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Streszczenie

Jednoczesne uszkodzenie dwoéch narzadéw zmystéw: stuchu i wzroku jest bardzo powazng
niepetnosprawnoscia, jaka mozemy by¢ dotknigei. Te dwa zmysly odgrywaja najwazniejsza role
W rozwoju proceséw poznawezych czlowieka. Jednoczesne uszkodzenie stuchu i wzroku moze mieé
charakter dziedziczny, genetycznie uwarunkowany — nazywamy je wtedy zespolami stuchowo-
-wzrokowymi. Z uwagi na dramatyczne konsekwencje takiego rozpoznania dla rozwoju i edukacji
dziecka stanowig powazny problem. Wezesna diagnostyka kliniczna, psychologiczna, pedagogiczna
umozliwia w konsekwencji fizyczny, intelektualny, emocjonalny i spoteczny rozwoj dziecka. Autorka
podejmuje temat najczescie] wystgpujacych zespoléw shuchowo-wzrokowych, ze szczegélnym
uwzglednieniem zespotu Ushera. Omawia istotne problemy diagnozy medycznej, psychologicznej
i pedagogicznej, podejmuje réwniez probg opisu pomocy dzieciom dotknigtych niepelnosprawnoscia
i ich rodzicom.
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Summary

The simultaneus loss of two senses: hearing and vision, is one of mC:t sti,vere ditssafbllcl)t;;sft;:
i i cogni
lay the most important role in the development o g
may suffer from. These two senses p : g | o
ined congenital hearing and vision loss may g :
processes of man. Combine i . S A
i dromes. With regard to dramatic q
We refer them to the hearing and vision syn : e e
i i j ding to this aspect only an early medical diag
diagnosis we face a major problem. Accor : e e
i i intellectual and social development of a child.
to the conseqent physical, emotional, in S ele b s
i isti t hearing and vision syndromes, esp y pay
describes the characteristics of the most frequen : i g s
i i logical and pedagogical problems are .
ttention to Usher syndrome. Medical, psycho . .
;d:'ration The Author undertakes the attempt to introduce a program of assistance to those patients,

their parents and family.

Jednoczesne uszkodzenie dwoch podstawowych ’zmysh’?w, Jjakimi s;aL t;(l:,wh
i wzrok, jest jedng z powaznych niepetnosprawnosci, kt.orfac mozemy hzostac 0C 1;;
ci. Zmysty te odgrywaja najwazniejsza rolg w rozwoju i .proces'ac‘ poznatw zy
cztowieka. Musimy pamigtac, ze niepeinospraw.nosc sprzgzona nie je;t Pros a :.{un;at
sktadajacych si¢ na nig upos$ledzen, ale stanpm swWoista, odr'c;bna;;{ z d(;zm_lq c;}uc:; u
Osoba ghichoniewidoma nie jest w stal-ue kompensowaé uszkod 611.1;
wzrokiem — jak niestyszacy ani uszkodzenia wzroku stuchem - jak n:fZWI orrr‘ly.icoﬂ
Populacja 0s6b z wadg stuchu sprzezong z \.Nadq v&rzroku Jegf 1'3a1:' do qzznl
wana. Dlatego aby skutecznie im pomagad, kome_:c’zne Jest pode:|sc1e n ffWI 1;3 rlxle.
Osoby te kwalifikuje si¢: ze wzgledu na stop!en us.zkcic'Iz‘e:nIa zmystéw stuchu
1 wzroku, aktualny stan stuchu i wzroku, czas i kolejnos¢ ich powstawania oraz
enia tych zmystéw.
przy[?izc);%}; 11?'(2)1((12gflych g sprzggeniami wadami wzrgsta rocznie 0 1% w s.tosupllciu
do liczby dzieci urodzonych z wadami izolowan.yml. Przy.c:z.ynaL ngtowanlt;( wu;l-
szej liczby uszkodzen jest coraz doskonalszlza i dok_}adnlejsza .dl.agno.sty a, iltf
przede wszystkim lepsza opieka lekarska - gmeko_l'ogiczno-pokfzmcza.1 1?6(1){1:2’1 0-
logiczna, szczegélnie rozwdj intensywne:f ?erapu noworodl_cow, dzigki ktorej
znacznie zmniejszyta si¢ umieralnosé dzieci nie tylko z \’Jvadaml wrodz.onymx. .
Przezwycig¢zenie ograniczen, pokonywaple problemow — t9 wielkie wyzwanllﬁ
dla samych gluchoniewidomych. Wymaga.Jednak. pomocy osob pelg(mprgzﬁyc ;
ich kompetencji, zyczliwosci 1 wytrwa}oém.. _Bez ich pomocy, bez_o poxyc;e llegg
modelu wychowania, rehabilitacji i edukacji (d(?stos,owgnego do. indywidua nyc
potrzeb i mozliwosci) ghuchoniewidomi sa najczesciej skazani na egzystencje
Swiecie ciemnosci i ciszy. . o
" 521:]‘;1; C;rawi(ﬂowej ghabilitacji 1 edukacji jes’t' Przy'gotowame dzllem. c!o
zachowania niezaleznosci w przyszlosci. Niezalezno$é ich jest szansa unikniecia

izolacji fizycznej i psychiczne;.
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I. GENETYCZNE UWARUKOWANIE USZKODZENIA
SLUCHU I WZROKU

