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Jezi¢no-govorne sposobnosti djecaka
s parcijalnom trisomijom 7q

Emica Farago', Matea Juki¢?

Parcijalna trisomija 7q (7q) rijetka je geneticka pogrjeska definirana duplikacijom dugog kraka 7. kromosoma. Karakterizirana je
visestrukim teskocama u spoznajnom i motorickom razvoju, karakteristicnim obiljeZjima fenotipa i teskocama ucenja. Klinicka slika
Jje vrlo varijabilna i ovisi o kolicini dupliciranog segmenta.

Cili ovog rada bio je standardiziranim mjerenjima ispitati opseg receptivnog rjecnika, razumijevanje gramatike, usvojenost pred-
viestina Citanja i pisanja, govorno-motoricke i pripovjedne sposobnosti te kakvocu glasa djecaka s parcijalnom trisomijom 7q.
Djecakova dob je bila 7 godina i 10 mjeseci. Obradom podataka utvrdeno je da djecak ima smanjen opseg receptivnog rjecnika,
postize umjereno nizak rezultat na TROG-2:HR testu razumijevanja gramatike, govorno-motoric¢ke sposobnosti su narusene kao i
kakvoca glasa te su vidljive teskoce u grafomotorickoj izvedbi i zadatcima vizualne percepcije. Djecak ima usvojene neke predvjestine

¢itanja i pisanja. Uredno postignuce pokazuje na varijablama rasclambe recenice na rijec, varijabli fonemske svjesnosti i fonoloskog

imenovanja velikih i malih slova.

Kljucne rijeci: trisomija; kromosomi, kromosom 7; rje¢nik; ¢itanje; pisanje; kvaliteta glasa

uvoD

Djeca urednog razvoja slijede odredeni obrazac usvajanja
jezika, razvijaju govorno-motoricke sposobnosti koje zatim
primjenjuju u razli¢itim socijalnim situacijama i s razli¢itim
komunikacijskim partnerima. UspjeSna komunikacija tako
dovodi i do ostvarivanja drustvenih odnosa i moguc¢nosti
obrazovanja i akademskog uspjeha.

No sva djeca ne slijede uredan obrazac kako opceg, tako i
jezi¢no-govornog razvoja. Uzroci odstupanja mogu biti raz-
liciti, a jedan dio njih veZe se za kromosomske aberacije i
druga geneticka odstupanja. Suvremena medicina, velikim
napretkom na podruc¢ju dijagnostike, dolazi do otkri¢a no-
vih genetickih poremecaja te se smatra kako ¢e 10-12%
osoba tijekom svog Zivota razviti poremecaj u kojem ce na-
sliede igrati znacajnu ulogu (1).

Geneticki su poremecaji odgovorni i za 50% svih slucajeva
teskoca u ucenju (2). Do danas je u bazama podataka regi-
strirano priblizno 20 000 razli¢itih kromosomskih poreme-
¢aja (2). Parcijalna trisomija 7. kromosoma (7q) vrlo je rijetka
geneticka pogrjeska. Definira se kao duplikacija dugog kra-
ka 7q a rezultira visestrukim tesko¢ama i kasnjenjem u spo-
znajnom i motorickom razvoju. Do 2008. godine u literaturi

je opisano manje od 50 slucajeva koji se vezu za trisomiju
razli¢itih segmenata 7q, to¢nije oko 18 slucajeva bez prisut-
nih dodatnih monosomija drugih kromosoma (3). U opisa-
nim sluc¢ajevima malo je podataka o jezi¢no-govornom raz-
voju i komunikacijskim sposobnostima osoba s parcijalnom
trisomijom 7g. Ono $to je zabiljeZzeno kod vedine je prisut-
nost opceg psiho-motori¢kog zaostajanja te teskoce napre-
dovanja u cjelokupnom razvoju. Uz intelektualne teskoce,
najcesce umjerenog stupnja, u nekim opisima spominju se
jezitno-govorne poteskoce (3, 4). Tako se u opisu slucaja
djevojcice (4) navodi kako se nije odazivala na ime te kako je
njezin komunikacijski i jezicno-govorni razvoj bio izrazito
narusen, ili pak iz opisa slucaja djecaka (3) saznajemo kako je
komunikacija s okolinom bila vrlo oskudna, unato¢ pojavi
ranog gukanja i vokalizacije.
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Unato¢ malom broju detaljno opisanih slucajeva s trisomi-
jom 7q, jasno je vidljiva varijabilnost u podrucju razvoja jezi-
ka i govora. Pojava prve rijeci kod neke djece dogada se iz-
medu osamnaestog mijeseca i Cetvrte godine Zivota. Neka
su djeca pocela komunicirati znakovnim jezikom i gestama
zbog nemogucnosti usvajanja govornog jezika. Usvajanje
riecnika takoder je ispod razine oekivanog za dob te se iz-
vjeStava kako se djeca izrazavaju dvoclanim iskazima tek
nakon Seste godine Zivota (5).

