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Streszczenie: Na podstawie badań opartych o studium indywidualnych przypadków
przedstawiono specyfikę funkcjonowania osób z zespołem łamliwego chromosomu

X, zwracając szczegó|ną uwagę na występowanie zaburzeń, które to swoim obrazem

klinicznym mogą sugerować spektrum autyzmu. Na bazie weryfikacji materiału na-

ukowego w dostępnej literaturze oraz uzyskanych wynikach badań i przeprowadzonej

analizie wyodrębnione zostały różnice i podobieństwa w funkcjonowaniu tychŻe osób

oraz Występujące trudności w postawieniu trafnej diagnozy i podjęciu odpowiednio
zaprojektowanych, wczesnych oddziaływań terapeutycznych.

Słowa kluczowe: zespół łamliwego chromosomu X, spektrum autyzmu, diagnostyka,
różnicowanie

FRAE|LE X SYNDROME AND AUTlsM SPEITRUM

Summary: Based on research based on the study of individual cases presented sPecific

functioning of people with fragile X paying particular attention to disturbances, which

his clinical picture may suggest the autism spectrum. On the basis of the scientific mate-

rial verification of the available literature and the results of research and analysis have

been separated differences and similarities in the functioning of that person and any

difficulties in making a proper diagnosis and make well-designed early therapeutic effects.

Key wordsl fragile X syndrome, an autism Spectrum, diagnosis, differentiation

WprowadzEnie

czym jest zespół łamliwego chromosomu x? czym się charakteryzuje? Ta-

kie i podobne pytania stawiają sobie zarówno lekarze, terapeuci, jak i rodzice
dzieci,u których zespół ten został zdiagnozowany.Ieszcze nie tak dawno wiedza
o Ęm rzadkim zespole genetycznym była tak znikoma, że występujące w nim
objawy, a przede wszystkim zachowania dzieci w sl,yojej istocie sugerowały
postawienie diagnozy autyzmu. Od dańna dóSzttkiwano się związku pomiędzy
autyzmem a zespołem łamliwego chromosomu X, dokonyłvano porównań czy
też różnicowania obu tych zaburzeń. Po raz pierwszy związek taki odnotowa-
no w roku 1,982, stawiając zespół łamliwego chromosomu X za najbardziej
rozp owszechnioną i naj częstsz ą przy czynę autyzmu. Wówczas w przybliżeniu
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25o/o osób z zespołem łamliwego chromosomu X jako pierwszą diagnozę otrzy,
mywało,,an)tyzm", Przez |ata prowadzono wiele badań naukowych. |ednym
z nich jest badanie pomiaru funkcjonowania intelektualnego i zachowania
przystosowawczego osób z autyzmem i osób zau$zmem i zespołem łamliwego
chromosomu X, przeprowadzone w roku 'J-995 przez Simona Barona-Cohena.
Badanie to ujawniło znaczące rożnice w funkcjonowaniu i zachowaniu osób
w wymienionych grupach badawczych.

W niniejszym artykule chciałabym państwu przedstawić zespół łamliwego
chromosomu X, zwracając szczególną uwagę na występujące tu zaburzenia,
które swoim obrazem klinicznym mogłyby sugerować spektrum autyzmu.
Pragnę również zapr ezentować część badań naukowych przeprowadzony ch
w grupie wsparcia rodzin z zespołem łamowego chromosomu X, działającej
przy Fundacji ,,Rodzina Fra X" oraz badania pilotażowe różnicowania zespołu
łamliwego chromosomu X ze spektrum autyzmuizaburzeń integracji sensorycz-
nej, prezentowane podczas trwania Międzynarodowej Konferencji poświęconej
spektrum autyzmu w Krakowie w 20]"3 roku.

1. Zespół łamliwego chromosomu X

W literaturze przedmiotu spotykamy się z wieloma nazwami tego zespołu,
które pocho dząod charakterysĘcznego złamania widocznego na końcu ramion
długich chromosomu X (Latos-Bieleńska, 2006) lub nawiązują bezpośrednio
do przyczyny jego powstania, Powielenie segmentu chromosomu X powoduje
jego przewężenie i sprawia, że podczas obróbki laboratoryjnej chromosom ten
często pęka - stąd nazwa: zespół kruchego chromosomu X; zespół kruchego
X (Fragile X syndrome, Fra-X, FraX); zespół łamliwego chromosomu X; zespół
słabego chromosomu X. Rzadziej spoĘkamy nazwę zespół Martina-Bella. Po-
chodzi ona od nazwisk Prestona Martina i |ulii Bell, |łórzy w roku 1943 jako
pierwsi vvykazali, że szczególna forma opóźnienia umysłowego ma związek
z dziedziczeniem i tym samym uznani zostali za odkrywców tego zespołu.

Zespół łamliwego chromosomu X stanowi najczęstszą rodzinną postać
niepełnosprawności intelektualnej,Dziedziczony jest jako cecha dominująca,
sprzężona z chromosomem X (Lisik i in., 2011J. Może on byćprzyczyną wielu
rodzajów niepełnosprawności intelektualn ej i różnych zaburzeń rozwoju - po-
cząwszy od łagodnych trudności w uczeniu się czy w kontakcie z rówieśnikami,
a skończywszy na poważnym opóźnieniu intelektualnym i auĘzmie, Wiąże
się z licznymi fizycznymi, behawioralnymi, poznawczymi cechami charaktery-
stycz_nymi, atakże opóźnieniem w opanowaniu mowy i języka [Kubat,200B).

