i podsluzéwkowego rozszczepu podniebienia pacjent kierowany
jestdo chirurga, ktéry podejmuje decyzje o kwalifikacji do zabiegu
operacyjnego.

Opieka logopedyczna

nad pacjentem

Podczas pierwszej konsultacjilogopeda przeprowadza wywiad
zrodzicami. Obejmuje on informacje dotyczace porodui wydarzen
okotoporodowych. Dla dalszego postepowania terapeutycznego
wazny jest sposob, w jaki dziecko przyszto na $wiat: czy sitami natury,
czy przez tzw. cesarskie ciecie. Czesto bowiem u dzieci urodzonych
za pomocg interwendiji chirurgicznej obserwuje sie wzmozona re-
aktywnosc¢ na dotyk. Dotyczy to réwniez obszaru twarzy. Wczesne
dziatanie obnizajace nadwrazliwos¢ dotykowa utatwia pdzniejsze
postepowanie terapeutyczne majace na celu przygotowanie arty-
kulatoréw do podjecia czynnosci zwigzanych z mowa’.



Zazwyczaj whasnie podczas pierwszej wizyty logopedycznej
omawiany jest sposdb karmienia niemowlecia. Problem z podawaniem
dziecku pokarmu moze pojawic sie juz na oddziale noworodkowym,
zaraz po urodzeniu sie. Optymalnym rozwiazaniem jest karmienie
piersia. W przypadku dzieci zzespotem delecji 22q11, u ktérych czesto
stwierdza sie nieprawidtowe napiecie miesniowe orazjest wieksze
ryzyko wystapienia niewydolnosci podniebienno-gardtowej, ktérej
moze towarzyszyc¢ rozszczep podniebienia miekkiego (lub podslu-
zéwkowy rozszczep podniebienia), karmienie piersig bywa mozliwe,
jednak moze réwniez sprawiac trudnosci. Otwarte potaczenie jam
nosaijamy ustnej uniemozliwia wytworzenie podcisnienia w jamie
ustnej, mleko przelewa sie do jam nosa, co powoduije krztuszenie.
W takich przypadkach, ze wzgledu na bezpieczenstwo dziecka,
karmienie powinno odbywac sie za pomoca odpowiednio dobra-
nej butelki ze smoczkiem, najlepiej mlekiem mamy. Do karmienia
mozna wéwczas stosowac smoczki specjalistyczne.

Objawy niewydolnosci
podniebienno-gardtowej mozna
W zasadzie podzielic

na wczesne i pozne.

Do wczesnych objawow

nalezg trudnosci w karmieniu,
ktore pojawiajg sie juz

w okresie noworodkowym.
Innym objawem jest ulewanie
pokarmu przez nos, ktore

pojawia sie zwtaszcza w okresie

noworodkowo-niemowlecym.

Istotna jest pozycja, w jakiej dziecku podawany jest pokarm.
Zalecana jest pozycja pétpionowa. Zbyt ptaskie utozenie dziecka
moze powodowac krztuszenie sie.

Podczas pierwszej kontrolilogopeda ocenia réwniez dojrzatos¢
odruchéw wczesnoniemowlecych. Podstawowymi wskaznikami
dojrzatosci noworodka do karmienia sg m.in. odruchy wargowe
i odruch ssania. U pacjenta z zespotem delecji 22q11 sporadycznie
obserwuije sie niedojrzatos¢ odruchéw wargowych. Moze to by¢
spowodowane nieprawidtowym napieciem miesnia okreznego
ust. Taki stan daje w dalszym rozwoju patologiczne nawykowe
oddychanie przez usta, a w jego konsekwencji czeste infekcje
goérnych drég oddechowych, nieprawidtowe potykanie, trudnosci
w artykulacji gtosek wargowych, wady zgryzu'.

Najwazniejszy jednak dla przyjmowania pokarméw jest odruch
ssania. Poziom tego odruchu wskazuje na site i sprawnos¢ miesni
jezyka.U pacjentéw zzespotem delecji 22q11, u ktdrych stwierdzono
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rozszczep podniebienia, brak ciggtosci tych miesni moze utrudniac
ssanie. Nastepstwem tego bywa bardzo wczesne wiaczenie kar-
mienia tyzeczka czy strzykawka, ograniczajace sie do wlewania
pokarmu do jamy ustnej. W skrajnych przypadkach wystepuje
koniecznos¢ wprowadzenia sondy dozotadkowej. Wéwczas brak
wiasciwej stymuladji logopedycznej powoduje utrzymywanie sie
nadwrazliwosci jamy ustnej oraz wygdérowany odruch zwracania.
To zkolei moze utrudni¢ zmiane diety, przeprowadzanie zabiegéw
higienicznych, a takze zabawy ruchowe aparatem artykulacyjnym,
bedace podstawg pdzniejszego gaworzenia.

Podczas wizyty logopedycznejlogopeda ocenia réwniezbudowe
aparatu artykulacyjnego: sprawdza wedzidetko wargi gérnej, ocenia
dtugos¢ wedzidetka jezyka. Zdarza sie, ze wedzidetko podjezykowe
jest skroconeizaktdca prace jezyka. W takich przypadkach zaleca sie
jego podciecie (frenotomig). Decyzje podejmuje sie indywidualnie
podczas obserwacdji funkgji pobierania pokarmu.