Przyczyny jednoczesnego Wystgpowania uszkodzenia stuchu i wzroku moga
mie¢ charakter dziedziczny, genetycznie uwarunkowany. Méwimy wtedy
0 zespotach s}uchowo—wzrokowych. Nie sa to schorzenia czeste, ale ze wzgledu
na dramatyczne konsekwencje stanowig powazny problem,

W przypadku uszkodzen stuchu o charakterze dziedzicznym, stanowiacych
40% wszystkich uszkodzen stuchu, ocenia si¢, Ze ghuchota lub niedostuch
izolowany wystepuja w 25%, ghuchota zas lub niedostuch jako czesé zespohu wad
wrodzonych — w 15%.

1. Zesp6l Ushera

Wsréd zespotow stuchowo-wzrokowych Jeden z czesiciej wystepujacych
stanowi ok. 3-6% ghuchoniewidomych. Jest schorzeniem genetycznie uwarun-
kowanym, autosomalnym, dziedzicznym w Sposob recesywny. Nazwa tego zespotu
pochodzi od nazwiska C. H. Ushera. W 1914 r. okreslit on dziedziczny charakter
tej choroby i opisat kilka przypadkéw rodzinnie wystepujacej ghuchoty, ktorej
towarzyszylo postepujace z wiekiem niedowidzenie, bedace wynikiem uszkodzenia
narzadu wzroku. Uszkodzenie to charakteryzuje sie postgpujacymi zmianami
zwyrodnieniowymi w obrebie siatkowki, gdzie zachodza pierwsze stadia widzenia,
W zespole Ushera siatkowka, ktéra zachowuje sie jak klisza fotograficzna w apara-
cie (pochtania $wiatlo), powoli jest coraz mniej zdolna do przekazywania informa-
¢ji poprzez droge wzrokowa do plata potylicznego mézgu, gdzie znajduje sie
korowe pole wzrokowe. Osoby dotkniete zespotem Ushera rodzg sie zwykle ghuche
lub z uszkodzeniem stuchu zmyslowo-nerwowym roznego stopnia. Ich rozwdj jest
czgsto opdzniony (dzieci z zespotem Ushera zaczynaja chodzi¢ samodzielnie czg-
sto po ukoniczeniu 18 miesiaca zycia). Moga temu réwniez towarzyszy¢ zaburzenia
réwnowagi, uniemozliwiajace samodzielne poruszanie si¢ w ciemnosci. W wieku
dzieciecym i miodzieficzym pojawiaja si¢ objawy niedowidzenia. Jako pierwsza
pojawia si¢ tzw. $lepota zmierzchowa, spowodowana nieprawidiowg czynnoscig
precikow  siatkowki. Charakteryzuje sie zaburzona adaptacja oka do widzenia
W ciemnosci. Nastgpne zmiany to obwodowe ograniczenie pola widzenia oraz
postgpujace zaburzenia w ostrogci widzenia. Pierwsze oznaki zwyrodnienia
siatkowki mozna rozpoznac juz ok. 10 roku zycia.

Wolno postepujace zwyrodnienie siatkéwki powoduje zmiany w obrebie dna
oka o typie barwnikowego zwyrodnienia siatkowki — Refinis pigmentosa (RP).
Z powodu zmian w obrebie narzadu stuchu, réwnowagi i wzroku wystepuja klopoty
Z poruszaniem sie o zmroku i w ciemnosciach. Chorzy 84 czgsto naraZeni na nie-
bezpieczenstwo urazu czy tez wypadku (nie widza dobrze przestrzeni z bokow,
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gory i dohu obrazu). Choroba ta prowadzi w konsekwencji do catkowitej utraty
wzroku, a osoba nig dotknigta staje si¢ ghuchoniewidoma.

Niemoznoé¢ uniknigcia tych zmian wskazuje na ogromna wagg wczesnej
wielospecjalistycznej diagnozy zespotu Ushera. Obejmuje ona postgpowanie medy-
czne: laryngologiczne, audiologiczne, okulistyczne oraz logopedyczne, psycho-
logiczne, pedagogiczne. Zesp6t Ushera to schorzenie ztozone fenotypowo i gene-
tycznie. Mozna wyrézni¢ trzy typy zespohu Ushera — w zaleznosci od stopnia
uszkodzenia stuchu, czasu wystapienia barwnikowego zwyrodnienia siatkéwki,
wynikéw badan narzadu réwnowagi oraz lokalizacji patologicznego genu w chro-

mosomie (ryc. 2).