Cilj i pretpostavke istraZivanja

Nisu nam poznata istraZivanja u Hrvatskoj koja su se bavila
jezi¢no-govornim sposobnostima osoba s parcijalnom tri-
somijom 7q. Stoga su se standardiziranim postupcima Zelje-
le ispitati jezino-govorne sposobnosti djecaka s parcijal-
nom trisomijom 7q te ih usporediti s normama djece ured-
noga razvoja odgovarajuce dobi. U skladu s problemima i
ciljevima istrazivanja te prijasnjim spoznajama doslo se do
ovog misljenja:

H.: Ispitanik ¢e pokazati nizu razinu postignuca u podrudju
jezi¢nih sposobnosti u odnosu na djecu urednog razvoja
iste dobi

H.: Na varijablama glasovno-govorne proizvodnje ispitanik
Ce pokazati nizu razinu izvedbe u odnosu na vrénjake ured-
Nnog razvoja.

H,: Ispitanikove predvjestine Citanja i pisanja bit ¢e nize u
odnosu na vrinjake urednog razvoja.

H,: Ispitanikova sposobnost pripovijedanja bit ¢e ispod razi-
ne ocekivanja u odnosu na djecu urednoga razvoja iste
dobi.

Opis ispitanika

N. K. je djecak u dobi od 7godina i 10 mjeseci. Prvo je dijete
u obitelji iz majcine druge trudnoce. Trudnoca je bila rizicna,
odrZavana mirovanjem i medikamentoznom terapijom od
11. tjedna. Porodaj je na termin dovrsen carskim rezom (PT
3750 g, PD 58 cm, APGAR 10/10). U dobi od pet dana djecak
je hospitaliziran zbog Suma na srcu. Prema nalazima fizijatra
vec u najranijoj dobi od tri mjeseca uocena je oskudna pre-
zentacija spontane motorike, asimetricno drzanje glave i
vrata te poviseni misi¢ni tonus na donjim ekstremitetima.
U drugoj godini Zivota dijagnosticirana mu je parcijalna tri-
somija dugog kraka kromosoma 7q (7g37?4) te gubitak hete-
rokromatina Yq11.2. Uocene su neke karakteristike koje su
opisane u djece sa sli¢nim promjenama u kariotipu kao sto
su: hipertelorizam, nisko poloZene uske, Siri korijen nosa,
sr¢ana grjeska, hipotonija i zaostajanje u psihomotornom
razvoju.

Prema nalazu psihologa na testu Bender i konstrukcijskim
zadatcima uocene se potedkoce vizualne i prostorne inte-
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gracije. Op¢i psihomotorni razvoj prema Razvojnom testu
Cuturi¢ i opce kognitivne sposobnosti ispitane BS ljestvi-
com inteligencije za djecu su u okvirima blazeg do granic¢-
nog zaostajanja. Na planu grube i fine motorike djecak je
imao poteskoca od samog rodenja. Tek u dobi od 6 godina
pocinje samostalno hodati, uz vidljivu nespretnost, a osobi-
to je nesiguran pri promjeni smjera kretanja. Podjednako se
sluzi objema rukama, uz poteskoce na planu fine motorike i
nespretniji je u testovima koordinacije. Progovorio je u dobi
od tri godine i pet mjeseci. Djecak se vodi pod logoped-
skom dijagnozom: specifitni mijesani razvojni poremecaj.
Uz spomenuto kod djecaka nalazimo i neuromotorno od-
stupanje — diparetski obrazac (HIC gr llI-PVL) ventrikulome-
galiju, HI encefalopatiju Il-lll. stupanja te strabizam. N. je u
dobi od 7 godina i 6 mjeseci krenuo u 1. razred osnovne
skole prema prilagodenom programu uz asistenta u nastavi.