, ,,Osoba cierpiąca na zespół łamliwego chromosomu X posiada mutację
w genie FMR1 (upośledzenie umysłowe zespołu łamliwego chromosomu X1)
w DNA, zlokalizowanym w chromosomie X (długie ramię, pozycja27.3,między
146699054, a L467381,56. parą zasad), polegającą na powieleniu segmentu
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genuosekwencjitrinukleody[ówCGG(cytozyny,guaniny,guaniny),tj.CGG
CGGCGGCGGCGGCGG.Mutacjatapowoduje,żekomórkametylujeregion
regulacyjny genu FMR1 ,wyłączającgo, a organizm nie wytwarza białka FMRP

w miejscach, w których'i"rt,,i""tła*. Brai tego konkretnego rodzaiu białka

skutkuje wystąpienień ".rpoł,, 
łamliwego chromosomu X" [www.akson,org.

pl, 2003], Poniżej, na rycinie 1, przedstawiono obraz chromosomu odpowie-

dzialnego za występowanie zespołu łamliwego chromosomu X,

Rycina 1. 0braz chromosomu odpowiedzialnego za występowanie zespołu krucheqo X

[Kulisiak-Kaźmierczak, 2011] 
:

GenFMRwDNAobudowieCGGjestprzekazywanyzpokolenianapoko-
Ienie i ulega przekształceniu, w wyniku czego zwiększa się liczba powtórzeń

sekwencj i trinukleodytów C GG (cytozyny, guaniny, guaniny), 1ai ąca wpływ na

stopień niepełnosprńności intelóktualne,,-osoby zdrowe mają.tych powtórzeń

od 6 do 59, natomiast osoby z premutacją [nosiciele) od 60 do 220, Powyżej

tej liczby mówimy o pełnej mutacji_w w/w genie oraz zespole łamliwego

.h.o.o.o.nu X, z pełnymi objawami klinicznymi,

Definiując zespółłamliwógo chromosomu X możemy powiedzieć, że sta-

nowionrodzinnąpostaćniepełnosprawnościintelektualnej,ponieważjeston
uwarunkowany dziedzicznie, przeka zryany jako cecha dominująca , sprzężona

z chromosomem X * t."u.t postaciich: piemutacji, mozaiko,watości i pełnej

n.rutacji.WkażdejzpostacimamydoczynieniazróŻnymnasileniemobjawów
zaburzenia, Przy premutacji nie występują objawy charakterystyczne d|a ze-

społu (osob" 
" 

p.".nu'uclą iest nosicieńm zmutowanego genu), W najlżelszym

przypadku mamy ao ."}"i"nia z subtelnie wyrażonymi trudnościami o cha-

rakterze emoclonalno-.ioł","nym, W najcię ZĆzym - zab.urzenie ma charakter

;ałościowy i obejmuje niepełnosprawność intelektualną, nawet w stopniu

znacznym oraz deftcyq z oiszarów: integracji sensoryczno_motorycznej, pro_
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cesÓw percepcyj no -p oznaw czych, mowy, rozwoj u emocj onalne go i społec znego
[Kru k- La s o cka, Kul i siak- Kaźmier czak, w d ru ku).

Dziedziczenie chromosomu X, w którym znajduje się zmutowany gen, jest
uzależnione od płci osoby go posiadającej,Mężczyźni przekazują go wszystkim
córkom, ale nie przekazują synom. U kobiet natomiast ryzyko przekazania
zmutowanego genu swoim dzieciom, zarówno synom, jak i córkom, wynosi
50o/o. Zmutowany gen, jak już wspomniano, może być przekazany w trzech
postaciach: premutacji, mozaikowości i pełnej mutacji. Na rycinie 2, zobrazo-
wano sposób przekazania potomstwu zmutowanego genu.
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Rycina Z. Sposób dziedziczenia zmutowdneq0 genu [Kulisiak-Kaźmierczak, Z011]

Na dziedziczenie sprzężone z chromosomem X wskazująprzypadki niepełno-
sprawności intelektualn ej u mężczyzn z rodziny kobiety - u jej braci, siostrzeń-
ców braci matki, kuzynów ze strony matki - synów sióstr matki. |ako przykład
może posłużyć graficzne zilustrowanie tego zjawiska wśród rodzin, w których
został zdiagnozowany zespół łamliwego chromosomu X, z akcentem na zdia-
gnozowane dzieciz tym zespołem oraz powiązania rodzinne (Rycina 3, 4 i 5].

|ak donoszą dostępne źródła, proporcja mężczyzn z premutacją (nosicieli)
zespołu łamliwego chromosomu X wynosi 7:700 a kobiet - 1:250 [Latos-
-Bieleńska,2006), Liczbę osób obciążonych pełną mutacją zespołu łamliwego
chromosomu X szacuje się w Europie od 1:4000 do 1:6000 w przypadku męż-
czyzn (Lisik iin,,2011; Latos-Bieleńska, 2006) i 1:B000 u kobiet [Błeszyński,
2006]. W Polsce częstotliwość występowania zespołu szacuje się od I:1200
do 1:3600 umężczyzn i od 1:4000 do 1:6000 u kobiet (Kubat,2008). Inna
iest częstotliwość występowania zaburzenia przy mutacji pełnej w porówna-
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1 §ył w rodzinie

z zespołem fra x

Rycina 3. Eraficzne zobrdzowanie dziedziczenia zEspołu w rodzinach z iednym dzierkiem,
u których został zdiaqnozowdny zespół oraz ich rodzinne powiązania

IKulisiak-Kaźmierczak, ZDlllJ

Rycina 4, Graficzne zobrazowanie dziedziczenia zespołu w rodzinach z dwojqiem dzieci,

u których został zdiaqnozowdny zespół oraz ich rodzinne powiązania

[Kulisiak-Kaźmiertzak, Z0l0J

Rycina 5. Erahczne zobrdzowdnie dziedzirzenia zespołu w rodzinach z troigiem dzieri,
u których został zdiagnozowany zespół oraz ich rodzinne powiązania

IKulisiak-Kaźmierczak, Z010]

2 dziaciwrodaini€

a 3espołesl.a x

1 r§drina{siortra}

5yn

z ,Ynów beż obciąźeń



Bż Wspomaganie rozwoju osób z zaburzeniami ze spektrum autyzmu

niu do mozaikowej. Można przypuszczać, że jestto związane z trudnościami
zdiagnozowania zespołu u osób z postacią mozaikową, objawy zaburzenia są
bowiem słabo nasilone przypominające premutację.

