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EFEKTY POSTEPOWANIA FIZJOTERAPEUTYCZNEGO U DZIECKA
Z ZESPOLEM DI1AS-LOGAN W WIEKU OD 7. DO 23. MIESIACA

Effects of physiotherapeutic management in a child with Dias-Logan
syndrome from 7 to 23 months of age

Wprowadzenie

Zespo6t Dias-Logan stanowi bardzo rzadka chorobg genetyczna. To zabu-
rzenie rozwoju intelektualnego powigzane ze stezeniem hemoglobiny ptodowe;j
(HbF). Zespot jest wywotany przez patogenne warianty BCL11A i dziedzi-
czony w dominujgcy autosomalny sposob [1]. Chorobe wykryto niedawno
[2]. W literaturze opisano 29 przypadkéw, z ktorych wiekszos¢ (28/29) przy-
pisano mutacjom de Novo [1].

Zrodto choroby stanowi nieprawidtowa ekspresja biatka BCL11A, ktora
odpowiada za zaburzenie cyklu komorkowego, apoptozy 1 naprawy komorek
DNA w komorkach [3]. Wywotuje zaburzenia neurorozwojowe, dysmorficzne
rysy twarzy i zaburzenia rozwoju jezyka. Bagheri i in. ustalili, ze XPOI, REL
1 BCL11A to geny, ktére moga powodowac zespot mikrodelecji chromosomu
2pl16.1-p15'. Dias i wsp. wykazali, ze haploinsufficiency BCL11A u myszy

1 Cechy mikrodelecji chromosomu 2p16.1p15, zespotu neurorozwojowego to: opézniony rozwoj psy-
chomotoryczny, mowy i jezyka, niepelnosprawnos¢ intelektualna, dysmorfia czaskowo-twarzowa,
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to przyczyna uposledzenia funkcji poznawczych, nieprawidtowych zachowan
spotecznych, malogtowia, nieprawidtowych profili transkrypcyjnych w korze
i hipokampie. Powigzano haploinsufficiency BCL11A z zaburzeniami neuro-
rozwojowymi oraz niepetnosprawnoscia intelektualnag [2].

Zespol Dias-Logan charakteryzuje si¢ niepetnosprawnoscig intelektu-
alng (r6znego stopnia), hipotonig noworodkowa (skutkujaca opdznieniem tzw.
,kamieni rozwoju” w zakresie motoryki), matoglowiem, typowa mimo zmien-
nos$ci cechg twarzoczaszki (plaska srodkowa czescig twarzy, matymi nozdrzami,
specyficznym wygladem gornej 1 dolnej wargi, anomaliami ucha zewng¢trznego,
zezem, niebieskg barwg twardowki w niemowlgctwie), problemami behawioral-
nymi (powtarzajace si¢ zachowania, zaburzenia ze spektrum autyzmu), bezobja-
wowym utrzymywaniem si¢ hemoglobiny ptodowej, op6znieniem rozwoju jezyka
lub/i dyspraksja, wiotkoscig stawow. U niektorych os6b wystapity opdznienia
wzrostu, drgawki (napady), zaburzenia snu [4]. Wedlug Dias 1 wsp., badane
osoby z niepelnosprawnoscig intelektualng z mutacjami de novo w BCL11A
cechowaly si¢ wiotkos$cig stawow (87%), zezem (100%), matogtowiem (55%),
cienkg gbrng wargg i ptaska srodkowa czgécia twarzy, nieprawidtowo$cig w uchu
zewnetrznym (62%) [2]. Moze takze doj$¢ do nieswoistych wad rozwojowych
osrodkowego uktadu nerwowego i encefalopatii padaczkowej [1].

Postgpowanie w zespole Dias-Logan jest objawowe, obejmuje terapi¢ neuro-
rozwojowa, edukacj¢ 1 kompleksowa rehabilitacje.

Cel pracy to przedstawienie przebiegu i wynikow postepowania fizjotera-
peutycznego wobec dziewczynki z zespotem Dias-Logan.