Mjerni instrumenti i nacin provodenja ispitivanja

Podatci o dje¢akovim jezi¢no-govornim sposobnostima pri-
kupljani su uz pismenu suglasnost roditelja.

Jezi¢ne sposobnosti procijenjene su slikovnim testom Pea-
body receptivnog riecnika (PPVT-IlI-HR) (6), TROG testom za
razumijevanje gramatike (TROG -2:HR) (7) i Testom za pro-
cjenjivanje predvjestina ¢itanja i pisanja (PredCiP test) (8).
Artikulacijske sposobnosti ispitane su Testom artikulacije (9).
Radi provjere vokalne kakvoce ispitanika analizirane su fo-
nacije svih vokala hrvatskoga jezika. Mjerilo se maksimalno
trajanje fonacije vokala, a kakvoca glasa analizirana je pro-
gramom za akusti¢ku analizu PRAAT. Dijadohokineza (ver-
balna) ispitana je ponavljanjem kombinacije slogova /pa/,/
ta/, /ka/ te /pa-ta-ka/ maksimalnom brzinom.

1. Peabody slikovni test rje¢nika (PPVT-III-HR) (6) primje-
njuje se kao test receptivnog rje¢nika standardnog hrvat-
skog jezika i kao test procjene verbalne sposobnosti. Sadrzi
204 zadatka svrstanih u 17 nizova s po 12 ispitnih rijeci. Ni-
zovi rije¢i poredani su od laksih prema tezim. Svaki se zada-
tak sastoji od Cetiri crno-bijele ilustracije, a zadatak ispitanika
je da odabere onu koja najbolje prikazuje znacenje ispitne
rijeci koju je izgovorio ispitivac. Test je namijenjen osobama
u dobi od dvije do 90 i vise godina.

2. Testom razumijevanja gramatike (TROG -2:HR) (7) procje-
njuje se razumijevanje hrvatske gramatike s obzirom na
fleksiju, funkcionalne rijeci i njihov redoslijed. Za svaki gra-
maticki kontrast postoji blok od Cetiri zadatka, a da bi blok
bio uspjesno rijesen, potrebno je na sva Cetiri to¢no odgo-
voriti. Razumijevanje se procjenjuje sluzedi se metodom vi-
Sestrukog izbora, gdje je slika koja odgovara zadanoj receni-
ci suprotstavljena sa tri slike na kojima se recenice razlikuju
u gramatickom ili leksickom elementu. Blokovi cestica su
poredani po tezini u testu, a ako ispitanik ne uspije rijesiti
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pet uzastopnih blokova, ispitivanje se prekida. Ispitivanje
ovim testom nije vremenski ogranic¢eno. Test ima Siroku pri-
mjenjivost, jer obuhvaca dobni raspon od cetiri do 90 i vise
godina te se moZe primijeniti na razli¢itim populacijama is-
pitanika.

3. Test za procjenjivanje predvjestina ¢itanja i pisanja (Pred-
CiP test,) (8) trijazni je test za procjenjivanje djetetove jezi¢-
ne spremnosti za ovladavanjem pocetnih skolskih vjestina,
osobito ¢itanja i pisanja. PredCiP testom ispitane su vjestine
fonoloske obrade koje ukljucuju fonolosko imenovanje i
zadatke fonoloske svjesnosti (ukljucujuci i fonemsku svje-
snost), fonolosko pamcenje, sposobnost pripovijedanja te
vizualnu percepciju. Test ukupno sadrzi 15 zadataka s razlici-
tim brojem ispitnih Cestica (najmanje jedna, najvise 30). Naj-
niza donja granica kronoloske dobi ispitivanog djeteta je
pet godina i 11 mjeseci.

