Terapia dziecka z wada genetyczng

Zespol Cornelii de Lange (CdLS)

Obraz dziecka
Przyktadowe cele dla dziecka w wieku 4 miesiecy.

Wyglad:
— dziecko urodzone o czasie z niskag masa urodzeniows,

— matla dlugos¢ ciata,

— maloglowie,

— ogolnie wida¢ dysmorfi¢ twarzy,

— ciemne, nadmierne owlosienie skory gtowy, owlosienie znajduje si¢ tez na ciele,
W czgsci krzyzowej kregostupa,

— dlugie, geste rzesy,

— geste, zro$nigte brwi,

— nisko osadzone uszy,

— cofnigta i mata zuchwa,

— rozszczep podniebienia,

— wydatna rynienka wargowa,

— patologiczna budowa konczyn goérnych, u tej dziewczynki znieksztalcone palce,
krotkie rece.

Stan fizjologiczny dziecka:
— brak odruchu ssania,
— zaburzenia polykania,
— zaburzenia oddychania,
— stata obecnosc¢ refluksu zotgdkowo-przetykowego, wymioty,
— czeste ulewania,
— zaparcia,
— maly przyrost masy 1 dlugosci ciala,
— nadmierne $linienie si¢,
— zapalenie przetyku,
— trudno$ci ze spaniem,
— stan ogdlnego rozdraznienia i niepokoju,
— cichy ptacz,
— opadajace powieki,
— do tej pory karmione sonda,
— wzmozone napig¢cie mig¢Sniowe.

Praca logopedy

Cele blizsze:
— nauka karmienia po wykluczeniu sondy: dziecko nalezy karmi¢ w pozycji wysokiej
(najlepiej siedzacej), aby zapobiegac cofaniu si¢ pokarmu; nie wolno ktas¢ dziecka
zaraz po jedzeniu, po chwili ktas¢ w pozycji na boku, nalezy karmi¢ niewielkimi



porcjami, trzeba bardzo uwazaé na zakrztuszania, zeby nie doprowadzi¢ do
zachlystowego zapalenia ptuc lub oskrzeli,
stymulacja odruchu ssania,
zapewnienie butelki dla dzieci z rozszczepem,
rozwazy¢ zalozenie ptytki na podniebienie utatwiajacej karmienie dzieci
Z rozszczepem,
konieczno$¢ przestrzegania regularnych por karmienia, nie ma mozliwos$ci karmienia
na zadanie, bo dzieci te rzadko upominajg si¢ o karmienie,
przygotowanie do zabiegu chirurgicznego rozszczepu poprzez stymulacje migsni
jezyka, mig$ni mimicznych twarzy, stymulowanie masy j¢zyka,
rehabilitacja po zabiegu rozszczepu,
konsultacja z rodzicami odnos$nie koniecznos$ci poglebionych badan i rozpoczgcia
terapii w zakresie:
e konsultacja endokrynologiczna, co umozliwi terapi¢ hormonem wzrostu,
e skierowanie do poradni otolaryngologicznej w celu doktadnego zbadania
stuchu, bo czgsto wystepuje niedostuch,
e konieczno$¢ poglebionej konsultacji kardiologicznej, moga wystgpowac wady
serca 1 uktadu krazenia,
e konieczna stata opieka gastrologiczna, przeprowadzenie operacji refluksu,
¢ konsultacja ortopedyczna umozliwiajaca rozpoczecie rehabilitacji ruchowej,
e konsultacja neurologiczna oraz psychologiczna, ze wzgledu na wystepowanie
uposledzenia umystowego najczesciej umiarkowanego i gigbokiego,
wystepowanie objawdéw podobnych jak w autyzmie, czyli autoagresji,
autostymulacji, nadpobudliwosci, stereotypi,
e konieczna konsultacja okulistyczna przed 6 miesigcem w celu ograniczenia
opadania powiek powodujgcych ograniczenie pola widzenia,
e konieczna operacji chirurgiczna zwigzana z rozszczepem.
informowanie rodzicow, ze przy tagodnych przebiegach choroby dzieci sa w stanie,
nawet przy wadach rak sprawnie manipulowa¢ przedmiotami oraz nauczy¢ si¢ czytac
| pisac,
podanie kontaktu do Stowarzyszenia CsLS-Polska.

Cele dalsze terapii logopedycznej:

¢wiczenia domykania ust,

nauka prawidtlowego oddychania,

motywowanie do komunikacji,

nauka porozumiewania si¢ za pomocg prostych stow,

nauka niewerbalnego porozumiewania si¢ w postaci gestow, mimiki, postawy ciata,
wprowadzenie alternatywnych metod komunikaciji,

wprowadzanie ciszy motorycznej.

Cele blizsze terapii ogolnorozwojowej:

konieczno$¢ konsultacji dietetycznej ze wzgledu na niskg mase urodzeniowg oraz
trudnosci z jedzeniem i1 maty przyrost masy i dtugosci ciata, trzeba zwraca¢ uwage na
pory karmienia, bo dziecko ma rozregulowany rytm dnia i nocy i cze¢sto potrafi nie
spac,

terapia metoda Vojty,



terapia metodg NDT Bobath,

rozkowanie, gniazdkowanie do linii §rodka w celu rozwoju propriocepcja, integracji
sensorycznej,

stymulacja stuchowa,

stymulacja wzrokowa,

stymulacja dotykowa, mimo ze czg¢sto dziecko nie lubi takiego kontaktu.

Cele dalsze terapii ogélnorozwojowej :

trzeba dbac o to, zeby raczej nie byto samo, bo zwigksza to pojawiania si¢ stereotypii,
zwracanie uwagi na korzystny wptyw zapisania dziecka do placéwki oswiatowo-
rewalidacyjnej, a nie na nauczanie w domu,

obserwacja w zakresie wystapienia padaczki, pomimo prawidtowego zapisu EEG,
opieka ortodontyczna i stomatologiczna ze wzgledu na mata, wysunieta do przodu
zuchwe oraz wysokie zagrozenie prochnicg ze wzgledu na refluks,

terapia psychologiczna i psychiatryczna zwigzana z zaburzeniami rozwoju
charakterystycznymi dla autyzmu: niech¢¢ do kontaktu, brak kontaktu wzrokowego,
zaburzenia kompulsywne i stereotypowe, trudnosci w dotarciu do osoby, autoagresja
kompleksowa stymulacja calo$ciowego rozwoju dziecka,

terapia reki,

integracja sensoryczna,

rehabilitacja ruchowa,

zajecia rewalidacyjne,

nauka samoobstugi,

konsultacja ginekologiczna — wystepuja cykle miesigczne, zespot napigcia
przedmiesigczkowego, konieczna jest terapia hormonalna, bo dziewczynki sa ptodne .
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