Z. Diagnoza zespołu łamliwego chromosomu X

Diagnoza tego zespołu w okresie niemowlęcym i przedszkolnym jest
w znacznym stopniu ograniczona z powodu braku widocznych, charaktery-
stycznych dla zespołu, cech fenotypowych, które w niektórych przypadkach
pojawiają się dopiero w okresie dojrzewania. Dlatego tez stosowaną metodą
postępowania w zakresie diagnozy jest kierowanie na badanie DNA - w kierun-
ku zespołu łamliwego chromosomu Xwszystkich dzieci z opóżnieniem rozwoju,
niepełnosprawnością intelektualn ąi auĘzmem, a także dzieci, u których w ro-
dzinie zdiagnozowano zespół kruchego x lub niepełnosprawność intelektualną.
w przypadku gdy choroba ta pojawia się w rodzinie po raz pierwszy, istnieje
ryzyko nie podjęcia takich działań. w poniższej tabeli przedstawiono dotych-
czasowe trudn oś ci w diagnozowaniu zespołu (Kulisiak-Ka źmier czak, 20 10).

Tabela 1, okres diagnoz,,,f,ik_l,_,jr*l.i:i:,:sió w slosunku do ich wieku

Rok urodzenia
dziecka

Zespół został
zdiagnozowany w roku

Dzi€cko w chwili
diagnozy miało lat

1975 2005 30
19B1 799o 9

7982 Z009 Z6

19B5
1992 7

2005 20

19BB

2002 14

2004 I6
2004 15

1992
2003 r.
2005 13

7994
1997 (Moskwa] 3

2002 8

Z003 9
7996 2004 B

1997 2002 5

I998 2009 11

2002
2005 J

Z.009 7

Zespół,.

cd. Tat.

f- R"t

l

-

L
:

Wa]]

WS}_r

społ
nio,,,

uStl-
i zr-_,

Z Z..

kre.
ZZ=
Co ,.

tak .

0-0., ,



Zespól łamliwego chromosomu X a spektrum autyzmu 8B

cd. Tabela 1.

Badania przeprowadzone W 1]_-osobowej grupie chłopców ze zdiagnozo-

wanym zespołem łamliwego chromosomu X wskazały na liczne podobieństwa
współwystępujących objawów i funkcjonowania tych dzieci. u niemowlątzze-
społem kruchego Xzauważa|ne były następujące objawy: wysoka masa urodze-

niowa [powyżej 3500 gJ, niskie napięcie mięśniowe, zaburzeniamotoryki jamy

ustnej i problemy z ssaniem pokarmu, nietolerancja|aktozy [dieta bezmlecznaJ

i zmiany skórne oraz problemy ze snem, które objawiały się trudnościami
z zaśnięciem i częstym wybudzaniem się ze snu. przedstawione poniżej wy-

kresy i tabele zbadań, potwierdzająróżnice w funkcjonowaniu małych dzieci
z zespołem w stosunku do ogólnych norm rozwojowych ich rówieśników, na

co wskazują opóźnionyrozwójpsychoruchowy dzieci i ich mowa. Umiejętności

takie jak siedzenie, raczkowanie, chodzenie osiągały dopiero przed drugim
rokiem życia (około 40o/obadanych, tj. 5 chłopców nie raczkowało).

Tabela Z. Rozwói ruchowy dzieciz Fra X - na podstawie Monachijskiej Funkrjonalnej

0iaqnOstyki Rozwoju wg Theodora Hellbriiqge,a [Kulisiak-Kaźmierczak, ZOlt]

Rok ufodzehia
dziecka

Zespół został
zdiagnozowany w roku

Dzitcko wchyili
dragnozy:miało lat

2003
2005 2

2009 6

2004
20a6 4

2007 3

2005 Z009 4

2007 2009 z

badańl, śiaća*ie stanie raczkowanie chodżenie

Kuba 5 9 l6
Olek 6 9 71 I4

Oskar 9 71 1B ))

Jakub B 12 1,3 24

Wojciech 10 l6 77

Piotr 10 1,6 18

Paweł 7 I4 16

Piotrek 7 11 t2 13

Wojtek 9 L4 13 18

Michał 8 1,4 1B

Michał 9 10 1,t 1B

Bartek 9 10 17 18

FRA X 8,08 12,17 72,7I 77,67

6 10 1-1 12
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Rycina 5. 0późniony rozwó| ruchowy dzieci z Fra X [Kulisiak-Kaźmierczak, Z0l1J

Tabela ]. Rozwói umieiętności dzieci z Fra X w porównaniu z rozwojem dzieci
- na podstawie Monarhijskiej Funkcjonalnej Diagnostyki Rozwoju

t
moS
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nar
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i Wt,
naS
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wZ
(5,
Się

20

IKulisiak-Kaźmierczak, Z011]

badan} pierwsze
słowa mycie rĄtr §alno ie tóaleta rozb,iercnie

:i ] się
ubieranie
],'. §iĘ.,, ]