4. Test artikulacije (9) sluZio je za procjenu izgovornih spo-
sobnosti. Test se sastoji od Cetiriju slika sa svakodnevnim si-
tuacijama vezanih za djecju sobu, promet, kuhinju i igraliste
te popis rijeci i pseudorijeci. Procjenjuje se sposobnost arti-
kulacije glasova te pam¢enje glasovnog slijeda, grada arti-
kulatora, koli¢ina nazalnosti i zvu¢nosti.

5. Brzina pokretljivosti artikulatora u govornoj produkciji
procijenjena je zadatcima verbalne dijadohokineze (DDK),
odnosno ponavljanjem kombinacije slogova / pa-pa/, /ta-
ta/, /ka—ka/ te kombinacijom slogova /pa-ta-ka/ maksimal-
nom brzinom. Mjerilo se vrijeme potrebno za ponavljanje
20 odnosno 10 sekvencija.

6. Ispitanikove pripovjedne sposobnosti procijenjene su
analizom spontanog govora te analizom teksta dobivenog
na temelju strukturiranog poticaja (8). Prikazan je ukupan
broj iskaza te broj i vrste rijeci u spontanom govoru.

Varijable

U skladu s navedenim misljenjima odabrane su sljedece
varijable:
1. Jezi¢ne sposobnosti:
receptivni rje¢nik
razumijevanje gramatike
fonoloske sposobnosti - fonoloska obrada i fonolosko
pamcenje.
2. Govorno- glasovne sposobnosti:
artikulacijske sposobnosti
pokretljivost artikulatora
kakvoca glasa — jitter, shimmer, FO, vrijeme fonacije,
HNR (omjer signal Sum)
3. Pripovijedanje — ukupan broj recenica i rijeci, vrste rijeci,
vrijeme, trajanje iskaza.
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Metode obrade podataka

Rezultatiispitanika usporedeni su s normama za djecu ured-
nog razvoja na pojedinom testu te je napravljena kvalitativ-
na analiza. Za objektivnu akusticku analizu glasa primijenjen
je program za akusticku analizu glasa PRAAT. Rezultati su
prikazani graficki i tabli¢no.

REZULTATI | RASPRAVA
Jezicne sposobnosti
Receptivni rje¢nik

Na testu PPVT-IlI-HR (6) ispitanik je postigao izuzetno nizak
rezultat (standardizirana vrijednost 49). Od ukupno 48 rijeci
koje je trebao prepoznati djecak je prepoznao 30. Dobiveni
rezultat odgovara dobi djeteta od 4 godine i 9 mjeseci i
upucuje na ispodprosje¢nost s obzirom na dob i time potvr-
duje nase prvo (H1) mislienje. Rezultat se moZe povezati s
prije navedenim podatcima koji govore o sporijem razvoju
rie¢nika osoba s parcijalnom trisomijom 7q (5). Najmanje
poteskoca ispitanik je imao u prepoznavanju imenica (68%)
i pridjeva (100%). U kategoriji glagola djecak je prepoznao
samo 25% glagola. Jedan dio neto¢nih odgovora moze se
pripisati i manjoj ucestalosti odredenih rijeci, kao i prisutno-
sti fonoloskih i semantickih distraktora.

Razumijevanje gramatike

Razumijevanje hrvatske gramatike s obzirom na fleksiju,
funkcionalne rijeci i njihov redoslijed procijenjeno je testom
TROG-2: HR (7). Djecak je postigao umjereno nizak rezultat
koji odgovara dobi djeteta od 4 godine i 11 mjeseci.

Na prva dva bloka s nizovima recenica sa dva ¢lana i negaci-
jom ispitanik je ponudio sve to¢ne odgovore, usprkos po-
stojanju leksickih distraktora. Znacajni problemi bili su sloze-
nije strukture: reCenice s prijedlozima u i na, glagolski vid,
reCenice s tri i vise ¢lana te recenice s komparacijom u koji-
ma djecak nesustavno grijesi.