Opis przypadku

Dziewczynka urodzita si¢ w kwietniu 2020 roku, w 40. tygodniu cigzy
w wyniku porodu sitami natury. Nie robila postepoéw w ramach rozwoju moto-
rycznego, dlatego w 6. m.z. miata pierwszy kontakt z fizjoterapeuts. Stwierdzono
u niej obnizone napi¢cie mi¢$ni brzucha, asymetri¢ ciata (skracanie lewej strony
ciala), asymetryczny skret glowy 1 odginanie tulowia. W wyniku obnizonego
napigcia centralnego doszto u dziewczynki do kompensacji z napigciem migséni
obwodowych. Dziecko napinalo konczyny gorne i1 zaciskalo palce u stop. Nie

malogtowie, hipertelotyzm, opadajace szparki powiekowe, szeroki rdzen nosa, cienka gorna warga
i wysokie podniebienie, zaburzenia widzenia, zez, zachowania autystyczne, niski wzrost, pachygyria,
hipoplastyczne cialo modzelowate, inne wady rozwojowe mézgu i narzadéw (np. anomalie nerek,
kamptodaktylia).
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umiato obroéci¢ si¢ na brzuch. Miato stabg motywacje¢ do dziatania. Ponadto
dziewczynka cechowatla si¢ stabym odbiorem bodzcéw zewnetrznych, co nega-
tywnie oddziatywalo na jej motoryke i stanowito zrédto zaburzenia integracji
sensomotorycznej.

Dziewczynka potrzebowata instytucjonalnego wsparcia rozwoju. Uczestniczyla
W programie wczesnego wspomagania rozwoju, obejmujacym zajgcia logope-
dyczne i integracji sensorycznej. Dziewczynke poddano terapii fizjoterapeu-
tycznej z wykorzystaniem metody NDT Bobath, Vojty 1 integracji sensoryczne;j.
Terapia dziecka odbywala si¢ raz w tygodniu w gabinecie. Ustalono, Ze jej mama
bedzie codziennie ¢wiczy¢ z cérka w domu.

U dziewczynki rozwdj intelektualny i emocjonalny cechowat si¢ znacznym
opoznieniem. Na ten proces silnie oddziatywata staba motywacja dziecka do
dziatania, ktorej zrodtem byto niewlasciwe (zle) przetwarzanie bodzcoé6w naply-
wajacych ze §wiata zewngtrznego. W wieku 3 lat dziewczynka wypowiadata
pojedyncze wyrazy. Nie budowala zdan. Uczeszczata do ztobka. Wedtug opinii
psychologa, jej rozwoj cechowat si¢ opo6znieniem. Byl typowy dla dziecka w 19.
m.z. Stwierdzono u dziewczynki uposledzenie w stopniu umiarkowanym.

Obecnie dziecko nadal jest objete wsparciem w ramach wczesnego wspo-
magania rozwoju. Uczestniczy przede wszystkim w zajeciach logopedycznych
oraz integracji sensorycznej. Dziewczynka to pogodne, u§miechnigte dziecko,
ktore laczy z mamg silna wiez emocjonalna.

Program postepowania fizjoterapeutycznego

Program postgpowania fizjoterapeutycznego opracowano na podstawie oceny
funkcjonalnej dziecka w 6. m.z. Jego celem byt rozwoj potencjatu dziecka 1 prze-
ciwdziatanie skutkom zaburzen neurologicznych.

W pracy z dzieckiem postuzono si¢ metodami NDT-Bobath, Vojty oraz
integracji sensorycznej. Pierwsza z nich to metoda rehabilitacji o charakterze
neurorozwojowym, ktora stuzy nauczeniu dziecka ruchow zblizonych do prawi-
dtowych 1 niezb¢dnych do normalnego zycia. Za pomocg ¢wiczen ruchowych
1 stopniowemu usprawnianiu zwigksza si¢ wlasng aktywnos$¢ dziecka [5]. Metoda
Vojty wspiera diagnostyke i terapi¢ dziecka za pomoca konkretnych ¢wiczen
czynnych. Za pomocg odruchowego pobudzenia do pracy zostaja wigczone
wszystkie migsnie poprzecznie pragzkowane organizmu, co prowadzi do aktywnej
pracy i zmiany napig¢cia w aparacie ruchowym oraz migsni: artykulacyjnych,
j¢zyka (odpowiedzialnych za Zzucie i mowe), wokot galki ocznej 1 pgcherza
moczowego [6]. Integracja sensoryczna to kompleksowa metoda terapeutyczna,
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wykorzystujaca uktad dotykowy, czucie gtebokie 1 uktad przedsionkowy, aby
ksztattowac¢ procesy percepcji wzrokowej, stuchowej oraz ich koordynacje.
Dzig¢ki temu dziecko moze odczuwac, rozumie¢ i porzadkowac informacje,
jakich doswiadcza za pomoca zmystow z otoczenia i wlasnego organizmu [7,8].

