Logopedija, Vol. 13, No.2 (prosinac 2023.)

67

Nevena Vucinac Zelié¢ Prader-Willijev sindrom
Klinicki bolnicki centar Osijek, Klinika za pedijatriju - Ob ilj eij a, komunikaCij a,

Josipa Huttlera 4, Osijek . ]
jezik i govor

Prader-Willi Syndrome - Characteristics,
Communication, Speech and Language

Pregledni rad: UDK: 616-053.2-056.36:159.946.3 DOI: https://doi.org/10.31299/10g.13.2.3

Sazetak

Prader-Willijev sindrom sloZeni je genetski poremedaj iz skupine rijetkih bolesti. Nastaje zbog
nedostatka izrazaja o¢evih gena na 15. kromosomu. Pojavnost se procjenjuje u omjeru od 1:12.000 do
1:15.000. Javlja se i kod muskaraca i Zena u podjednakom broju (International Prader-Willi Syndrome
Organisation, 2009). Osobe kod kojih je utvrden Prader-Willijev sindrom karakterizira neonatalna
hipotonija, hiperfagija, prekomjerna tjelesna tezina, nepotpun spolni razvoj, usporen rani motoricki
razvoj, nizak rast, intelektualne teskoée, problemi u ponasanju, teskoée u razvoju jezika i govora.
Simptomi i tezina Prader-Willijeva sindroma mogu se razlikovati od osobe do osobe. Mnoge znacajke
poremedaja su nespecifi¢ne, a druge se mogu razvijati polako tijekom vremena ili mogu biti neupadljive.
Veéina provedenih istrazivanja usredotodena je na medicinske, genetske i bihevioralne aspekte ovog
sindroma, dok su rijetka istraZivanja o jezi¢nim i govornim sposobnostima osoba s Prader-Wilijevim
sindromom. Jezi¢ne i govorne sposobnosti uvelike se razlikuju po teZini i vrsti prisutnih teskoca.
Razumijevanje obiljezja Prader-Willijeva sindroma olaksat ¢e stru¢njacima planiranje podrske. Ciljevi
ovog rada su pregledati i sazeti dio literature o komunikacijskim, jezi¢nim i govornim sposobnostima
osoba s Prader-Wilijevim sindromom, opisati obiljezja koja mogu pridonijeti tesko¢ama u socijalnoj
komunikaciji, promijenjenom glasu, jezi¢noj i govornoj funkciji, te u skladu s time predloziti moguée
smjernice u logopedskoj podrici. Osim toga, istaknut ¢e se i utjecaj bolesti na obitelj oboljelog.

Abstract

Prader-Willi syndrome is a rare, complex genetic disorder. It is caused by the loss of function of paternal
genes on chromosome number 15. The condition occurs in one out of every 12,000-15,000 births
and affects equal number of males and females (International Prader-Willi Syndrome Organisation,
2009). Prader-Willi syndrome is characterized by neonatal hypotonia, obesity, hypogonadism, delayed
early motor development, low growth, intellectual disability, behavioral problems as well as speech and
language difficulties. The symptoms and severity of Prader-Willi syndrome can vary from one person
to another. Many features of the disorder are nonspecific while others may develop slowly over time
or can be subtle. The most of research has been focused primarily on medical, genetic, and behavioral
aspects of the syndrome. There is limited information available regarding speech and language abilities
of individuals with Prader-Willi syndrome. The speech and language skills of individuals with Prader-
Willi syndrome differ greatly in the severity and type of deficits that they present. The understanding
of features of Prader-Willi syndrome will facilitate the planning of appropriate support. The aim of
this paper is to review and summarize part of literature on the communication, speech and language
abilities of individuals with Prader-Willi syndrome, and to describe features that may contribute to social
communication problems, altered voice, speech and language function as well as to suggest possible
strategies of speech and language support. In addition, the impact of the disease itself on the family of

the patient will be highlighted.
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UVOD

Prema podacima Europske organizacije za rijetke bolesti
(EURORDIS), evidentirano je viSe od 6000 razli¢itih rijetkih
bolesti od kojih boluje 30 milijuna ljudi u Europi (EURORDIS
- Rare Diseases Europe, 2023). Medu njima je oko 50 % djece.
Vecina rijetkih bolesti, njih 80 %, genetski je uvjetovane
etiologije. Rijetke se bolesti javljaju kod manje od 5 pojedinaca
na 10.000 osoba, $to je omjer 1:2000 (Hrvatski zavod za javno
zdravstvo, 2022).

Procjenjuje se da je u Republici Hrvatskoj oko 250.000
oboljelih od rijetkih bolesti. To¢ni i sveobuhvatni epidemioloski
i/ili statisticki podaci o rijetkim bolestima u Republici Hrvatskoj
ne postoje (Iv¢i¢, 2020).