Iz navedene analize mozemo zakljuciti kako je djecak pravil-
no usvojio jednostavnije gramaticke strukture, recenice s
dva ¢lana, odnosno jednostavne neprosirene recenice. Na-
vedenim se strukturama djecak najcesce i sluzio tijekom
svog spontanog govora. Recenice s negacijom takoder je
razumio i rabio u svom ekspresivnom rje¢niku. Problem su
bile sloZenije gramaticke konstrukcije koje djecak nije razu-
mio niti se njima sluzio u ekspresivhom izri¢aju. Ovakav
obrazac nalazimo i kod skupina s intelektualnim poteskoca-
ma koje takoder imaju probleme s usvajanjem slozenijih
gramatickih struktura (10). Rijetka istraZivanja koja su se ba-
vila gramatickom kompetencijom kod osoba s parcijalnom
trisomijom 7q upucuju na znacajno kasnjenje.
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Fonoloske sposobnosti

Sposobnost fonoloske obrade izuzetno je dobar prediktor
usvajanja vjestine citanja u predskolskom razdoblju (11, 12).
Odnosi se na sposobnost primjene fonoloskih informacija
(glasova jezika) u obradi pisanog i govornog jezika (13).
Obuhvaca fonolosku svjesnost, fonolosko pamcenje i fono-
losko imenovanje, procese bitne i za prepoznavanje rijeci
(14)irazvoj citanja (15). Vise je zadataka koji se primjenjuju u
procjeni spomenutih sposobnosti.

Brzo imenovanje je mjera pristupa i brzine pristupa fonolos-
kim informacijama i ispitana je testom PredCip (8). Ispitanik
postize brzinu od 56 sekunda. Buduci da uredna brzina ime-
novanja pripada vremenskom okviru od 28 sekunda, dobi-
veni rezultati upucuju na poteskoce u brzini obrade. Ovi
problemi mogu biti povezani s pristupom leksi¢ckom sprem-
niku. Isto tako se smatra da je brzo imenovanje niz vjestina
koje ukljucuju pozornost, perceptivne i konceptualne vjesti-
ne, pamcenje, leksicke i artikulacijske vjestine. Sve to moze
rezultirati kasnijim poteskocama Citanja, jer je brzina imeno-
vanja visoko povezana s brzinom obrade i moze se tumaciti
u skladu s teorijama koje naglasavaju vaznost same auto-
matizacije kao procesa uklju¢enog u usvajanje niza vjestina
sto utjecu na Citanje (8).

Metajezi¢na svjesnost vazan je korak u predjezicnom raz-
VOju, jer upucuje na visu razinu svijesti o jeziku. Bas je rima
jedan od najranijih pocetaka u tom razvoju, a javlja se izme-
du trece i Cetvrte godine. Rezultati koje je ispitanik postigao
na zadatcima prepoznavanja rime upucuju na znacajno kas-
njenje u razvoju fonoloske svjesnosti. U rjesavanju je primi-
jenjena strategija ,pogadanja”. Na zadatcima proizvodnje i
prepoznavanja rime ponudio je jedan tocan odgovor te je
ukupan rezultat ispitanika svrstao u kategoriju loseg po-
stignuca.

Ispitanik je na raS¢lambi reCenica na rijeci postigao prosjecni
rezultat s obzirom na dob, rastavivsi to¢no cCetiri od ukupno
sedam recenica. Djecak je imao poteskoce s recenicama $to
su sadrzavale fonoloski dulje rijeci (¢okolada i autobus) koje
djeca Cesto ne percipiraju kao jednu cjelinu pa ih odvoje na
dva dijela. Takoder je uoceno tipi¢no ponasanje djece
predskolske dobi koja pri ras¢lambi prikljucuju nenaglasene
rijeci prethodnoj susjednoj naglasenoj punoznacnoj rijeci.

Zadatak slogovne ras¢lambe sastojao se od sedam zadanih
Cestica. Ispitanik je to¢no rastavio na slogove samo prvu
rije¢, Sto upucuje na to da djecak nema razvijenu vjestinu
slogovne ras¢lambe. U zadatku slogovnog stapanja poka-
zao se vrlo uspjesnim te je ponudio sve to¢ne odgovore.
Treba istaknuti da je rije¢ o najjednostavnijoj razini fonolos-
ke svjesnosti. No ukupan rezultat koji se odnosi na slogovnu
svjesnost pripada kategoriji loSeg postignuca.
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Vjestina fonemske ras¢lambe usvojena je na razini do Cetiri
elementa, dok je fonemsko stapanje usvojeno na razini do
pet elementa. Ispitanik je postigao rezultat koji gotovo od-
govara oCekivanjima s obzirom na dob. Djeca vec¢ u dobi od
pet godina vrlo lako ¢ine fonemsko stapanje i,prepoznaju”
zadane rijeci (8).