Kuba 24 18 18 24 30 30

OIek 24 18 18 24 24 Z4

0skar 24 48 z4 30 36 36

lakub 24 48 48 4B 7) 72

Wojciech 30 60 30 36 48 48

Piotr 72 24 24 24 42 42

Paweł B 24 Z4 24 36 36

Piotrek B 24 24 34 36 36

Wojtek 30 42 36 36 48 48

Michał 36 48

FRAX 22 34 27,33 32,80 4I,33 47,33

MFDR 15 27 Z2 24 30 J5
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RYcina 7.0pÓŹniony rozwój umiejętności dzieci z Fra X [Kulisiak-Kaźmierczak, Z011]

charakterystyczne cechy fenotypowe u osób z zespołem łamliwego chro-
mosomu x w zewnętrznymwyglądzie pojawiają się, w różnych kombinacjach,
u 600ń chłopców po 10. roku zycia lub mężczyzn dojrzałych, co można dostrzec
na rycinie B. obwód głowy wynosi powyżej 50, centyla, twarz jest zazwyczaj
pociągła, czoło wypukłe, wydatny prostokątny podbródeĘ żuchwa wystająca
i wysokie podniebienie (gotyckie), na skutek czego zęby są stłoczone i nachodzą
na siebie. Uszy są szersze, dłuższe, odstające od głowy.

RYcina 8. [haraklerystyczne cechy lenotypowe u osób z zespołem łamliweqo chromosomu X
[Kulisiak-Kaźmierczak, Z01 1]

u wielu badanych dzieci występują nieprawidłowości w budowie analizatora
wzrokowego, takie jak: dalekowzroczność, krótkowzro czność, astygmatyzm
(59%), zez (30o/o) fBłeszyński , 2006), oczopląs (Lisik i in., 2011). Wymilnla
się również skłonności do przewlekłych zapaleń ucha środkowego [Ta1,1or,
2000], a u 13-1,Bo/o chłopców i 5o/o dziewcząt napady paclaczkowe - po jarr-iale
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się w wieku wczesnodziecięcym, między szóstym miesiącem życiaaczwar$m
rokiem życiai mają tendencję do zanikania w późnym dzieciństwie lub wcze-
snej dorosłości, mają one charakter napadów uogólnionych lub częściowych,
złożonych [Lisik i in., 2011J.

Dysplazja stawów i nadmierna elastyczność, nieprawidłowości tkanki
łącznej, obniżone napięcie mięśniowe powodują chód na szerokiej podstawie,
płaskostopie koślawe, boczne skrzywienie kręgosłupa. Obniżone napięcie
mięśniowe przyczynia się do bezdechu sennego oraz refluksu przełykowo-
-żołądkowego i problemów w układzie pokarmowym. Są to nawracające wy-
mioty orazzburzenia przyrostu masy ciała,Z drugiej strony niektórzy autorzy
podają, że u dzieci pojawia się otyłość i żarŁoczność, która jest porównywana
do zaburzeń występujących w zespole Pradera-Willego [nie wykazano jednak
zmian w genach typowych dla tego zespołu) fKruk-Lasocka, Kulisiak-Kaźmier-
czak,w druku),

Zaburzenia w zachowaniu występują u B0-90% chłopców z zespołem
Fra X. Odbierane bodźce zewnętrzne oraz problemy w ich przetwarza,
niu sensorycznym mogą spowodować nadpobudliwość psychoruchową
porównywalną do ADHD lub zespół niedoboru uwagi (ADD), dekoncen-
tracje. Pacjenci przejawiają również niezwykłe stereotypie ruchowe oraz
dziwaczne, persewerujące wypowiedzi - porównywalne z występującymi
w zespole Tourette'a, Do charakterystycznych dla zespołu Fra X stereotypii
ruchowych należą

tr gryzienie - ssanie ubrań, przedmiotóW rąĘ
E drapanie,
E autostymulacja,
E trzepotani e dłońmi (Kulisiak- Kaźmier czak, 20 1,1,),

Typową cechą zauważalną u osób z zespołem jestniepokójprzed nieznanym,
nowym, zmianąwyuczonego harmon o gramu. N owe miej sca, kontakt z ludźmi
powodują u nich onieśmielenie i próbę wydostania się z danego otoczenia.
Sytuacje takie wzbudzająreakcje agresywne oraz zakłócenie kontaktu inter-
personalnego - trudności w komunikacji werbalnej (np.kłopoĘ z utrzymaniem
tematu rozmowy, mowa powtarzana, mówienie do siebie, wulgaryzmy, pisĘ
płacz) oraz komunikacj i niewerbalnej fubogi kontakt wzrokowy, szturchanie,
plucie, nadpobudliwość psychoruchowa) i często diagnozowane są jako za-

chowania autystyczne.
U chłopców wraz wiekiem można zaobserwować spowolnienie tempa

rozwoju fumiejętności nabywane są w wolniejszym tempieJ w odniesieniu do

rówieśników oraz obniżenie ilorazu inteligencji. Dostępne źródła wskazują, że
poziom niepełnosprawności intelektualnej jest bardzo zróżnicowany - iloraz
inteligencji u osób płci męskiej waha się między 22, a 65 IQ, co świadczy
o umiarkowanym lub znacznym stopniu niepełnos prawno ści intelektualn ej.