Jedna od rijetkih bolesti jest Prader-Willijev sindrom.
Patogeneza ovog slozenog genetskog poremedaja javlja se
zbog nedostatka aktivnih ocevih gena odredene kromosomske
regije na 15. kromosomu (15q11-q13) (Citak, 2018).
Javlja se kod muskaraca i zena, neovisno o spolu i rasi.
Pojavnost se procjenjuje u omjeru od 1:12.000 do 1:15.000
(International Prader-Willi Syndrome Organisation, 2009).
Prema nesluzbenim podacima, u Republici Hrvatskoj postoji
pedesetak osoba s Prader-Willijevim sindromom. Smatra se da
je brojka i veéa, jer pojedincima jo$ nije postavljena dijagnoza
Prader-Willijeva sindroma. Rijetki sindromi u dje¢joj dobi,
unato¢ svojoj specifi¢noj klinickoj slici, ¢esto ostanu godinama
neprepoznati. Rana je dijagnoza vrlo vazna, kako bi se $to
ranije moglo zapodeti s odgovaraju¢om terapijom i stru¢nom
podrskom te se omogudilo da dijete dosegne svoj puni
potencijal sa $to manje nedostataka bilo koje vrste (Bjezancevié
i sur, 2020). Medutim, informacije o specificnim rijetkim
bolestima ¢esto su i nedostupne pa je potreba za ovim znanjem
prisutna ne samo kod pacijenata i njihovih obitelji, nego i medu
stru¢njacima i tijelima drzavne uprave. Vazna je edukacija i
informiranost stru¢njaka, oboljelih i $ire populacije, prevencija
i rano otkrivanje rijetkih bolesti, integrirana zdravstvena i
socijalna zaStita, te promoviranje istrazivanja u podrudju
rijetkih  bolesti (Ministarstvo zdravlja Republike Hrvatske,
2015). Lijecenje i struéna podrska osoba s Prader-Willijevim
sindromom  zahtijeva multidisciplinarni tim koji ukljucuje
pedijatra,  geneticara,  endokrinologa,  gastroenterologa,
fizijatra, psihijatra, pulmologa, psihologa, logopeda, radnog
terapeuta, fizioterapeuta i prema potrebi drugih specijalista.
Cesto nedostaju odgovarajuée zdravstvene usluge i kvalificirani
stru¢njaci. Terapijske su mogudnosti ograni¢ene, posebno
ako se kasno dijagnosticira (LeSovi¢, 2017). Nerijetko je na
roditeljima sva teZina, od traganja za dijagnozom, do dobivanja
informacija i potrebne podrske. Rodenje djeteta s teSkoéama
u razvoju donosi velike izazove i roditeljima i cijeloj obitelji.
Takvo roditeljstvo se moze nazvati “neizvjesnim putovanjem”
(Seligman i Darling, 2007). Stoga je vazno prikupljanje i
Sirenje to¢nih informacija prilagodenih potrebama stru¢njaka,
pacijenata i njihovih obitelji, $to je kljuéno za unapredenje
brige za zdravlje osoba kojima je utvrdena rijetka bolest.

U ovom su radu opisana obiljezja Prader-Willijeva sindroma
s naglaskom na obiljezja komunikacije, jezika i govora kod ove
populacije. Poznavanjem njihovih obiljezja mozemo olaksati
diferencijalnu dijagnostiku, ali i stvaranje plana logopedske

podrske.
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Obiljezja Prader-Willijeva sindroma

Skup obiljezja kod Prader-Willijeva sindroma prvi put
su opisali $vicarski pedijatri Prader, Labhart i Willi 1956.
godine, po kojima je sindrom i dobio ime. Fenotipska obiljezja
uklju¢uju manje dismorfije lica (smanjen bifrontalni promjer,
vjedni rasporak bademastog oblika, tanka gornja usna), nizak
rast, male i uske $ake s ravnim ulnarnim rubom, mala stopala,
koljena u valgusu, hipopigmentirana koza i kosa (Tomac, 2015).
Klini¢ka slika Prader-Willijeva sindroma znatno se razlikuje s
obzirom na prisutne klini¢ke manifestacije, od kojih je ve¢ina
povezana s hipotalami¢nom disfunkcijom. “Poremecena
endokrina funkcija hipotalamusa dovodi do hipogonadizma,
insuficijencije nadbubrezne Zlijezde, manjka hormona rasta i
hipotiroidizma” (Tomac, 2015, str. 18).