Poteskoce u fonoloskoj obradi osobito se dobro mogu uo-
¢iti u zadatcima u kojima se manipulira pseudorije¢ima i
recenicama. Na zadatku ponavljanja laznih rijeci i recenica
(8) djecak postize potprosjecne rezultate. Pri ponavljanju
rijeci ¢ini niz pogrjesaka u obliku omisija, supstitucija i meta-
teza. U ponavljanju recenica problem su bile sloZenije struk-
ture, $to je i razumljivo, jer one zahtijevaju pomno slusanje i
kodiranja u radnom pamceniju te prizivanja danih rijeci. Nizi
rezultat u ponavljanju rijeci i pseudorijeci potvrden je i u
subtestu Testa artikulacije (9).

Ukupan rezultat fonoloskog imenovanja velikih i malih tis-
kanih slova svrstavaju ispitanika u kategoriju urednog po-
stignuca.

Govorne sposobnosti

Uocene su artikulacijske poteskoce u obliku omisija, supsti-
tucija i distorzija glasova. Najvise su zahvacene skupine afri-
kata i frikativa kao supstitucije i distorzije te glasovi iz skupi-
ne sonanata (r, Ij). U djecakovom izricaju nalazili smo omisije
glasova u razli¢itim pozicijama unutar rijeci. Omisije su bile
osobito prisutne u slozenijim rijec¢ima u funkciji pojedno-
stavljenja izgovora. Te vrste izgovornih poteskoca karakte-
ristika su mlade Zivotne dobi. U govornom izric¢aju bila su
prisutna i obezvucavanja zvucnih glasova. Takva su ponasa-
nja prisutna u urednom razvoju samo tijekom ranog razvoja
govora. Nakon tri i pol godine dijete bi, ve¢ gotovo posve
ispravno trebalo razlikovati zvu¢ne od bezvucnih konsona-
nata. Tempo govora je umjereno sporiji te blaze skandiraju-
¢i, a intonacija monotona. Grada artikulacijskih organa je
uredna. Uocena je blaZe hipotona muskulatura govornog
mehanizma i slabija kontrola zra¢ne struje, zbog ¢ega izgo-
vor glasova katkad ima nazalan prizvuk. Unato¢ losijim arti-
kulacijskim sposobnostima koje upuc¢uju na nezreliji sustav,
ipak u cjelini nije znacajno narusen govorni inteligibilitet.

Trajanje fonacije ispitano je produzenom produkcijom svih
vokala hrvatskog jezika. Prosje¢na maksimalna fonacija tra-
jala je pet sekunda. Postignuti rezultat i ovdje upucuje na
ogranicenja, jer prosjecno vrijeme fonacije kod djece ured-
nog razvoja iznosi vise od 10 sekunda. Krace vrijeme fonaci-
je moze upucivati na moguce probleme na razini respiracije
ili slabiju motori¢ku koordinaciju laringealne muskulature.

Provedena je akusticka analiza fonacije vokala programom
za akusticku analizu PRAAT (Tablica 1, Slika 1).
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Tablica 1. Prikaz akustickih vrijednosti za vokale

FARAGO E., Juki¢ M. PARCIJALNA TRISOMIJA 7Q 1 JEZICNO GOVORNE SPOSOBNOSTI.

Vokal /a/ /el
Prosje¢na visina: Hz 260,187 298,390
Minim. FO: Hz 239,474 276,537
Maks. FO: Hz 278,179 311,824
Jitter (local): %* 1,243 0,322
Shimmer (local, dB): dB** 0,660 0,335
Omijer signal/ Sum (HNR)*** 13,287 21,853

* uredne vrijednosti <1%
** uredne vrijednosti < 0,5dB
*** yredan glas > 10dB

1,2 +

08 A

06 A

0,2 -+

A E | U (0}
SLIKA1. Vrijednosti jittera (%)