IJ l0o/o zdiagnozowanych niep ełnosp rawnoś ć intel ektualna występuj e j ako

je
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jedyna cecha zespołu. |edynie 10_15olo chłopców określa się na pograniczu

niepełnosprawności intelektualnej [70 -B4 IQ).

zespół cechują charakterys Lyczne symptomy niepełnosprawności
tualnej:

J Znacznieupośledzona zdolność adaptacyjna mózgu i całego ustroju do

zmieniających się warunków otoczenia, Spowodowana zaburzeniami

procesu synaptogenezy, która powoduje trudności w świadomym,

ukierunkowanym na określony cel działaniu i zaburzoną reakcję na

bodźce zmysłowe.
D większy stopień upośIedzenia pamięci świeżej [krótkotrwałej), i to

zarówno werbalnej, jak i niewerbalnej, w porównaniu do werbalnej

pamięci trwałej [długoterminowejJ,
J Znacznie ograniczone zdolności matematyczne, na ogół większe niż

wynikałoby to ze stopnia niepełnosprawności intelektualnej,

E Lepsze możliwości opanowania umiejętności czytania, niż wskazywałby

stopień niepełnosprawności intelektualnej.
E Gorszy rozwójlub zaburzenia w rozwoju funkcji słuchowych w stosunku

do innych funkcii psychicznych (zaburzona percepcja słuchowa _ wy_

stępują trudności w zapamięĘwaniu sekwencji dźwiękowych),

J wyższy w stosunku do funkcji słuchowych rozwój funkcji wzrokowej
_ spostrzegania, pamięci wzrokowej, rozumowania przestrzennego,

orientacji w otoczeniu. (Garbarczyk, Loska, 2000),

3. Autyzm y5 zespół łamliwego chromosomu X

przedstawiony na następnej stronie rysunek [Rycina 9) obrazuje jedy_

nie jak mogą wyglądać sygnały prognozujące autyzm, Natomiast do celów
diagnostycznych wykorzystywane są różnego rodzaju standaryzowane
narzędzia,

w polsce, w psychiatrii obecnie oficjalnie obowiązują kryteria diagnostycz-
ne ICD-10, które zawierają klasyfikację wszystkich problemów zdrowotnych,
którymi zajmuje się medycyna, nie tylko tych problemów, którymi zajmuje się
psychiatria. odpowiednikiem polskiego ICD-10 na rynku amerykańskim jest

DSM IV (Diagnostic and Stątistical Manual of Mental Disorders, Fourth Edition)

Amerykańskigo Towarzystwa Psychiatrycznego, którego kryteria wykorzysta_

ne zostaĘ w celu dokonania porównania i zróżnicowania zespołu łamliwego
chromosomuXz autyzmem [Tabela 4,5 i 6),
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Rycina 9. SygnaĘ proqnozuiące auĘzm [www.halcyon-foundation.orq.uk, Z014]

Tabela 4. Jakościowe zaburzenia we wzajemnych interakcjach społecznych

Zn".rn" rrbu.r"ni, rłr r"aho*"oi,

Mogą źle z interpretować np. kontakt
wzrokowy rozmówry. Niekt órzy z nlch nie
toleruią spojrzenia rozmówcy - odwracają
yr"\ uciekają od kontaktu dotykowe§o
[w najlepszym razie występu;e pódawanie
§Łn" prąrwitanie i odwracanie głowy]

Nie, 
Ęalr,zą w oczy, patrzą przez osobę

w dal lub w inną w inną częś ć twarz§
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rd. Tabela 4

Zespół łamliwćgc cŁromosomu X Aulyzm

Nieumiejętność odpowiedniego dla danego poziomu rozwoju nawiązywania
kontaktu z rówieśnikami

Jest to uzależnione od stopnia niepełno-
sprawności intelektualne j Wyzej fu nkcj o-

nujący są często liderami grupy rówieśni-
cze| o podobnym funkcjonowaniu

Brak zaangażowania w zabawy towarzy -

skie, pozbawienie możliwości budowania
przyjaźni

Brak spontanicznego dążenia do udziału
współdziałania z

w zabawie, brak zainteresowań
innymi ludźmi

l chęci

W sytuacjach komfortowych przewidy-
walnych, jasnych, o prostej strukturze,
potrafią podporządkować się regułom
i chętnie biorą udział w zabawie z rówie-
śnikami i życiu towarzyskim

Ogromne ubóstwo form, o granic zających
się do powtarzania stereotypowych ru-
tynowych czynności, które często całko-
wicie pochłaniają uwagę dziecka. Mało
elementów świadczących o wyobraźni,
kreatywnoś ci, pozbawien ie znaczenia
symbolicznego.Zabawa odbywa się w sa-

motności

Brak świadom ości fizycznej obecności ]ub uczuć innych ludzi

Lubią być: chwalone, pieszczone i cało-

wane przez bliskie im osoby, na uśmiech
odpowiadają uśmiechem

Nie pozwalają sobie na jakąkolwiek formę

bliskości fizycznej z drugą osobą, brak
zdolności dostrzegania i właściwego reago-
wania na emocje przejawiane przez innych,
niemożność doświadczania empatii. Nie
potrafią zrozumieć co oznacza uśmiech,
miłe słowo, pieszczota lub pocałunek

Tabela 5. lakościowe zaburzenia w werbalnei i pozawerbalnei komunikacji

Zespół łamliwćgo chrońoś§mu X Autyzm

Opóźniony lub całkowity
alternatywnymi

brak rozwoju mowy fprzy braku prób kompensacji
sposobami komunikacji - mimiką, c:sl!ryr]__

Opóźniony rozwój mowy [w większości
przypadków występuje u chłopcówJ, łą-

czenie we frazy i zdania jest opóźnione,
duże opóźnienie zdolności artykulacji,
właściwej intonacji, akcentowania, rytmu
zaburzenia techniki wymowy i języka
(mowa ma zbyt szybkie tempo i zabu-
rzony jest rytm, z charakterystycznie
wzrastaiącą głośnością wypowiedzi]