Prenatalno i neonatalno razdoblje obiljezeno je
hipotonijom. Ve¢ intrauterino hipotonija dovodi do smanjenih
pokreta fetusa, polihidramnija i abnormalnog poloZaja fetusa
pri porodu, Sto zahtijeva instrumentalno dovr$enje poroda
ili carski rez (Cassidy i Driscoll, 2009). Pri rodenju dijete
obi¢no ima nisku porodajnu tezinu, te izrazitu hipotoniju
cijelog tijela, letargiju, nenapredovanje na tezini, oslabljen
refleks sisanja, tihi pla¢ (Tomac, 2015). Stoga neonatalno
razdoblje zahtijeva enteralnu prehranu, odnosno postavljanje
nazogastri¢ne sonde (NGS), kako bi se prevenirao nastanak
tezih zdravstvenih posljedica (aspiracija). Logopedski postupci
za vrijeme trajanja enteralne prehrane usmjereni su na
stvaranje preduvjeta za buduce uspjesno oralno hranjenje, kao
i na razlicite senzomotoricke postupke stimulacije. Logopedski
postupci usmjereni su i na procjenu spremnosti za oralno
hranjenje kako bi se utvrdilo - postoji li fizioloska spremnost za
uvodenje oralne prehrane (Ivki¢ i Brozovi¢, 2019). Nerijetko je
dugotrajan proces prelaska s nazogastri¢ne sonde na peroralnu
prehranu, sastoji se od nekoliko faza ¢ije provodenje zahtijeva
visoku razinu stru¢nosti (IvSac i sur., 2007). Sazrijevanjem se
normalizira miSi¢ni tonus, $to pospjeSuje ulinkovito oralno
hranjenje. Usprkos dotadasnjim tesko¢ama s hranjenjem i
nenapredovanjem na tezini, razdoblje djetinjstva karakterizira
upravo suprotno: hiperfagija i nezasitan apetit. Najéesée se
to javlja izmedu prve i $este godine djetetova zivota (Cidak,
2018). Ako hranjenje nije pod strogom kontrolom rezultirat
¢e brzim i znatnim povecanjem tjelesne teZine, te se moze
razviti morbidna pretilost (Tomac, 2015). Stoga je vazna rana
dijagnostika i primjereno lije¢enje kako bi se sprijecio nastanak
komplikacija zbog pretilosti, poboljsala kvaliteta i duljina zivota
osoba s Prader-Willijevim sindromom (Lesovi¢, 2017).

Zbog prisutnosti smanjenog tonusa misica i mi$i¢no-
skeletnih malformacija, psihomotorni ¢e razvoj biti sporiji.
Rani miljokazi postizu se u prosjeku dvostruko kasnije od
ocekivanog, odnosno urednog razvoja. Primjerice, dijete
¢e sjediti s 12 mjeseci, a tek oko 24. mjeseca ¢e prohodati i
progovoriti prve rijeci sa znacenjem.

Osobe s Prader-Willijevim sindromom imaju u veéini
slucajeva blagi ili umjereni stupanj intelektualnih poteskoéa, dok
8 % ima granican ili ¢ak prosjecan kvocijentinteligencije (Laurier
i sur., 2015, prema Tomac, 2015). Prema nekim podacima,
intelektualne teskode variraju od umjerenih do teskih, pri ¢emu
je kod vet¢ine osoba umjereni stupanj intelektualnih teskocéa
(Dimitropoulos i Schultz, 2007). Nerijetko su kognitivna
odstupanja najuodljivija u Skolskoj dobi. Uzimajuéi u obzir
ve¢inom snizene kognitivne sposobnosti, teskoce kratkoroénog
pamdenja, slusne obrade i sekvencioniranja, ocekivan je utjecaj
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na jezine i govorne sposobnosti, te ka$njenje u jezi¢nom
razumijevanju i proizvodnji.

Budu¢i da djeca s Prader-Willijevim sindromom imaju
viSestruke teskoée u razvoju i udenju, akademski je uspjeh
Cesto slabiji neovisno o kognitivnim sposobnostima (Cassidy i
Driscoll, 2009).

Karakteristican obrazac ponasanja pocdinje u ranom
djetinjstvu u 70-90 % osoba s Prader-Willijevim sindromom
(Casidy i Driscoll, 2009). U podru¢ju ponasanja, javljaju
se napadi bijesa, tvrdoglavost, manipulativno ponasanje,
emocionalna nestabilnost, kompulzivna ponasanja (¢upkanje
koze) koja vode prema samoozljedivanju (Lewis i sur., 2002).
U pojedinim slucajevima opisani su simptomi depresije i
anksioznosti. Povecan je rizik od psihoza i poremecaja spavanja
(Duis, 2022). Ponekad su obiljeZja ponasanja usporediva s
onima koja karakteriziraju poremedaje iz spektra autizma,
poput rigidnih i repetitivnih modela ponasanja, te losije
kvalitete socijalnih odnosa. Problemi u ponasanju se pojacavaju
poveéanjem kronoloske dobi i porastom indeksa tjelesne
mase (Casidy i Driscoll, 2009). Ogranicene longitudinalne
studije sugeriraju da je odnos izmedu problema u ponasanju
i roditeljskog stresa - dvosmjeran. Pojava i porast problema
u ponasanju dovodi do povecanja roditeljskog stresa tijekom
vremena, a visok roditeljski stres dovodi do poveéanja problema
u ponasanju kod djece ( Baker i sur., 2002; Neece i sur., 2012).