Kluczowym czynnikiem majacym wptyw na rozwéj mowy jest
stuch. U dzieci z zespotem delecji 22q11, u ktérych stwierdzono
obecnos¢ rozszczepu podniebienia, problemy ze stuchem wystepuja
czesciej niz w normalnej populadji dzieciecej®. Moze to wynika¢
réwniez’ z obecnosci szczeliny w podniebieniu miekkim (przed
pierwsza operacja), co sprzyja przedostawaniu sie pokarméw do
okolicy ujs¢ trabek stuchowych, a w rezultacie tworzeniu sie stanéw
zapalnych ucha srodkowego. Zaburzona jest réwniez struktura ujs¢
tragbek stuchowych, poniewaz z racji rozszczepu nieprawidtowo
funkcjonuje miesien dzwigacz podniebienia miekkiego'. Jest to
przyczyna gorszej wentylacji ucha srodkowego.

Dlatego tez po uptywie 4-5 miesiecy od operacji kazdy pacjent
kierowany jest na badanie stuchu. Istotne jest tutaj wykonanie
tympanometrii. Stuzy ona ocenie stanu czynnosciowego ucha
srodkowego oraz wczesnemu wykrywaniu niedostuchéw o typie
przewodzeniowym. Pozwala réwniez na obiektywne potwierdzenie
obecnosci ptynu w jamie bebenkowej, dysfunkgji trabki stuchowej'.
Jest to wazne, gdyz ptyn zalegajacy w uchu $srodkowym negatyw-
nie wptywa na proces nabywania mowy, zwfaszcza w okresie jej
intensywnego rozwoju.

Leczenie chirurgiczne

Pacjenci z zespotem delecji 22q11, u ktérych stwierdzono
podsluzéwkowy rozszczep podniebienia, podobnie jak pacjenci
zotwartymiformami rozszczepu sa leczeni chirurgicznie. Podstawa
kwalifikacji do zabiegu operacyjnego jest potwierdzenie obecnosci
rozszczepu podsluzéwkowego w badaniu nasofiberoskopowym.
Poniewaz wiele postaci rozszczepu podsluzéwkowego podniebie-
nia moze przebiegac catkowicie bezobjawowo, u dzieci starszych
przeprowadza sie réwniez szczegétowa diagnostyke logopedyczna
i audiologiczna. Tu wskazaniem do zabiegu sa problemy z mowa
lub nawracajace stany zapalne uszu.

Jezeli pacjent zostat zakwalifikowany do zabiegu operacyjnego,
terapie logopedyczna mozna wiaczyc¢ po catkowitym zagojeniu,
tzn. kiedy wszystkie szwy na podniebieniu ulegna rozpuszczeniu.
Zazwyczaj proces gojenia trwa 6—8 tygodni.

Cwiczenia logopedyczne dostosowuje sie do wieku i potrzeb
pacjenta. W przypadku matego dziecka ¢wiczenia zaczyna sie od
masazu podniebienia do odruchu wymiotnego. Zaleca sie wyko-
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nywanie tego ¢wiczenia codziennie, ale nie dtuzej niz 4 tygodnie.
Nastepnie wprowadzane sg zabawy polegajace na dmuchaniu
(gwizdek, flecik) i zasysaniu (np. picie przez stomke). Z obserwagji
wynika, ze terapia matego pacjenta po operacji rozszczepu pod-
sluzéwkowego podniebienia przebiega szybciej niz u starszych
pacjentéw i rzadziej wymaga on dalszego leczenia chirurgicznego.

U starszych pacjentdw usprawnianie zaczyna sie od ¢wiczen
oddechowych potaczonych zdelikatnym dmuchaniem. Nastepnie
dotacza sie masaz podniebienia, ktéry po 4—6 tygodniach mozna
zastapic¢ ¢wiczeniami izometrycznymi (wiczenia izometryczne
powoduja poprawe pracy zwieracza podniebienno-gardtowego,
ze szczeg6lnym uwzglednieniem $cian bocznych). W przypadku
niewystarczajacych postepéw w poprawie mowy zalecane jest
wiaczenie elektrostymulacji miesni podniebienia. Przyczyna
braku postepéw w rehabilitacji mowy u pacjentéw z zespotem
deledji 22911 po operacji moze by¢ zbyt krétkie podniebienie lub
obnizone napiecie miesniowe w obrebie zwieracza podniebienno-
-gardtowego. W obu tych przypadkach pacjenciwymagaja dtuzszej
terapii logopedycznej, obejmujacej usprawnianie catego aparatu
artykulacyjnego, ¢wiczenia stuchowe i zmiane nawykéw w mowie,
a czasem dalszego leczenia operacyjnego.

Jezelinosowanie otwarte utrzymuje sie w mowie mimo systema-
tycznychiintensywnych ¢wiczen, zaleca sie ponowna diagnostyke
foniatryczna i chirurgiczna. Celem tych badan jest ustalenie wskazan
do kolejnego etapu leczenia chirurgicznego.
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Fot. 4. Pat taczacy tylna sciane gardta z podniebieniem miekkim,
faryngoplastyka

Najczesciej stosowanym rodzajem zabiegu korygujacego jest
tzw. faryngoplastyka przy uzyciu ptata pobranego z tylnej sciany
gardta. Ptat ten ufatwia zblizenie poszczegélnych elementéw
zwieracza podniebienno-gardtowego podczas fonacji.

Po zabiegu faryngoplastyki pacjent wymaga dalszej inten-
sywnej, $ciéle okreslonej terapii logopedycznej.

Niewydolnos¢ podniebienno-gardtowa czy rozszczep
podniebienia to jedne z najczestszych przyczyn probleméw
pojawiajacych sie w mowie pacjenta z zespotem delecji 22q11.
Podczas terapii logopedycznej nalezy jednak pamietac o ade-
kwatnym do wieku pacjenta stymulowaniu rozwoju mowy,
systematycznej kontroli stuchu oraz konsultacji psychologicznej,
jezeli sg ku temu wskazania.
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obserwowanej u pacjentéw z ta choroba.
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