Rozwój języka oraz kompetycji komu-
nikacyjnych uzależniony jest od stopnia
nasilenia cech autysty cznych, poziomu
intelektualnego, wieku ży cia, rodzaju i 1a-

kości oddziaływań terapeu ty czny ch oraz
od czasu podjęcia z dzieckiem rehabilitacji

S*ktr-iejętności inicjowania i konĘnuowania rozmowy u osób z doskonale
rozwiniętą mową

Zaburzenia w komunikowaniu się, kon-
wersacją z drugą osobą, kłopoty z trzy-
maniem się tematu, mówienie do same-

Zadają bardzo małą liczbę p}tan l ma,ą

niewiele spontanicznych uwag. Duże
trudności sprawia rozumienie słów ma-
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Zespół łamliwego chromo§Omu X AuĘy.ż_ń

go siebie, Zaburzenia techniki wymowy
i języka fmowa ma zbyt szybkie tempo
i zaburzony jest rytm, z charakterystycz-
nie wzrastającą głośnością wypowiedzi)

1ących podwójne znaczenie: konkretne
i przenośnie. Mowa płaska, monoton-
na, przerywana, skandowanie, brakuje
jej płynności, niekiedy bywa przesadnie
uroczysta, bezosobowa i w swojej składni
dość skomplikowana, w dziwnie uży-
wa nych zdaniach i słowach przeplatają
się potoczne sformułowania. Nierzad-
ko przedłużenie sylab, nieprawidłowy
akcent, przesadnie artykułowanie gło-
sek, nierówne tempo mowy, nieustabi-
lizowana skala głosu, zahamowana eks-
presja oddechowa, częste perseweracje

Mowa używana w sposób stereotypowy, powtarzający się, często język
charakterystyczny dla danej osoby

Perseweracje w mowie (polegające na po-
wtarzaniu sylab, wyrazów lub całych fraz)

StereoĘpowe, powtarzaiące się bezsen-
sowne ciągi, kwestie bez związku z pyta-
niami czy sytuacją, mylą formy czasowe
i fleksyjne

Tabela 5. Dgraniczone, powtarzające się i stereolypowe modele zdEhowdnid,
zdinleresowdń i aktywności

Zespół łamliwego chromosomu X .AuĘzm

Powtarzanie zachowań według jednego lub więcej stereotypowych i ograniczonych
wzorów, nieprawidłowych w swej si]e lub zakresie

Mogą wystąpić Wykorzystywanie przedmiotów do innych
celów niż ich przeznaczenie [sznurki,
autka)

Najwyraźniej sztywne trzymanie się niefunkcjonalnych procedur lub rytuałów,
stereotypowe i powtarzające się manieryzmy fuchowe (trzepotanie lub machanie

rękami, palcami, ewentualnie ruchy całego ciała]

Gryzienie, ssanie ubrań, przedmiotów
i rąk, drapanie się aż do powstania ran
i zrogowacenia naskórka na rękach, trze-
potanie dłońmi, klaskanie

Trzepotanie lub machanie rękami, palca-
mi, ewentualnie ruchy całego ciała

Uporczywe zainteresowanie niektórymi przedmiotami

Bardziej tematami. Sznurki, kółka, sprę-
żynki - przedmioty, które można wprawić
w ruch kołowy (pralkal lub naczynia np.
do przelewania wody

Występują i są podobne do zainteresowań
osób z zespołem łamliwego chromoso-
muX
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4. Diagnoza różnicowa zaburzeń ze spektrum autyzmu,
zespołu łamliwego chromosomu X i zaburzeń integracji

sensorycznei U dzieci w wieku niemowlęcym
w oparciu o badanie rozwoiu procesÓw mentalizacil

- badania pilotazowe

Jak już wcześniej wspomniano, w Polsce, w psychiatrii obecnie oficjalnie
obowiązują kryteria diagnostyczne ICD-10, w USA natomiast od kilku lat -
DSM-S [brak odpowiednika ICD-11), w którym w znaczny sposób zostały
zmienione kryteria diagnostyczne. W związku z tym istnieje problem wyboru
kryterium i diagnozy autyzmu - spektrum autyzmu.

Maiąc na uwadze zachodzące zmiany w dotychczasowych kryteriach DsM Iv
i wychodząc naprzeciw novvym kryteriom DSM-5, do przeprowadzenia pilotażo-

wych badań różnicujących zespół łamliwego chromosomu X [Fra X), spektrum
autyzmu [ASD) izaburzeń integracji sensorycznej (SIJ zostały wybrane nowe
kryteria diagnostyczne DSM V. Zgodnie z nowymi kryteriami diagnostycznymi
zawartymi w DSM-51, zaburzeniaze spektrum autyzmu charakteryzują trwałe
deficyty w komunikacji i relacjach społecznych, niewynikające z innych zabu-
rzeń rozwoj owych, czyli:

tr deficyty w zakresie odwzajemniania społeczno-emocjonalnego [od
niewłaściwego podejścia i braku umiejętności uczestniczenia w konwer-
sacji, przezbrak zainteresowania w dzieleniu zainteresowań, emocji, do

całkowitego braku inicjacji w zakresie społecznych interakcji),
tr deficyty w zakresie komunikacji niewerbalnej używanej w interakcjach

międzyludzkich (od słabo zintegrowanych umiejętności komunikacji
werbalnej i niewerbaln ej, poprzeznieprawidłowości w zakresie kontaktu
wzrokowego i mowy ciała, deficyty w obrębie rozumienia i używania
komunikacji niewerbalnej, do całkowitego braku ekspresji mimicznej
i gestów),

tr deficyty w zakresie rozwijania i podtrzymywania relacji, zgodnej zwie-
kiem rozwojowym; innych niżtez opiekunami [od trudności w dopaso-
waniu zachowania zgodnie z kontekstem społecznym, poprzeztrudności
w obszarzezabawy symbolicznej i zawieraniaprzyjaźni, do widocznego
braku zainteresowania innymi ludźmi) (Carpente4 2073),

Przeprowadzone badania pilotażowe2 zostały podzielone na trzy etapy.