Osim poremeéaja u ponasanju, kod osoba s Prader-
Willijevim sindromom, u starijoj Zivotnoj dobi utvrdene su
teskoée u motorickoj koordinaciji pokreta koje se ocituju u
losijoj manualnoj spretnosti i grafomotorici (Blanco-Hinojo i
sur. , 2021; Wan-Ling i sur., 2018).

Istrazivanja pokazuju nedostatne imitativne sposobnosti
kod odraslih osoba s Prader-Willijevim sindromom, iako su
vizuospacijalne sposobnosti sa¢uvane. NaruSena sposobnost
oponasanja gesti stoga moze biti posljedica rasirene disfunkcije
mozga (zari$ne promjene u mozgu). Naime, specifiéni doprinos
klju¢nih mozdanih struktura koje sadrze zrcalne neurone treba
jo$ istraziti (Caixas i sur., 2021).

S obzirom na $irinu teskoéa povezanih s Prader-Willijevim
sindromom, obvezan je integrirani multidisciplinarni pristup,
pocevsi od neonatalnog razdoblja uz nastavak podrske i u

odrasloj dobi.

Jezi¢ne i govorne sposobnosti osoba s Prader-
Willijevim sindromom

Ve¢ina provedenih istraZivanja usredotodena je na
medicinske, genetske i bihevioralne aspekte ovog sindroma,
dok su rijetka istrazivanja o kognitivnim, jezi¢nim i govornim
sposobnostima (Kleppe i sur., 1990). Dosadasnja istrazivanja
pokazuju da je ukupna jezicna sposobnost znatno ispod
kronoloske dobi (Dimitropoulos i sur., 2013). Znanstvena
literatura opisuje klinicku heterogenost i razli¢ite moguénosti
intervencije u slu¢ajevima osoba s Prader-Willijevim sindromom
(Misquiatti i sur., 2011). Jezi¢ne i govorne sposobnosti osoba s
Prader-Willijevim sindromom uvelike se razlikuju po tezini i
vrsti prisutnih teskoca, od neverbalnih pojedinaca do onih koji
¢e postidi uredne jezi¢ne i govorne sposobnosti u odrasloj dobi. S
obzirom na to, logopedska prognoza osoba s Prader-Willijevim
sindromom  prilicno je varijabilna. Zbog niske ucestalosti
poremecaja, tek ¢e se manji broj stru¢njaka (logopeda i dr.

stru¢njaka koji rade s djecom) u svom radu susresti s osobama
s dijagnozom Prader-Willijeva sindroma. Iako se pojedinci s
Prader-Willijevim sindromom smatraju klini¢ki heterogenom
skupinom, jer medu njima postoji velika raznolikost jezi¢nih i
govornih sposobnosti, uo¢eno je nekoliko zajednickih jezi¢nih
i govornih znadajki (Branson, 1981; Munson-Davis, 1988,
prema Akefeldt i Gillberg, 1997). Odmah po rodenju dijete
pokazuje oslabljeni pla¢. U predjezi¢cnom razdoblju oskudna
je vokalizacija, brbljanje i odgodena pojava prvih rijedi sa
znaCenjem. Nadalje, oskudan je razvoj glasova, smanjena
oralna motorika. Govor je ¢esto karakteriziran nepreciznom
artikulacijom, hipernazalno$¢u, abnormalnom visinom i
o$trom kvalitetom glasa. Prozodija takoder moze biti narusena.
Jezi¢ni poremedaji kod osoba s Prader-Willijevim sindromom
podrazumijevaju odstupanja na svim jezi¢nim sastavnicama
(fonologija, morfologija, sintaksa, semantika, pragmatika) i u
narativnim vjeStinama.

Klinicka obiljezja Prader-Willijeva sindroma utjetu na
jezi¢ne i govorne sposobnosti.

Stoga su u nastavku opisi obiljezja komunikacije, jezika
i govora kod osoba s Prader-Willijevim sindromom koja ¢e
olaksati stru¢njacima procjenu i planiranje intervencije.