Dla opisu rezultatow postepowania fizjoterapeutycznego i postepu rozwoju dziecka
wykorzystano globalng ocen¢ wzorcow ruchowych (GAI), opracowang przez H. Prechti.
To standardowa metoda diagnostyczna, ktéra umozliwia prognozowanie rozwoju
motorycznego niemowlgcia. Za jej pomocg uzyskuje si¢ jakosciowa oceng globalnych
wzorcow motorycznych, rzetelny i obiektywny szacunek funkcjonowania OUN we
wczesnym okresie rozwoju dziecka.

W 7. m.z. wdrozono postgpowanie fizjoterapeutyczne z wykorzystaniem metod
NDT-Bobath, Vojty oraz integracji sensorycznej. Na poczatku stycznia 2021 roku dziew-
czynka potrafita samodzielnie wykona¢ obrét na brzuch, ale podpoér na przedramionach
byt mato stabilny (tab. 1). Od 12. m.z. samodzielnie wykonywata wysoki podpér. W 15.
m.z. z podporu przeszta do siadu bokiem. W 17. m.z. zaczgta raczkowac, a po miesiacu
— chodzi¢ krokiem odstawno-dostawnym przy podporze. W 22. m.z. dziewczynka
chodzila prowadzana za r¢ke. Samodzielne, pewne chodzenie rozpoczeta w 27. m.z.

Tab. 1. Rodzaje i czas stosowania roznych rodzajow diet przez respondentow

Czas uzyskania sprawnosci

Sprawnos$é (kamienie milowe) Czas osiagnigcia Dziecko
(miesigc zycia)

umiejetnosci Sredni czas
(miesiac zycia)

Przewraca si¢ z plecéw na brzuch

Siada samodzielnie

Podciaga si¢ do stania

Raczkuje

Wykonuje 3 kroki samodzielnie

Zrédlo: opracowanie wlasne na podstawie [Pusz B., Stoiriska B., Wybrane]

W analizie globalnej oceny wzorcéw ruchowych (GAI) dziecka w wieku od 7.
do 23. m.z. uwzgledniono cztery jej domeny, czyli wskazniki aktywnosci w zakresie
kontroli posturalnej (Al 1) i motorycznej (Al 2), wskazniki aktywno$ci w zrgcznos$ci
(Al 3) i samoobstugi (Al 4).

Wartosci wskazanych wskaznikow wykazywaty wahania, lokujac si¢ najcze-
$ciej na poziomie $rednim (tab. 2). Okresowo poziom wskaznika aktywnosci
w zakresie kontroli posturalnej i motorycznej oraz wskaznika aktywnosci
w zrecznosci obnizat si¢ do poziomu niskiego (wyk. 1, tab. 2). Ten proces nalezy
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Wyk. 1. Wskazniki aktywnosci dziecka w wieku od 7. do 23. miesigca Zycia

Legenda: Al 1 — wskaznik aktywnoSci w zakresie kontroli posturalnej, Al 2 — wskaznik aktywnosci
w zakresie kontroli motorycznej, Al 3 — wskaznik aktywnosci w zrecznosci, Al 4 — wskaznik aktywnosci
w zakresie samoobstugi

Zrodto: opracowanie wlasne

wigzac¢ z cechami deficytow zespotu Dias-Logan i prawdopodobnie brakiem
systematycznej, zaleconej stymulacji rozwoju w srodowisku rodzinnym. W rezul-
tacie warto$¢ GAI miescita si¢ w przedziale od 1,9 do 2,8 punktu, ilustrujac
zasadniczo $redni poziom globalnej aktywnosci dziecka (wyk. 2). Jej najnizszy
poziom odnotowano w 15.1 17. m.z., a najwyzszy w 7. m.z.