Pole widzenia EEPREE

P-fi:‘r?:flzr R/L : I

Ryc. 1. Uszkodzenie wzroku w zespole Ushera
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a) Typy zespolu Ushera

'ljyp I = wrodzone uszkodzenie stuchu typu odbiorezego w stopniu glebokim
z objawami RP wystepujacymi przed okresem dojrzewania. Brak pobudliwog i
narzadu przedsionkowego (ok. 50% przypadkow). ’ e

Typ II — wrodzone uszkodzenie stuchu typu odbiorczego od stopnia umiar-
kowa_nego do znacznego, z objawami RP wystepujacymi po okresie dojrzewan;
Prawidlowa pobudliwo$¢ narzadu przedsionkowego (ok. 49% przypadkc’fw) -

Usher syndrome ~ Type of a hearing impairment
Charakterystyka uszkodzenia siuchu w zespole Ushera
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Ryc. 2. Typy zespotu Ushera

*ﬁ
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Typ III — postepujacy odbiorczy niedos{u.ch,. wystQ'puj-a‘cy n.ajcze;é%j{) “{)eg
ukonczeniu 10 roku zycia. Mozliwoéé(\:;f(yslti}plen;;pz dl\:f;i%glem nieprawi ]
iwosci narzadu przedsionkowego (ok. 1% pr ; - ’
pob;f};g;g;;;:r o%ecnlze badania genetyczne odl;y[v;fa}jlat réznorodnos$¢ podtypdw
obrebie gtéwnych typow zespolu Ushera. ' .
Zespggs}ijlgir:dv;mo, QZc cognajmniej dZie“;Qé 'genéwt bierzzer:1 ;Jcc}ilzzaf W powstawaniu
: ¢ dobrze poznane sg dopiero cztery : .
Zespzoi?agzzzriz’ (igiif[rcmwagi \Iw)vynikajq z nieprawid}(r)wej czynnosci narzlacc.iu
réwnowagi, znajdujacego si¢ w uchu wewnqtr%nym. ngnowaga ﬁbzlyilzz}lal zaL :hzya
przede wszystkim od trzech ukiadéw: reakcji przeds.lonkowych 1;@ ni aulséw
wewnetrznego, bodzcow wzrokowych oraz proprlre?cptywr}yc .u]r;pdzrcéw
z miesni, éciegien i stawéw. Bardzo wazne dla‘czlowwka jest odlbier,ame 0 o
z organizmu — czg¢sto ma to wigksze znaczenie pr?y utrzymaniu rownowafh ;
informacje wzrokowe czy przedsionkm_?ve. Jedr.lakze w pew.ny.chdsytuaqa ér Zje
chodzenia po ciemku, chodzenia po meré‘fvnej powierzchni, Jazdy ll’lE’l rcmrfzcd_
czy plywania, bez prawidlowych czynnoscei narzafdu wzrok.u 1-1rrt1pu g.{;wngstyce
sionkowych rownowaga jest zaburzona. Dla'tego m.in. tak wazne jest w diag
zespotu Ushera badanie narzadu rownowagi.

b) Uszkodzenie wzroku

Narzad wzroku u czlowieka jest najbardziej Z]TOZOH?K.IH narzadem zmzsi;w. J els;
on przystosowany do odbioru wrazen W‘ZI‘OkOW)(C}’l w ro‘znych w?.mnkac : ozxg?az
na widzenie przy roznym nat¢zeniu $wiatla, rozroznianie Ifolorow, wyrazml/ az
przedmiotéw znajdujacych sig blisko i dale'ko. Okf) ludzkie ma takze moz 1w;>§(c;
widzenia przestrzennego. Ruchomo$¢ gatki OGZI}E‘,_] p(.)zwa_la na oglaﬁan‘le szy o
poruszajacych si¢ przedmiotéw i duzych ob%'azoiw nie mieszczacyc sig w }p ‘
widzenia. Analiza odbieranych bodzcéw zajmuje sie pole wzrokowe w placie

i ozgowej. o o
POW:};EE;‘;ZYﬁmiu V\szroku w zespole Ushera charak.tery?uje sig gtownie
zmianami w obrebie siatkowki, gdzie zachodzg pierwsze’ sfadm }mdzema.‘ -

Siatkéwka zbudowana jest z dziesigciu warstw, wsrpd ktorych.zrllajdujf: sig
warstwa komérek dwojakiego rodzaju: 1) preciki — Wra?hwt: na stc?plen negqlz)ema
$wiatla; 2) czopki — wrazliwe na barwy, kt(’)re-m(?gat odblere?c’ _]edyme‘ p}l;'zy 0 ryr;f
o$wietleniu. W tylnej czescei siatkdwki znajdg]? sie Plgmka go'ha - dz;:g i ls(z'c;z)ego
nemu zageszczeniu precikow jest to najbard'zwj Wra’zllwe miejsce siat ow (1:1 r;gt:
nerwu wzrokowego pobudzenie precikow i czopkow przekazywane jest do pla

i mozgu. . .
pm%z;:zgfacja sgiatkéwki charakteryzuje si¢ jej zwyrc.)dniem.em,’pc;(\ystawamg:z
ztogéw barwnikowych, stwardnieniem zarostowym tetniczek siatkowki oraz zmi
nami zanikowymi nerwu wzrokowego.