ObiljeZja artikulacije

Utvrdeno je da je artikulacija kod osoba s Prader-Willijevim
sindromom obi¢no narusena (Defloor i sur., 2000). Brojni su
¢imbenici koji utjedu na oskudan razvoj glasova, ukljucujuci
odstupanja u morfolosko-anatomskoj gradi artikulatora,
dugotrajno hranjenje nazogastricnom sondom, reducirana
salivacija, hipotonija artikulatora, reducirana zra¢na struja
tijekom govora, slabije sposobnosti slusne obrade i pamdéenja,
intelektualne tesko¢e. Odstupanja u anatomskoj gradi
artikulatora izravno utjetu na artikulacijske sposobnosti.
Otvoren zagriz, uzak nepcani luk i mikrognatija rezultiraju
smanjenim artikulacijskim sposobnostima. Nadalje, smanjeno
izlucivanje sline, koja je gusta i viskozna (88,9 %), (Misquiatti
i sur, 2011), moze uzrokovati propadanje denticije, ¢ime se
narusava i sama artikulacija. Dominantna znacajka je hipotonija
cijelog tijela, tako i orofacijalne muskulature. Slabije oralno-
motoricke vjestine, posebno reducirana elevacija jezika, te sporije
izvodenje pokreta artikulatora, odgovorni su za oskudan razvoj
glasova kod Prader-Willijeva sindroma. Znadajno reducirane
oralno-motoricke vjestine potvrduje i istrazivanje, u kojemu
je najée$¢e odstupanje zabiljezeno u nesposobnosti elevacije
jezika. Osim toga, pojedinci s Prader-Willijevim sindromom
pokazali su umjereno odstupanje razvijenosti fonoloskih
vjestina (Akefeldt i Gillberg, 1997). Isto pronalaze Misquiatti
i sur. (2011), koji navode da uz odstupanja u podrucju
artikulacije, karakteristicno za Prader-Willijev sindrom, jest i
slabiji fonoloski razvoj (80 %). U skladu s navedenim, moze se
utvrditi supostojanje fonoloskih i artikulacijskih poremecaja u
vedini slu¢ajeva. Defloor i sur. (2002) isti¢u da se sazrijevanjem
fonoloski problemi postupno ublazavaju i nestaju, dok fonetske
poteskode postaju oditije.

Ako postoje teskoée artikulacije i prozodije, a koje nisu
posljedica neuromisi¢nih ostecenja, rije¢ je o govornoj apraksiji.
Rjede su opisani slucajevi govorne apraksije kod osoba s Prader-
Willijevim sindromom.

Govor osoba s Prader-Willijevim sindromom nerijetko je
slabije razumljiv. U slu¢aju slabije razumljivosti govora uvodi



se potpomognuta komunikacija, koja smanjuje frustraciju i
olaksava komunikaciju s okolinom (Lewis i sur., 2002).

ObiljeZja glasa

Endokrina disfunkcija utje¢e na izmijenjen rast larinksa,
s posljedicom previsoke ili preniske visine glasa (Lewis
i sur, 2002). Istrazivanje Akefeldta i Gillberga (1997),
potvrduje odstupanja povezana s endokrinom disfunkcijom
(promijenjena visina tona i rezonancija) i hipotonijom misi¢a
kod osoba s Prader-Willijevim sindromom. Osim §to narusena
kvaliteta glasa moze biti povezana s izmijenjenim rastom
grkljana, povisen osnovni laringealni ton moze biti uzrokovan
kompenzatornim mehanizmom, odnosno rastezanjem misica,
koji nisu obi¢no ukljuceni, a aktiviraju se kao odgovor na
hipotoniju misi¢ca. U nekim slu¢ajevima primije¢ene su
abnormalno niske frekvencije osnovnog laringealnog tona. Cak
i kod onih ispitanika s primjerenom visinom glasa prema dobi
i spolu, perceptivnom analizom glasa uocavaju se povremeni
prekidi glasa ili neprimjereno povedanje visine glasa (Defloor i
sur., 2001).

Nazalnost moze biti poremedena tromim velofaringealnim
pokretima ili neadekvatnom velofaringealnom okluzijom, $to je
mogude kod hipotonije.

Rezonancija je najée$¢e obiljezena hipernazalnos¢u. U
tom slucaju oslabljen je izgovora okluziva i drukdiji je nacin
tvorbe glasova. Glas obojen hipernazalno$éu glavno je obiljezje
flakcidne dizartrije.

Prema tome, kvaliteta glasa kod osoba s Prader-Willijevim
sindromom usporediva je s onom kod osoba s flakcidnom
dizartrijom (Branson, 1981; Klepe i sur., 1990, prema Akefeldt
i Gilberg, 1997). Kod manjeg je broja ispitanika utvrdena
hiponazalnost. Rast i hormonske terapije takoder mogu utjecati
na kvalitetu glasa.