Pierwszy obejmował wywiad z rodzicami badanych dzieci, poprzez uzupełnie-
nie kwestionariusza, Pytania w kwestionariuszu wywiadu zostały opracowane

T łlmaczyŁa Ann a Kleszcz
Badanie pilotażowe wraz z optacowaniem poniższego tekstu przygotowały: Anna Kleszcz,
DSW Wrocław, SPOA ,,Dalej Razem", Zielona Góra, Joanna Kulisiak_Kaźmierczak, DSW
Wrocław Grupa Wsparcia,,Rodzina FraX" oraz Marta Mieszała, InsĘrtut Pedagogiki, DSW
Wrocław, Stowarzyszenie,,Tacy Sami", Wieluń.
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na podstawie etapów rozwoju teorii umysłu [Tomasello, 2003) i związanych
z nimi elementów rozwoju językowego. W drugim etapie badacze dokonali
analizy materiału filmowego z udziałem badanych.

Badaniem zostały objęte dzieci z diagnozązespołu kruchego chromosomu
X (ICD-10, Q99.2) i rodziny stowarzyszone w ramach GrupyWsparcia,,Rodzina
Fra X", dzieci z diagnoząautyzmu [ICD-10, FB4.0) - podopieczni Stowarzyszenia
Pomocy Osobom Autystycznym ,,Dalej Razem" w Zielonej Gorze oraz dzieci
z diagnozą zaburzeń integracji sensorycznej - podopieczni Stowarzyszenia
,,Tacy Sami" w Wieluniu.

Podstawę teoretyczną badań stanowi teoria umysłu, dotycząca mentali-
zowania.,,Naiwna teoria umysłu", opisywana przez Davida Premacka i Guya
Woodruffa w 1,97B, to umiejętność przypisywania stanów umysłowych innym
osobom, zależna m.in. od ilości i jakości interakcji międzyludzkich. Teoria
zaKada, że ludźmi sterują takie stany mentalne jak pragnienia i przekonania.
M entalizowani e nato miast (Frith, 2 0 0 B) to zd olnoś ć przewidyw ania związków
pomiędzy zewnętrznymi stanami rzeczy a wewnętrznymi stanami umysłu;
przypisywanie innym stanów umysłu w sposób nieuświadomiony i automa-
tyczny. Na mentalizowanie składają się cztery elementy:

E ID, czyli wykrywacz intencji, odpowiedzialny za interpretowanie sytuacji
w kategorii celu, definiowanego jako obiekt, lub pragnienia osiągnięcia
bodźca fdo 9 m-ca życia),

tr EDD - wykrywacz kierunku patrzenia,
tr SAM - zaangażowany w mechanizmy współdzielenia uwagi oraz
tr TOMM (theory of mind mechanizm) - umożliwiający prawidłowe od-

czytywanie i interpretowanie zachowania innych w kategoriach stanów
umysłowych, czego konsekwencją jest przewidywanie zachowania in-
nych [od 18. miesiąca życia) (Baron-Cohen,za Pisula, 2000).

w procesie nabywania jakichkolwiek symboli komunikacyjnych (Tomasello,
200B), także skomplikowanych konstrukcji językowych, szczególnie ważne jest
opanowanie umiejętności związanych z teorią umysłu, czyli:

tr umiejętności dzielenia pola uwagi z innymi osobami, odnośnie przed,-
miotów, sytuacji i wspólnych zainteresowań,

tr umiejętności podążania za uwagą i wskazaniami innych osób w kierunku
oddalonych przedmiotów czy wydarzeń [niedo tyczącychbezpośredniej
interakcji],

tr umiejętności aktywnego kierowania uwagi innych osób w kierunku
oddalonych obiektów, poprzez wskazywanie palcem, prezentowanie
lub użycie innych pozawerbalnych gestów,

tr umiejętności uczenia się przeznaśladowanie intencjonalnych zachowań
innych osób (w tym także tych dotyczących bezpośredniej interakcji].

Między 6. a 9. m.ż. kształtują się relacje dwustronne (rytualne gesty, np.
rączki uniesione do góry). około 9, Miesiąca zachodzi rewolucja - powstaje
wspólne pole uwagi. Możliwy staje się trójstronny charakter relacji: podążanie
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za wzrokiem, za wskazaniem, będące podstawą nauki przez naśladowanie
I gesty pr eżądające / nakazujące i p reinfo rmujące f oznaj miaj ą ce) [p o r. klin,
2000),

co raz wi ę cej b adań dotyczących pr zy czyn tru d n o ś ci, któ rych d o świad czaj ą
osoby zauĘzmem, mówi o specyficznej dysfunkcji w zakresie struktury mózgu
społecznego, nie potwier dzając j ednocześnie poglądów doty czący ch niesp e-
cyficznych trudności związanych z przet\^Iarzaniem informacji [Mcpartland,
Wu, Bailey iin,,201-L; por, Frith,200BJ. Już obserwacje, jakie poczynlł Kanner
(za Chawarska, Klin, Volkmał 200BJ w grupie badanych przez siebie dzieci,
koncentrowały uwagę specjalistów na specyficznych trudnościach doĘczących
rozwoju społecznego.

Ana|iza i interpretacja wyników badań pilotażowych pozwoliła zauważyć,
że poszukiwanie źrodła dźwięku - głosu opiekunów przejawiło mniej niż
20o/o badanych z ASD; ponad 600/o z Fra X oraz 100o/o dzieci z zaburzeniami
sI. wsłuchiwanie się w głos rodziców w sytuacji bliskiego kontaktu wystąpiło
u B0% osób z ASD oraz w 100% u Fra X i SI.