Usporedba fonacija svih pet vokala pokazuje neujednace-
nost izmjerenih parametara, iako je vecina njih u granicama
blizu urednih prosje¢nih vrijednosti za dob (265Hz) (16). Vo-
kal /a/ je,neutralan”imoglo se ocekivati da ¢e imati i najma-
nja odstupanja. No pokazalo se da je imao najslabiji HNR
omijer, najveci shimmerijitter (Slike 11 2) te najniZe fonacijske
visine. Ocekivane su vise fonacijske frekvencije kod “visokih”
vokala /i/i/e/ u odnosu na"niske” vokale /u/ i /o/, no dogo-
dilo se suprotno (Tablica 1). Jednim dijelom prisutni hipoto-
nus i slabija motoricka koordinacija mogli su pridonijeti
ovom rezultatu. Glas je percipiran kao blaze Suman.

Zadatci dijadohokineze primijenjeni su radi procjene maksi-
malne brzine naizmjenic¢nih pokreta artikulatora, sposobno-
sti motori¢ke govorne koordinacije i planiranja kroz brzinu
pomicanja artikulatora. Pri ponavljanju jednostavnijih kom-
binacija / pa/, /ta/, /ka/ djecak je, prema Fletcherovim nor-
mama(17), postigao blaZe ispodprosjecan rezultat. Tako je
djecaku za ponavljanje 20 sekvencija slogova /pa/ trebalo
6,3 sekunda, za slogove /ta/ 5,8 , a za slogove /ka/ 6,5 sekun-
da. Brzina ponavljanja kombinacije slogova /pa/~/ta/-ka/
deset je puta iznosila 9,2 sekunde i ulazi u kategoriju nizeg
prosjeka. Tijekom izgovaranja ispitanikov glas je bio tisi, go-
vorna brzina sporija te su uocene poteskoce s disanjem.

/i/ /u/ /o/ Prosjek
308,020 317,149 318,338 300,42
297,694 283,294 307,689 280,94
320,788 327,341 326,156 312,86
0,362 0,309 0,217 0,49
0,178 0,249 0,202 0,32
24,482 29,048 26,875 23,11
0,7

03 +
0,2 A
Hlasln
:

A E | U (0]

SLIKA 2. Vrijednosti shimmera (dB) kod vokala

Sposobnosti pripovijedanja

Ispitanikove sposobnosti procijenjene su na dva nacina:
analizom spontanog govora i analizom transkripta price
(dio PredCiP testa)(8).

Tip naracije koji se primjenjivao u dobivanju uzorka sponta-
nog govora bio je script (18). Djecak je pricao o rodendanskoj
proslavi. Izgovoreno je ukupno 10 jednostavnih pripovjednih
recenica i niti jedan slozeni iskaz u viemenu od jedne minute
i osam sekunda. Govorni uzorak sastojao se od ukupno 42
rijeci s prosje¢nom duzinom recenica od 4,2 rijeci. U izricaju
su dominirale imenice (38%), slijede glagoli (17%), prilozii pri-
jedlozi (12%) te zamjenice (9%) i veznici (5%). Odrzavanje
teme postizalo se dodatnim poticanjima i pitanjima.

U zadatku visoko strukturiranog poticanja traZilo se da na
temelju prikazanih slika u nizu djecak isprica pricu. Oceki-
valo se da ¢e prilikom pri¢anja upotrijebiti barem jednu slo-
Zenu sintakticku strukturu, ali djecak se sluzio samo jedno-
stavnim iskazima kao i prilikom svog spontanog govora. S
obzirom na analizu natuknica i pojavnica djecak je postigao
urednu leksicku raznolikost. No vazno je uzeti u obzir broj
reCenica i sve ostale analizirane elemente. Likovi su bili
oznaceni pokaznim zamjenicama, recenice su bile jedno-
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stavne neprosirene. Kod djece urednog razvoja ocekuje se
da ¢e prije polaska u $kolu tijekom pripovijedanja postivati
redoslijed te od triju traZzenih strukturnih elemenata oznaciti
najmanje dva, i to likove i problem, ili problem i rjesenje (8).
Pripovijedanje bi se trebalo odvijati na posve strukturalan
nacin te bi se s porastom Zivotne dobi trebao povecavati
kompletan broj epizoda (19). Prica je ispri¢ana pravilnim re-
doslijedom, no likovi, problem, rjesenje i ishod price nisu
oznaceni. Analiza spontanog govora i transkripta price upu-
¢uju na nizu razinu pripovjednih sposobnosti ispitanika u
odnosu na dob i time se potvrduje hipoteza H,.