ObiljeZja tecnosti

Poremecaji te¢nosti govora nisu Cesto zamijeceni kod osoba
s Prader-Willijevim sindromom. Cesta ponavljanja rijeci,
ubacivanja i revizije povezani su s jezi¢nim i kognitivnim
oSte¢enjima, a sporija brzina govora rezultat je oslabljenih
oralno-motoric¢kih vjestina. U skladu s navedenim, poremeéena
je melodija govora, te govor moze zvucati monotono. Medutim,
nekoliko autora sugerira postojanje poremeéaja te¢nosti kod
genetskih sindroma. Osobe s Prader-Willijevim sindromom
pokazuju obrazac mucanja jedinstven sindromu i razlikuje se
od razvojnog mucanja. Autori opisuju nete¢nosti na kraju rijeci
uz odsutnost sekundarnih ponasanja (Van Borsel i Tetnowski,
2007). U istrazivanju Defloora i sur. (2000), u govoru ispitanika
zabiljezene su obi¢ne i mucajuée nete¢nosti, a najcesée vrste
nete¢nosti bila su ubacivanja i ispravljanja. Najveéi broj
nete¢nosti zabiljezen na inicijalnoj poziciji u rijeci i recenici,
te veca ulestalost neteCnosti na sadrzajnim rije¢ima, ukazuju
na sli¢nosti s razvojnim mucanjem. Odsutnost sekundarnih
ponasanja tijekom nete¢nog govora, veéa ulestalost obi¢nih
neteCnosti u odnosu na mucajuée netecnosti, postojanje
nete¢nosti u finalnoj poziciji u rije¢ima i redenicama, te veéa
ucestalost nete¢nosti na jednosloznim rije¢ima - obiljezja
su koja se u potpunosti ne poklapaju s tipi¢nim obrascem
razvojnog mucanja. Time je potvrdeno da je govor osoba s
Prader-Willijevim sindromom ¢esto nete¢an, ima obiljezja koja
su u skladu s razvojnim mucanjem i obiljezja koja odstupaju od
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tipi¢nog obrasca razvojnog mucanja, a njihovo poznavanje moze
olaksati diferencijalnu dijagnostiku nete¢nosti u ovoj populaciji
(Defloor i sur., 2000, prema Andrijoli¢ i Leko Krhen, 2016).

ObiljeZja receptivnog i ekspresivnog jezika

Receptivne 1 ekspresivne jezi¢ne poremedaje nerijetko
pronalazimo kod osoba kojima je utvrden Prader-Willijev
sindrom. To je potvrdeno istrazivanjem Dimitropoulusa i
sur. (2013), u kojem rezultati pokazuju da je temeljna jezi¢na
sposobnost znadajno narusena kod osoba s Prader-Willijevim
sindromom, te su ekspresivne i receptivne sposobnosti znatno
nize od verbalne inteligencije. Ekspresivni jezik znacajno je
losiji u odnosu na receptivni jezik (Boone i Mc Farlane, 1998,
Burd i sur., 1990, Munson-Davies, 1988, prema Lewis i sur.,
2002). Prosje¢na duljina iskaza (MLU) krada je u odnosu na
vr$njake. Biljezi se kasnjenje u usvajanju gramatickih pravila i
morfosintaktic¢koj organizaciji strukture recenice (Lewis i sur.,

2002).

Pripovjedna sposobnost (naracija) vrlo je sloZena jezi¢na
sposobnost, a zahtijeva razvijenost niza drugih sposobnosti.
Naracija zahtijeva znanje o svijetu i ljudima, pracenje
vremenskog  slijeda, razumijevanje  uzro¢no-posljedi¢nih
odnosa, povezivanje dogadaja, stavljanje u ulogu druge osobe,
dekontekstualizaciju, pamdenje, prikladan odabir rije¢i i
oblikovanje recenica (Gazec, 2021). Kvaliteta pripovijedanja
ovisi 0 svim navedenim sposobnostima. Prema tome, znalajne
su teskoce zabiljezene na zadacima pripovijedanja pri¢a kod
osoba s Prader-Willijevim sindromom (Lewis i sur., 2000,
prema Lewis i sur., 2002). LoSije pripovjedne sposobnosti
mogu pridonijeti manje udinkovitoj komunikaciji, slabijem
sudjelovanju u drustvenim aktivnostima i akademskim
postignu¢ima, te lo$ijim vr$njackim odnosima. U odrasloj
dobi mogu negativno utjecati na komunikacijske sposobnosti
u poslu koji obavljaju.

Suprotno odstupanjima u jezi¢noj proizvodnji, pojedincima
s Prader-Willijevim sindromom, pisani je jezik relativno jaca
strana. To je povezano s urednim rje¢nickim znanjem i urednim
fonoloskim dekodiranjem. Primjerene vizualno-prostorne
sposobnosti  pridonose urednom fonoloskom dekodiranju
pisanog jezika (Dykens i sur., 1992, prema Lewis i sur., 2002).

ObiljeZja pragmatike

Tesko¢e uporabe jezika u svrhu komunikacije ili na
dru$tveno prihvatljiv na¢in, dio su klinicke slike Prader-
Willijeva sindroma. Pragmaticki poremedaj vrlo je rasiren u
ovoj populaciji, iako postoje individualne razlike. Teskoce se
manifestiraju u socijalnoj komunikaciji i interakciji u razli¢itim
drustvenim kontekstima.