Audiogram , resztki
sluchowe” (reakcje
stuchowe na bardzo
glosne dZwigki o niskich
czgstotliwosciach).

stuchowa , spadajaca”,
uszkodzenie stuchu
stopnia umiarkowanego
dla tonéw niskich,
glebokiego — dla tondw
wysokich.
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) Typy zespotu Ushera
Objawy
typ I typ II typ III
Uszkodzenie Wrodzone uszkodzenie | Wrodzone uszkodzenie | Po urodzeniu stuch
narzadu stuchu nerwowo-zmystowe nerwowo- zmystowe, prawidtowy lub
w stopniu glebokim. Audiogram: Krzywa uszkodzony

w niewielkim stopniu.
Postepujgey z wiekiem
niedostuch o charakterze
nerwowo-zmystowym,
najczesceie] po
ukonczeniu 10 roku
zycia. Audiogram:
krzywa stuchowa

o charakterze

widzenia obwodowego —
przed okresem
dojrzewania. Catkowita
utrata wzroku we
wcezesnym wieku

»Spadajacym”,
Narzad Brak pobudliwosci Prawidtowa pobudliwo$é Postepujace z wiekiem
réwnowagi ucha | blednikéw. biednikow. zaburzenia réwnowagi
wewnetrznego réznego stopnia — wynik
nieprawidlowej
pobudliwosci btednikéw.
Uszkodzenie ,Slepota zmierzchowa” Slepota zmierzchowa™ Wystgpowanie
narzadu wzroku — | we wczesnym w dziecinstwie, postgpujacych zaburzen
Retinitis dziecifistwie. Pierwsze zaburzenia widzenia widzenia, moze sie
pigmentosa (RP) | objawy zaburzen obwodowego, tuz przed

lub zaraz po okresie
dojrzewania. Catkowita
utrata wzroku w wieku
Srednim.

srednim.

rézni¢ w czasie, ale
wSlepota zmierzchowa”
zawsze wyprzedza
zaburzenia widzenia

w $wietle dziennym.

Dziedziczenie
(lokalizacja genu
w chromosomach)

zespotem Ushera

Autosomalne, TECESYWNE, ZW

vkle jest to pierwsza osoba w rodzinie dotknigta

1 a—dlugie ramig
chromosomu 14

1 b —dhugie ramig
chromosomu 11
(wystepuje najezescie)
1 ¢ —krotkie ramie
chromosomu 11

2 a—dhugie ramie
chromosomu 1

3 a—dlugie ramig
chromosomu 3

Retinitis pigmentosa prowadzi do nieodwracalnych uszkodzen siatkéwki oka.

W procesie chorobowym jako pierwsze zostaja uszkodzone preciki, nastepnie
czopki. Oznacza to na poczatku ,.§lepote zmierzchowa”, a pézniej dolaczaja sig
zaburzenia widzenia w ciagu dnia. Tempo i zasieg zmian zwyrodnieniowych sg
indywidualnie zréznicowane.
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Slimakowe zmieniajg dzwieki i
| €K1 na mpulsy elektryczne, kté
» (wprowadzone do slimaka) sa przesylane do méztgz. SRR S

Kolejno pojawiajacymi sie objawami barwnikowego zwyrodnienia siatkowki

1) ,.$lepota zmierzchowa”,
2) trudnosci w adaptacji do zmiennego natgzenia $wiatta — nadwrazliwos¢ na

swiatlo,

3) ograniczenie obwodowych czgsci pola widzenia — ,widzenie tunelowe”;

najcze$ciej w tym stadium rozpoznajemy barwnikowe zwyrodnienie siatkowki,

4) zaburzenia w ostro$ci widzenia — prowadzace do catkowitej utraty wzroku,

charakterystyczne dla zaawansowanego stadium choroby,
5) zaéma, komplikujaca proces choroby.

¢) Postgpowanie diagnostyczno-rehabilitacyjne
w przypadku zespolu ushera

Bardzo wazne jest wykrycie i zdiagnozowanie jego na wiele lat przed wy-
stapieniem objaw6w niedowidzenia znacznego stopnia. Ma ono na celu jak naj-
wezesniejsze rozpoczecie dziatan rewalidacyjnych, dajacych mozliwos¢ rozwoju
osobie dotknigtej tym schorzeniem.