Tab. 2. Poziom aktywnosci dziecka w wieku od 2 do 23 miesigcy

Wskazniki aktywnosci dziecka

Wskaznik Wskaznik
aktywnosci aktywnosci
w zakresie w zakresie aktywnosci
kontroli kontroli W zrecznosci . aktywnosci
samoobstugi (GAI)

posturalnej motorycznej (AI3) (Al 4)

Wskaznik
aktywnosci
w zakresie

Globalny
wskaznik

Wiek dziecka Wskaznik

(w miesiacach)

(A1 1)

(Al2)

Sredni Sredni Sredni Sredni Sredni
Sredni Sredni Sredni Sredni Sredni
Sredni Sredni Sredni Sredni Sredni
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Wskazniki aktywnosci dziecka

Wskaznik Wskaznik Wskaznik

Wiek dziecka aktywnosci aktywnosci Wskaznik Globalny

aktywnosci
w zakresie
samoobstugi
(Al 4)

wskaznik
aktywnosci
(GAI)

(w miesiacach) w zakresie w zakresie aktywnosci
kontroli kontroli w zrecznosci
posturalnej motorycznej (Al 3)
(Al 1) (Al 2)

Sredni Sredni Sredni Sredni Sredni
Niski Sredni Sredni Sredni Sredni
Niski Sredni Sredni Sredni Sredni
Niski Sredni Sredni Sredni Sredni
Sredni Niski Niski Sredni Sredni/niski
Niski Niski Niski Sredni Niski
Niski Niski Sredni Sredni Sredni/niski
Niski Sredni Niski Sredni Sredni
Sredni Sredni Sredni Sredni Sredni
Sredni Sredni Sredni Sredni Sredni
Sredni Sredni Sredni Sredni Sredni
Sredni Sredni Sredni Sredni Sredni
Sredni Sredni Sredni Sredni Sredni
Sredni Sredni Sredni Sredni Sredni

Zrodto: opracowanie wltasne
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Wyk. 2. Globalny wskaznik aktywnosci (GAI) dziecka w wieku od 7 do 23 miesigca zycia

Legenda: Al 1 — wskaznik aktywnoSci w zakresie kontroli posturalnej, Al 2 — wskaznik aktywnosci
w zakresie kontroli motorycznej, Al 3 — wskaznik aktywnosci w zrecznosci, Al 4 — wskaznik aktywnosci
w zakresie samoobstugi

Zrodlo: opracowanie wlasne
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Dyskusja

Fizjoterapeutyczna opieka nad dzie¢mi z rzadkimi genetycznymi choro-
bami powinna by¢ zindywidualizowana. Kiedy zostaje nig objete dziecko
przedwczesnie urodzone, jej podstawe stanowig opinie 1 zalecenia specja-
listow. Umozliwiajg opracowanie indywidualnie dobranego programu
wczesnej interwencji fizjoterapeutycznej. Dokonuje si¢ oceny wcze$niaka
na podstawie wieku kalendarzowego i skorygowanego (liczonego od daty
planowanego porodu w 40. tygodniu cigzy). Przedwczesne urodzenie i rzadka
choroba genetyczna moze op6zni¢ rozw0j dziecka i przyczyni¢ si¢ do wysta-
pienia réznych powiklan. Moze ono potrzebowaé pomocy rozwojowej
1 szczegolnego nadzoru medycznego do co najmniej 3. roku zycia [9,10].
Wdrazanie i dostosowywanie procesu fizjoterapeutycznego do potrzeb dziecka
moze napotykac trudnosci, ktoérych zrodtem jest jego postawa i zachowanie,
okazywany opor. Wezesnemu wspomaganiu dziecka (w tym przedwczesnie
urodzonego) oraz z zespotem wad genetycznych stuza liczne i zr6Zznicowane
formy 1 metody neurorozwojowe. Zalicza si¢ do nich m.in. metody Castillo
Moralesa, NDT-Bobath, Vojty czy integracji sensorycznej [11]. W badaniu
Pawlak i wsp. dziecko z zespotem Cri du Chat zostato objete programem
usprawniajacym, ktory obejmowat fizjoterapie z uzyciem metod neurorozwo-
jowych: NDT-Bobath oraz Vojty [12]. W analizowanym przypadku dziecka
z zespotem Dias-Logan postuzono si¢ metodami: NDT-Bobath, Vojty oraz
integracji sensoryczne;j.