Nerijetko  djeca s Prader-Wilijevim  sindromom
imaju teSkoa u razumijevanju sugovornikovih namjera,
razumijevanjem konteksta, drustvenih normi i ocekivanja,
kao i njihove povezanosti s drugim jezi¢nim sastavnicama koje
pridonose uspjesnoj komunikaciji (Jovanovi¢, 2016). Analizom
konverzacije osoba s Prader-Willijevim sindromom uodavaju
se neka od sljede¢ih obiljezja: otezano prepoznavanje znakova
neverbalne komunikacije, otezano razumijevanje dvosmislenih
ili neizrecenih sadrzaja, nerazumijevanje metafore i sarkazma. U
konverzaciji nisu vjeste u odrzavanju zapocete teme razgovora,
name¢u njima zanimljivu temu, slabo moduliraju kontakt
o¢ima, ne odrzavaju primjerenu udaljenost tijekom razgovora



Logopedija, Vol. 13, No.2 (prosinac 2023.)

(ulaze u “osobni prostor”), tesko postuju pravilo izmjene u
razgovoru “ja - ti”. OteZano je i prepoznavanje emocija drugih
ljudi i nedostatak empatije.

Nedovoljno razvijene socijalne vjeStine preklapaju se s
onima koje su opazene i kod djece s poremecajem iz spektra
autizma. Studija Koeniga i sur. (2004), pokazuje slabije
rezultate osoba s Prader-Willijevim sindromom na zadatku koji
odrazava sposobnost osobe da vizualno prezentirane informacije
organizira u koherentnu socijalnu pri¢u. Sudionici s Prader-
Willijevim sindromom samo su 15 % informacija protumacili
ispravno. Time se njihov u¢inak nije bitno razlikovao od skupine
ispitanika s poremecajem iz spektra autizma, koji takoder
otezano prepoznaju socijalne informacije i tumace emocionalne
znakova. U odnosu na djecu s poremecdajem iz spektra autizma,
ona s Prader-Willijevim sindromom motivirana su za socijalnu
interakciju, ali otezano ule socijalne vjeStine promatrajudi
druge.

Zanimljivost proizlazi iz studije Debladis i sur. (2019),
kojom se istrazivalo prepoznavanje i obrada emocija kod odraslih
osoba kojima je utvrden Prader-Willijev sindrom. Svih 39
odraslih ispitanika s Prader-Willijevim sindromom vremenski je
dulje obradivalo izraze lica, kojima se iskazuju afektivna stanja,
nego §to je to potrebno osobama tipi¢nog razvoja. Koriste¢i
tehnologiju pracenja o¢iju, dolaze do spoznaje kako osobe s
Prader-Willijevim sindromom manje vremena gledaju u odi, $to
je dio lica na koji se ljudi obi¢no usredotoce tijekom interakcije
s komunikacijskim partnerom. Nasuprot tome, ispitanici s
Prader-Willijevim sindromom vise su vremena bili usredotoceni
na podrudje nosa/usta.

Dok ve¢ina djece urednog razvoja s lako¢om usvaja
pragmaticke vjestine i usavrsava ih do adolescencije i odrasle
dobi (Matthews, 2014, prema Jovanovi¢, 2016), osobama s
Prader-Willijevim sindromom potreban je dodatni poticaj
ucenja ucéinkovitih, primjerenih socijalnih vjestina za uspjesnu
komunikaciju.

Igra

Premda je kod nekih osoba s Prader-Willijevim sindromom
kvocijent inteligencije prosje¢an, u vedine je stupanj
kognitivnih ograni¢enja znadajan. Upravo mentalna dob djece
s intelektualnim teskocama predvida sloZenost simbolicke igre
(igre pretvaranja). Takve su pretpostavke potvrdene brojnim
istrazivanjima (Skrobo i sur., 2016). Igra pretvaranja i igra uloga
vazan su ¢imbenik u komunikacijskom, jezi¢nom i kognitivnom
razvoju djeteta. Smatra se da takva igra djeci olaksava shvacanje
mentalnih stanja drugih osoba, stavljajudi se u njihovu poziciju.
Isto tako, potice prenosenje znanja s jedne na drugu situaciju, te
odrzavanje ravnoteze izmedu vlastitih ideja s idejama i Zeljama

drugih osoba.

Kod mlade djece s Prader-Willijevim sindromom zamije¢ene
su atipi¢nosti u razvoju socijalne kognicije. Stoga, djeca
pokazuju ogranicene kapacitete za kreativnu simbolicku igru
povezanu sa specifi¢nim kognitivnim fenotipom intelektualnih
teskoca. Potvrdena je povezanost igre pretvaranja s pozitivnim
ishodima u podru¢jima, kao $to su regulacija emocija, socijalna
osjetljivost i kognitivna fleksibilnost. To dokazuje provedeno
istrazivanje, u trajanju od Sest tjedana rada na vjeStinama igre
pretvaranja, nakon toga su poboljsane sposobnosti socijalne
kognicije kod Skolske djece s Prader-Willijevim sindromom
(Dimitropoulos i sur., 2021). Te su vjestine poboljsane i oja¢ane

kada su druge osobe uklju¢ene u igru pretvaranja, osobito kada
su roditelji obuceni i savjetovani za provodenje igre pretvaranja
u interakciji sa svojim djetetom.