Pierwszym krokiem diagnostycznym stuzacym wykryciu zespolu Ushera
sa przesiewowe badania ankietowe oraz przesiewowe badania narzadu przed-
sionkowego. Nastepnym etapem sg badania kliniczne. Badaniami przesiewowymi
obejmujemy dzieci z grupy podwyzszonego ryzyka, ktora dla zespotu Ushera sg
dzieci z wrodzonym uszkodzeniem shuchu.

Mozliwo$¢ wprowadzenia badan genetycznych przyspieszy w przysziosci czas
rozpoznania schorzenia.

Celem stopniowo wprowadzanego programu rewalidacyjnego jest zaakcep-
towanie przez chorego nieuchronnego kalectwa, przystosowanie si¢ do nowych
warunkow oraz zdobycie jak najwigkszej samodzielnodci w Zyciu codziennym.
Programy lecznicze i rewalidacyjne powinny uwzglednia¢ problemy stuchowe,

wzrokowe i psychologiczno-pedagogiczne.
1. Problemy stuchowe
— systematyczne badanie narzadu stuchu w grupie dzieci niestyszacych i nie-
dostyszacych w celu jak najwczedniejszego wykrycia postgpujacego niedostuchu;
— monitorowanie funkcjonalnego stanu stuchu odpowiednimi indywidualnymi

aparatami shuchowymi i systemami FM;
— okresowe sprawdzanie wkladek usznych i stanu technicznego aparatow

stuchowych;
— zastosowanie implantéw $limakowych, w przypadku glebokiego niedoshuchu

i postepujacego uszkodzenia wzroku, jest dla wielu jedynym postgpowaniem
terapeutycznym, umozliwiajacym korzystanie z kanalu shuchowego; implanty

2. Problemy wzrokow e star i i
oko amy si¢ rozwigzywac przede wszystkim przez
iiz;;ggaty;zze, .cod najl?{mej raz w roku, kontrolowanie przez okuliste nall"Jzadu
— badanie dna oka, pola widzenia, ostrodci wzroku. W i
barw-nikowego zwyrodnienia siatks e e et
iatkéwki staramy si i e
| ‘ ¢ monitorowad
;hgrobpwy przez podawanie takich lekow, jak: witamina A — w dawce 15 OOI())r'OCnij
k::nme (zwal}S;a;i szybkos¢ degeneracii siatkowki), preparaty melatoniny, prep'i;’aty
yzonowe. Nadzieja — w przyszlej terapii j, ktd ,
: . genowej, ktora polega na w dz
niu do jadra komérkowego , szlache M iej ; g,
= nego™ genu w miejsce genu i
! . neg patologicznego.
umOTZ-T'raPI‘Q;t]H'O]'{u nalezy prowadzi¢ juz w poczatkowym stadium c%mrobjzg by
IWIC {atwiejsze przystosowanie sie do s ji i ;
‘ Wi ytuacji postepujacego ograni '
pola widzenia i rozwdj samodzielnodci w iu si g
: 7 . poruszaniu sig. Terapi¢ prowadzim
W ograniczonym oswietleniu, np. éwiczenia na orj i 4
; , np. lentacj¢ w przestrzeni prowadzi
my o zmroku — zwieksza to rozumienie i kieruj oo
zmi problemu i kieruje uwage na 1
zagrozenia. Wazne sa rowniez éwiczenia z w i Whohy 'ew?nma -
g i ykorzystaniem bialej laski i widzacym
3. Problemy psychologi
3. P glczno-pedagogiczne wystepui
’ _ 5 ce
Eidﬁlezgaitolat}(ow, dorostych, powinny by¢ rozwiazywane na drodze ())fdp@fwjiZd-
G Po latywan terz}peutycznych, obejmujacych réwniez rodzicow.
o rog{;asrlr_ll et-iuk:flc';yjny powinien dotyczy¢ zaréwno dzieci, u ktérych stwierdzono
jawy » Jak 1 ich rodzicéw oraz nauczycieli zajmujacych si¢ nimi

przekaza¢ wiedze o tym zespole, a takz 5 i
: ! ze szezegOlowe informaci
spektyw dziecka w dalszym jego zyciu. e S
tYChSCzl;_zeg.olgle' niuczyciele WF powinni zwréci¢ uwage na aktywnos¢ ruchowa
1ec1. Dziecko jest niezborne w grach zes i
‘ potowych, ma nieskoord
ruchy, wolno biega, nie umie éwiczyé ¢ ™ 2 Jodne,
; A WICZy ¢ 7 ; ¢ i j
i ZyC na rownowazni, a takze skakaé¢ na Jjednej
Nauczyciele i wychowawey i '
zycil Cy Internatu maja réwniez mozliwodé ji
zachowan dziecka o zmroku i w ciemnosci: M R
— dzieci maja ktopoty w poruszaniu si¢ w ciemnodci;
~ wpa}tldajq na framugl 1 potykajg sie o niskie przedmioty;
— zachowuja si¢ niepewnie podczas przechodzenia | -
= ZAEho Zenia 1
e v p 1 poruszania przy zmiennym
w Eizzmmkd?tkr}iqtym_US.ItI powinni$my zapewni¢ specjalne warunki w szkole
Szkolnej powinniSmy zapewnié Optymalne os$wietlenie stanowiska
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zarowno dziecka, jak i nauczyciela, ktory powinien by¢ przez dziecko widoczny