Naśladowanie mimiki, partycypowanie w swego rodzaju,,konwersacji''
pozawerbalnej między dzieckiem a jego najbliższym opiekunem pojawiło się
u mniej niż20o/o ASD, a w 700o/o u Fra X [chociaż w 30o/o opóŹnione w stosunku
do normy rozwojowejJ oraz w SI.

zainteresowanie przedmiotami znajdującymi się w zasięgu wzroku dziecka
ujawniło: więcej niż 600/o osób z ASD (ponad 30o/o z wyraźnym opóźnieniem,
przedmioty wzbldza,lące zainteresowanie - stymulujące sensorycznie);1,00o/o
zFraX (ok. 30% z opóźnieniem, przedmioty znajdujące się w otoczeniu - bez
stymulacji sensorycznej); I00o/o z SI fczas pojawienia się zainteresowania -
wyraźnie wcześniej niż w pozostałych grupach, przedmioĘ zróżnicowane),

odpowiedziało na uśmiech - inicjowanie relacji z opiekunem przez uśmiech;
AsD - bardzo różnicowane odpowiedzi [wiele wątpliwości podczas ich udziela-
nia, ok, 30% nie odpowiadało lub nie inicjowało, ok. 50% odpowiadało bardzo
rzadko, samo nie inicjowało, w porównaniu do pozostałych grup - późny wiek
pojawienia się umiejętności, tj. 6-7 miesiąc życia dziecka]; Fra X - 100% [ok.
20o/o opóźnienie - ok. 6 m.ż., średni czas pojawienia się umiejętności - 3 m.ż.;
SI - 100% (3 m,ż.).

,,konwersacja" uwzględniająca użyciewokalizacji, zuwzględnieniem reakcji
dziecka na brak zainteresowania rodziców wyglądała następująco; ASD - x 20Vo,
Fra X - ponad 600/o,SI - x 70o/o.

Rozwój mowy [gaworzenie, sylaby otwarteJ: AsD - ponad 600/owyraźne
opóźnienie [sylaby otwarte nawet 2-3 r.ż,); Fra X - gaworzenie - ok.30ń opóź-
nienie, sylaby otwarte - opóźnienie ok. 50% (12-1,8 m-cżycia), SI - w l00a/o
norma rozwojowa,

Wyrzucanie przedmiotów, obserwowanie reakcji - relacje 3-stronne: ASD
- ok. 30% [trudności w określeniu momentu pojawienia się umiejętności - ok
1 r.ż.); Fra X - I000/o (7 -I2 m-c życia); SI - 100% (" 7 m-c życia).
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Wykorzystanie gestów, kolejno ASD, Fra X, SI:

tr gesĘ rytualne: wyciąganie rąk, jako prośba o wzięcie w ramiona (x 30o/o,

1,00o/o, 100o/o),

E kierowanie własnej dłoni w kierunku pożądanego przedmiotu (07o,

ponad B0o/o, 1,00o/o),

E wskazywanie palcem poządanego przedmiotu (0o/o,100o/o wiek pojawie-
nia się umiejętnoŚci w korelacjizpóŹnieniem mowy, I00o/o w normie],

E zwracanie uwagi innych osób przez wskazywanie (0o/o,100o/o wiek poja-
wienia się umiejętności w korelacji zpóźnieniem mowy, 100o/o norma],

Złożona zabawa w relacji z opiekunem, wspólne pole uwagi, inicjowanie
oraz podtrzymywanie relacj i, naśladowanie :

tr ASD - mniej niż 1,0o/o (interpretacja zachowań rodziców) - zabawy
ruchowe bez elementów angażowania w zabawę opiekunów (akcent
na rolę terapii w rozwoju tej umiejętności),

E Fra X - u ok. B0% inny charakter zabaw w relacji z opiekunem,
tr SI - 100o/o opóźniony czas pojawienia się umiejętności, w korelacji

z opóźnieniem rozwoju mowy - zabawy w relacji z opiekunem.

podsumowanie

Podczas prowadzenia badań badacze napotykali na wyraźne trudności,
związane z pytaniami, które dotyczyły pierwszych etapów życia dziecka:
kontaktu wzrokowego, poszukiwania źródła dźwięku, śledzenia ruchu ust.
Rodzice zazwryczaj podczas udzielania odpowiedzi nie pamiętali dokładnego
okresu pojawienia się tych zachowań. Fakt ten mógł wpłynąć na wiarygodność
uzyskanych danych. Niemniej prezentowane badania pilotażowe wskazały na
występujące różnice pomiędzy grupami zaburzeń. Dlatego są motywacją do
podjęcia dalszych działań oraz pyzeprowadzenia szerszych badań na większej
grupie dzieci z ASD, FRA X, SI oraz ich rodzeństwu.
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Praca ma charakter wielowątkowy, wprowadzający w wiele obszarów
wspomagania, jak i podejmowanych oddziaływań terapeutycznych względem
osób z zaburzeniamize spektrum autyzmu (...) Dzięki opracowaniu, które powstało
pod redakcją naukową dr Magdaleny Prentkiej książki pt. ,,Wspomaganie rozwoju
osób z zaburzeniami ze spektrum autyzmu. Terapie kognitr7wistyczne", osoby
ze środowiska zajmującegg.się szerokó rozumianym oddziaływaniem - terapią
iwspomaganiem, znajdą wiele inspirujących treści, które mogą stać się pomocne
w zrozumieniu i otwarciu się na postzeganie świata oczami osób z autyzmem,
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