W literaturze przedmiotu brakuje opisu postepowania fizjoterapeutycznego
wobec dzieci z zespotem Dias-Logan. Wyeksponowano w nich opdZnione osia-
ganie kamieni milowych [2]. Dias i wsp. scharakteryzowali 10 0osob z niepel-
nosprawnoscig intelektualng z mutacjami de novo w BCL11A. Cechowaty si¢
ogolnym opdznieniem kluczowych momentow rozwoju. U czeéci z nich doty-
czylo umieje¢tnosci samodzielnego siedzenia. Badane osoby nabytly ja miedzy
7.a12. m.z. [13] Lovrecic 1 wsp. przedstawili przypadek chtopca, ktory w 11.
m.z. samodzielnie siedzial. W niniejszym artykule opisano przypadek dziew-
czynki, ktora t¢ umiejetno$¢ opanowata w 14. m.z. Lovrecic i wsp. ustalili, ze
chlopiec zaczat chodzi¢ w 21. m.z. W tym artykule omdéwiono przyktad dziew-
czynki, ktora w 22. m.z. chodzita prowadzona za r¢ke¢, a samodzielnie zaczela
chodzi¢ w 27. m.z. [14].
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Whioski

Przedstawiony opis dziewczynki z zespotem Dias-Logan ilustruje skuteczny

proces wspierania rozwoju motorycznego za pomoca wczesniej wdrozonego
programu postgpowania fizjoterapeutycznego, ktorego podstawg stata si¢ rzetelna
ocena funkcjonalna dziecka. Jego kontynuacja powinna zapewni¢ mu lepsze
warunki rozwojowe i1 szans¢ na dalsza poprawe. Takim dzieciom nalezy zagwa-
rantowa¢ dtugoterminowa, interdyscyplinarng opieke dla ich efektywnego i holi-
stycznego wsparcia. W czasie oddzialywania fizjoterapeutycznego wspomagano
rozw0j dziewczynki, uwzgledniajac jej potencjat i potrzeby, w tym: ruchu,
bezpieczenstwa i mitosci.
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STRESZCZENIE:

Wstep: Cel pracy to przedstawienie przebiegu i wynikow postepowania fizjoterapeutycznego wobec
dziewczynki z zespotem Dias-Logan.

Material i metody: Opisano rozwoj dziewczynki z zespotem Dias-Logan, ktorg od 7. do 23. miesigca zycia
poddawano postepowaniu fizjoterapeutycznemu z wykorzystaniem metod NDT-Bobath, Vojty oraz inte-
gracji sensorycznej. Oceny tego postepowania dokonano za pomocg globalnej oceny wzorcoéw ruchowych.
Wyniki: Postepowanie fizjoterapeutyczne pozytywnie wptyneto na stan pacjentki z deficytami rozwojo-
wymi, ktorych zroédlem byt zespot Dias-Logan. Dziecko osiagneto z opdznieniem podstawowe kamienie
milowe w rozwoju ruchowym.

Whioski: Podjecie wezesnej rehabilitacji ma kluczowe znaczenie we wspomaganiu dzieci z rzadkimi
zaburzeniami genetycznymi typu zesp6l Dias-Logan. Trzeba im zapewni¢ dlugoterminowa, interdyscy-

plinarng opieke, aby skutecznie i holistycznie wspierac ich rozwoj.

Stowa kluczowe: zespot Dias-Logan, metoda NDT-Bobath, metoda Vojty, integracja sensoryczna, globalna

ocena wzorcoOw ruchowych

ABSTRACT:

Introduction: This thesis aims to present the conduct and results of the physiotherapy treatment of a girl
with Dias-Logan syndrome.

Material and methods: The description of the development of a girl with Dias-Logan syndrome, who
from the age of 7 to 23 months was a subject of physiotherapeutic treatment using NDT -Bobath, Vojta’s,
and sensory integration methods. This treatment was evaluated using a global assessment of motor perfor-
mance patterns.

Results: Physiotherapeutic treatment positively impacted the patient's condition with developmental defi-
cits, the source of which was Dias-Logan syndrome. The child achieved basic milestones in motor deve-
lopment with delay.

Conclusions: Undertaking early rehabilitation is crucial in supporting children with rare genetic disor-
ders like Dias-Logan syndrome. They need to be provided with long-term, multidisciplinary care to effec-

tively and holistically support their development.

Keywords: Dias-Logan syndrome, NDT-Bobath method, Vojta method, sensory integration, global assess-

ment of movement patterns
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