(mata odlegtosé, kontrastowe tto).
Podstawowa sprawa dla kazdego czlowieka jest rozwoj i mozliwos¢ komu-

nikowania si¢ z otoczeniem:

— Dzieci podejrzane o USH, ktére dotychczas porozumiewaly sig mowg
dzwigkowa, powinny wczesnie nauczy¢ si¢ jezyka migowego, aby wyprzedzié
ewentualne trudnodci w odczytywaniu mowy z ust.

— Wskazana jest tez wczesna nauka poshugiwania si¢ systemem pisma Braille’a,
wyprzedzajaca ktopoty wzrokowe, tak, aby opanowac je w czasie wzgledne;j stabil-
nosci stanu zdrowia. Nalezy réwniez nauczy¢ zasad pracy z komputerem z uwagi
na fakt, ze w przyszlosci dziecko nie bedzie moglo porozumiewaé si¢ droga
stuchowo-wzrokowa.

Uczniom trzeba da¢ wiarg, ze poradza sobie w przysztosci, kiedy pojawia sig¢
klopoty w widzeniu. Powinni oni zrozumieé, ze zespol Ushera jest cz¢Scia ich
osobowosci.

Odpowiedzialno$¢ poinformowania dziecka o chorobie spada na rodzicow. Nie
powinni oni np. moéwié, ze dziecko bedzie niewidome, tylko ze bedzie miato
klopoty ze wzrokiem, ktore w przysztosci moga mie¢ postgpujacy charakter. Nie
mozna bowiem przewidzieé, jak dtugo ludzie z zespotem Ushera zachowaja widze-
nie centralne. Jedni tracag wzrok w wieku powyzej 60 lat, inni po 30 roku zycia.

Nie mozna przecenié roli psychologa zaréwno w aspekcie terapii pacjentow, jak
i ich najblizszych. Problem depresji w tej grupie pacjentéw jest istotny i chociaz nie
ma badan epidemiologicznych, nie ma watpliwosci, ze depresja wystgpuje tutaj
czgsciej niz w populacji prawidlowo styszacych i widzacych. Stwierdza si¢ réwniez
w tej grupie wigkszy procent préb samobdjczych niz w zdrowej populacji.
Doswiadczenia krajéw Europy Zachodniej i Stanéw Zjednoczonych wskazuja na
celowo$¢ tworzenia grup wsparcia, skladajacych si¢ z pacjentéw cierpigcych
na zespot Ushera, rodzicow, jak rowniez wszystkich specjalistow bioracych udziat
w procesie leczenia, rehabilitacji i edukacji.

d) Wybér zawodu

W pomocy udzielanej dziecku powinnismy preferowaé podejscie realistyczne,
ale nie restrykcyjne. Zespot Ushera nie musi przesadzac¢ o wyborze zawodu, bada-
nia bowiem przeprowadzone w krajach zachodnich wskazujg, ze osoby dotknigte
ta choroba moga przez wiele lat pracowa¢ w wybranym przez siebie zawodzie
(nawet przez 20 lat).

Przyktady zawodow proponowanych i nie zalecanych:

TAK NIE

Administracja Kierowca
Bibliotekarze Operator dZwigow
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Nauczyciele i

Pil
Doradey medyczni Zoi(r):'
Urzgdnicy o

Praca sekretarki
Programisci komputerowi
Zawody artystyczne

Poza zespo % ied
potem Ushera nalezy wspomnieé o innych zespotach genetycznie

uwarunkowanych, w ktérych uszk i
: ; odzeniu stuchu o rg; ileni
e sty 0 roznym nasileniu towarzyszg

2. Zespét Alstroma

-nergzicggozer;:i hsiu:}ixtu — wrodzone, genetycznie uwarunkowane typu zmystowo
2 araxierze postepujacym, zaczyna si iecin b
- <. . ? @ Od wez
aby {\}v deruglej, trzeciej dekadzie osiagna¢ stopien gleboki PR Geieelistie
s i j :
Odzenie wzroku — szybko postepujace zmiany degeneracyijne siatkéwki

zmiany w polu widzenia o charakt
. : erze cen 11 :
widzenia szczakowego, tralnym wczesnie doprowadzajg do

Wspblistnieja — cukrzyca, choroby nerek, otylosé.

3. Zespél Hallgrena

nerwowego, w stopniu gtebokim igj i
, Wolniej post iV
znaczne zaburzenia réwnowagi. " FOTEPHGe nik W zespole S

Uszkodzenie wzroku j
: : — postgpujagce zmj j iatkowki
ograniczenie obwodowe pola widzf:niizl.jat O SepGine .