Unatoc inferiornijoj strukturi pripovjednog izri¢aja djecak je
sposoban voditi krace razgovore i donekle odrzavati temu,
samostalno postavljati pitanja sugovorniku i logi¢no na njih
odgovarati. Cak je i samostalno inicirao komunikaciju s po-
znatim i nepoznatim osobama. Razgovori su vec¢inom krat-
ko trajali, bili su jednostavnih iskaza, oskudnog rje¢nika uz
gramaticke pogrjeske te cesto i telegrafskog” stila izricaja.

ZAKLJUCAK

Klinicka obiljezja koja se mogu uociti kod djecaka i koja ga
povezuju s ostalim opisanim slu¢ajevima parcijalne trisomi-
je 7q obiljezja su fenotipa poput: nisko polozenih i izboce-
nijih uski, spojenih duzih obrva, malog nosa i strabizma lije-
vog oka. Postoje poteskoce na planu fine i grube motorike,
intelektualne poteskoce (od grani¢no prema lakoj) te ab-
normalnosti genitalno-urinarnog trakta. Djecak je izrazito
kasno progovorio. No unatoc inicijalnom znacajnom zao-
stajanju, djecak je u ispitanim jezi¢no-govornim sposob-
nostima dostigao razinu rezultata u rasponu od blaze ispod-
prosjecnosti do razine urednog postignuca. Treba istaknuti
da djecak zivi u vrlo poticajnom okruzenju te je vrlo rano
ukljucen u redovite terapijske postupke (logopedske, fizio-
terapeutske), 5to je zacijelo pridonijelo opéem, spoznajnom
i komunikacijskom razvoju.

Opisani slucaj dokazuje da parcijalna trisomija 7q nije nuzno
povezana s izostankom jezika i govora. Ovo istrazivanje
moze samo potvrditi razli¢itosti unutar populacije s parcijal-
nom trisomijom 7q. Potvrdeno je izrazito kasnjenje u jezic-
no-govornom razvoju, ali isto je tako upozoreno na vaznost
pravodobnog poticanja i intervencije u svim podrucjima
razvoja radi maksimalnog razvoja potencijala pojedinca.

U vrijeme ovog istrazivanja djecak je krenuo u prvi razred
redovite osnovne skole uz asistenta u nastavi i dobro se
uklopio te ostvaruje relativno dobru verbalnu komunikaciju
sa ¢lanovima obitelji i prijateljima.

Kratice:

PPVT-III-HR - Peabody slikovni test receptivnog rje¢nika
TROG -2:HR - test za razumijevanje gramatike
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PredCiP — test za procjenjivanje predvjestina citanja i pisanja
DDK - verbalna dijadohokineza

FO — fundamentalna frekvencija

HNR — omjer signal/Sum
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SUMMARY

Speech and language abilities
in a boy with partial trisomy 7q

Emica Farago, Matea Jukic

Partial trisomy on chromosome 7 (7q) is a rare condition resulting from duplication of the 7q long arm. It is usually associated with
delayed psychomotor development, characteristic phenotypic features and profound learning disabilities. The clinical picture is
highly variable and depends on the size of duplicated segments. The aim of this study was to examine the range of receptive
vocabulary and understanding of grammar, acquisition of early reading and writing skills, speech and motor skills, voice quality and
narrative abilities in a boy with partial trisomy 7q. The child’s chronological age during the study period was 7 years and 10 months.
Data analysis showed that the boy had a reduced range of receptive vocabulary and achieved low scores on the test of grammar
reception (TROG-2: HR). His speech and motor skills were impaired, as well as his voice quality. The boy had acquired some early
reading and writing skills. He showed good results in the variables of breaking down sentences to words, variable of phonemic

awareness and phonological naming of uppercase and lowercase letters.

Key words: trisomy; chromosomes, chromosome 7; vocabulary; reading; writing; voice quality
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