Wspotistnieja — uposledzenie umystowe, psychoza u 20% chorych

4. Zespol Refsuna

Przyczyna: defekt enzymat j
. oo
nomageom o, ymatyczny, powodujacy gromadzenie si¢ kwasu

hnergzz‘i{é)gjeziie :t};lchy - w;(l)lt;[zone, genetycznie uwarunkowane typu zmystowo-
\ pnia sredniego do glebokiego czesto as ;

_ : s metryc -
terze postgpujacym, zaczyna si¢ od wysokich czqstoﬂiwoéci.y e o charsk

Uszkodzenie wzroku ' i
. 1 — postgpujace barwnikowe zw ienie  siatkowki
ograniczenie pola widzenia o charakterze obwodowym rotsienls. siutkéui,

Wspotistniejg — 5
p Ja — zaéma w '80% przypadkéw, zaburzenia réwnowagi, zmiany

‘




102 Hanna Siedlecka

5. Zespél Bardet-Biedla

Uszkodzenie shuchu — wrodzone, genetycznie uwaruxﬂcowane, typu zmystowo-
-nerwowego, roznego stopnia, moze mie¢ charakter postqpujqcy.. -
Uszkodz’enie wzroku — atypowe barwnikowe zwyrodnienie siatkowki,

70-90% przypadkéw ma charakter postepujacy. , o '
w Wspé;istni):a?q — choroby serca (75% przypadkow), nadmgmeme, hypopias,lla
narzadoéw plciowych (w 55-65%), czgste infekcje ukladu moczowego, otyfosc,

uposledzenie umystowe (70-85% przypadkow).

6. Zespol Waardenburga

Wystepuje najczesciej ze wszystkich genetycznie uwarunkowanych uszkodzen

stuchu i wzroku. ‘ )
Uszkodzenie stuchu — wrodzone, genetycznie uwarunkowane, typu zmystowo

nerwowego o réznym stopniu nasilenia. .
i — 107 $¢ teczowek.
Uszkodzenie wzroku — réznobarwno$é . o )
Wspolistnieja — antymongoidalne osadzenie oczu, zaburzenia plg;nentacp
wlosow i skory, tzw. bialy lok (bielactwo), choroba Hishprunga — magacolon.

7. Zespél Flinn-Airda

Uszkodzenie stuchu — wrodzone, genetycznie uwarunkowane, typu zmystowo-

-nerwowego o charakterze postepujacym, rozpoczyna si¢ we 1;&ft:Ztasxl}lm dziecinist-
wie, moze prowadzi¢ do uszkodzenia Sthh1;1'W stopniu giebo im. 0% oaciontin

Uszkodzenie wzroku — krotkowzrocznosé Znacznego f;topnla u o () p5 oj . -,
barwnikowe zwyrodnienie siatkowki u 20%, catkowita slepota tylko w 5% przy

adkow. - - '
’ Wspélistnieja — niedorozw¢j umystowy réznego stopnia, padaczka, zaburzenia

réwnowagi, catkowity brak wlosow, zmiany skéme zanikowe, ostabienie sity
mieéni.
8. Zespol Gorlina-Cohena

Uszkodzenie shuchu — wrodzone, genetycznie uwarunkowane, o typie prze-

wodzeniowym. o N . ‘
Uszkodzenie wzroku — nadwzroczno$é, roznowzrocznosé, zez zbiezny, ambly

opia — niedowidzenie jednego oka jako nastgpstwo zeza z'b1e2nego. .
Wspdlistnieja — znaczne zmiany rozwojowe w obrebie uk.iadu Ifostnego, Zn
ksztalcenie twarzoczaszki i uzgbienia (silnie V\fystaj ace tuki brw19we, ant;m_cé:
ngoidalne ustawienie szpar powiekowych, szeroki grzbiet nosa, nadmierne owlosi

nie ponad brwiami, mniejsza sita migSniowa)
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9. Zespot Kaeys-Sayre

Uszkodzenie stuchu — wrodzone, genetycznie uwarunkowane, typu zmystowo-
-NErwowego, rznego stopnia, moze ujawniaé si¢ w réznym wieku i mie¢ charakter
postepujacy.

Uszkodzenie wzroku — degeneracyjne zmiany w siatkowee, w 50% przypad-
kéw o charakterze fagodnym.

Wspélistnieja — niedorozwdj umystowy, uszkodzenie migsnia sercowego,

zaburzenia réwnowagi o charakterze postepujacym, niedorozwéj fizyczny,
niedowlad mie$ni oka.

10. Zespo6t Norriego

Przyczyna wystepowania zespotu jest patologiczny gen umiejscowiony na
krétkim ramieniu chromosomu X, ujawniajacy swoj patologiczny charakter jedynie
w plci meskiej.

Uszkodzenie shuchu — charakter niestaly, nie zawsze wystepuje niedostuch typu
zmystowo-nerwowego.

Uszkodzenie wzroku — postgpujacy charakter, doprowadzajacy do catkowitej
slepoty.

Wspolistnieja — uszkodzenie centralnego uktadu nerwowego, uposledzenie
umystowe,

11. Asocjacja Charge

Nazwa to akronin zbudowany z pierwszych liter uszkodzonych narzadéw:

C — colobomaH - heartA — atresio choananum,

R — retardation,

G - gential anomalies,

E —ear.

Ucho — deformacje w budowie budowie malzowiny usznej, przewodu
stuchowego zewngtrznego.

Uszkodzenie shuchu — typu zmyslowo-nerwowego, od stopnia $redniego do
glebokiego.

Uszkodzenie wzroku — brak lub niedorozwdj czgsci teczéwki lub siatkowki oka,
bez lub z zaburzeniami widzenia.

Wspélistnieja — zarosnigcie nozdrzy tylnych, stanowigce bezposrednie zagro-
zenie oddychania i Zycia dziecka w przypadku zmian obustronnych, hypoplasia
narzadéw plciowych, uposledzenie umystowe,
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12. Zespol Goldenhara

Objawami podobny do zespotu Charge. Charakterystyczna deformacja w budo-
wie twarzoczaszki, lacznie z nietypowym szkieletem nosa. Zmiany w twarzocza-
szce czesto stwarzaja trudnosci w dopasowaniu aparatéw stuchowych i okularéw.

II. DIAGNOSTYKA ZESPOLOW SEUCHOWO-WZROKOWYCH

Generalnie mozna powiedzie¢, ze na rozpoznanie zespotu wad wrodzonych
sktadaja sie:

diagnostyka kliniczna
\» przeprowadzane w jak najmtodszym wieku

diagnostyka genetyczna,/"/'

1. Diagnostyka k 1in i ¢ zn a powinna by¢ poprzedzona przesiewowymi bada-
niami ankietowymi. Obejmuja one dzieci z grupy podwyzszonego ryzyka dla
zespotéw shuchowo-wzrokowych, ktorg stanowia dzieci z wrodzonym uszkodze-
niem stuchu.

Badanie kliniczne sktada sie z badania narzadu stuchu, wzroku, réwnowagi
i innych, niezbednych badan wynikajacych z wystepujacych objawdw chorobo-
wych. W przypadku zespotu Ushera niezbedne jest badanie narzadu réwnowagi,
kwalifikujace do odpowiedniego typu zespotu.

2. Diagnostyka g e n e t y ¢ z n a, bedaca uzupetnieniem badan klinicznych,
jest niezwykle istotna. Z uwagi na poligenowos¢ w zespolach wad, mimo postgpow
biologii molekularnej, specyficzne rozpoznanie genetyczne jest ustalone zaledwie
w 5% przypadkéw mnogich anomalii.

Z uwagi na podobiefistwo objawéw i kolejno$¢ ich wystgpowania w rézyczce
wrodzonej i zespole Ushera nalezy wspomnie¢ w diagnostyce réznicowej o tej
chorobie. Szczegdlnie niebezpieczna jest rézyczka przebyta przez matke w czasie
pierwszych trzech miesiecy ciazy z uwagi na poczatek ksztaltowania si¢ narzadéw
stuchu i wzroku.

Schorzenie to moze doprowadzié u dziecka do uszkodzenia narzadu stuchu
sprzezonego z uszkodzeniem wzroku. Uszkodzenie stuchu w tym przypadku moze
mieé podobny charakter jak w zespole Ushera. Trudnosci diagnostyczne pojawiaja

sie w badaniu okulistycznym, poniewaz obraz dna oka w rozyczce i zespole Ushera
jest podobny (w stadium poczatkowym barwnikowego zwyrodnienia siatkowki).
Obecnie — dzieki szczepieniom ochronnym kilkunastoletnich dziewczat — rézyczka
wystepuje duzo rzadziej. Obserwuje si¢ wzrost zainteresowania sprzgzonymi wada-
mi w ostatnim dwudziestoleciu. Jest on catkowicie zrozumialy, a ttumaczony jest
stalym wzrostem dzieci urodzonych z mnogimi niepetnosprawnosciami.

-
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W prz’ypadku dziedzicznych uszkodzen stuchu, stanowiacych 40% wszystkich
uszkodzefi stuchu, ocenia sie, ze ghuchota lub niedoshich izolowany wystepuj | |
w 25%,' ghmhqta zas lub niedostuch jako czgé¢ zespotu wad wrodzonych —w ﬁi};;@ it |

Z}ozona nlepe}nosprawnoéé stuchu i wzroku jest wyzwaniem nie tylko dloa: il
sf'am}fch gluchoniemych, ale dla wszystkich specjalistow bioracych udzial w proce- |
sie diagnostyki, leczenia, rehabilitacji i edukacji. prese I ‘
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