Prilagodba obitelji na Prader-Willijev sindrom

Prva poteskoéa s kojom se oboljeli i ¢lanovi njihove obitelji
susreCu, jest postavljanje ispravne dijagnoze, a nakon toga -
borba se nastavlja. Spoznaja o bolesti ili stanju djeteta uzrokuje
traumu i stres svih ¢lanova obitelji, $to moze dovesti do
posttraumatskog stresnog poremecaja (Greening i Stoppelbein,
2007). Obitelji se suocavaju sa socijalnom izolacijom i
nerazumijevanjem okoline, kao i brojnim te$koéama vezanim
uz svakodnevnu skrb o djetetu i uskladivanje razlicitih Zivotnih
uloga (Mili¢ Babi¢ i sur., 2017). Nerijetko nedostaje znanja o
patologiji, kao i odgovarajuée kvalitetne zdravstvene skrbi, $to
proizlazi upravo iz rijetkosti bolesti.

Obitelji s djecom, uklju¢ujudi i dijete s Prader-Willijevim
sindromom, izvjeStavaju o poteskoama u obiteljskom
funkcioniranju, probleme u komunikaciji i povecan broj
sukoba unutar obitelji, $to dovodi do depresije, osjecaja
osamljenosti, ljutnje i zabrinutosti. Mazaheri i sur. (2012),
pronasli su da ¢ak 92 % brade i sestara pokazuje losiju kvalitetu
zivota i umjerene do teske simptome posttraumatskog stresnog
poremecaja. Ovo istrazivanje potvrduje utjecaj Prader-Willijeva
sindroma na cijeli obiteljski sustav. Imati ¢lana obitelji s Prader-
Willijevim sindromom povezano je s veom prevalencijom
traumatskih iskustava i ve¢om ranjivo§¢u na posttraumatski
stresni poremecaj.

Podizanje svijesti o velikom utjecaju bolesti na socijalno
okruzenje oboljelog, moze pridonijeti pravodobnoj intervenciji
i ucinkovitom lijecenju psihosocijalnog stresa (Bos-Roubos i
sur., 2022). Stoga, ne samo roditeljima, ve¢ i bradi i sestrama,
potrebna je psihosocijalna podrska zbog visestrukih izazova brige
o djetetu s Prader-Willijevim sindromom. Uz dijete, obitelj je
najvaznija u razvoju svakog djeteta, jer je to primarno okruzenje
u kojem i od kojeg dijete u¢i. Osim rada s djetetom, potrebno
je ukljuditi rad s obitelji, tj. pruzanje podrske, savjetovanje i
edukaciju. Roditeljima je nuzno osigurati pomo¢ i podrsku
razli¢itih stru¢njaka, kako bi nakon suo¢avanja sa spoznajom o
dijagnozi svojeg djeteta $to brze prevladali emocionalnu krizu,
te se aktivno ukljudili u njegovu re/habilitaciju. (Sisko, 2019).

Smjernice u logopedskoj podrsci

Pregledom dostupne literature kod navedene populacije,
zakljucak je kako logopedska procjena treba biti sveobuhvatna,
uzimajuéi u obzir biomedicinska, psihomotoricka i kognitivna
odstupanja koja mogu utjecati na komunikacijski, jezi¢ni i
govorni razvoj. Korak u intervenciji koji slijedi nakon logopedske
procjene je poduzimanje ciljanih logopedskih postupaka.
Logopedski postupci veéinom su raznoliki, a ovise o trenutnim
potrebama djeteta (Ivki¢ i Brozovi¢, 2019). Poznavanje aspekata
koji odstupaju od urednog razvoja, olaksat ¢e planiranje
logopedske podrske koja ¢e zadovoljavati individualne zahtjeve,
od najranije dobi, tijekom adolescencije, do odrasle dobi. U
studiji Lewis i sur. (2002), isticu da je veéina djece ukljuéena u
logopedsku terapiju prije tre¢e godine (83 %), svi su ukljuceni
tijekom $kolovanja, a 20 % njih trebat ¢e logopedsku podrsku
u adolescentnoj i odrasloj dobi. To pokazuje da je logopedska



podrska osobama s Prader-Willijevim sindromom potrebna od
najranije dobi i tijekom cijelog Zivota.

Rana intervencija pocinje od rodenja i tada je cilj
poboljsati oralno-motoricke vjestine za hranjenje uzrokovane
hipotonijom. Dakle, ranijim poéetkom intervencije povecavaju
se pozitivni ishodi u kasnijoj dobi (Skrobo i sur., 2016).

Nadalje, potrebna je detaljna procjena komunikacijskog,
jeziénog i govornog statusa.

Vaino je da je logoped upoznat s jedinstvenim obiljezjima
ovog sindroma radi odredivanja cilja logopedske podrske u
skladu s obiljezjima komunikacije, jezika i govora. Primjerice,
pojacana salivacija kod brojne djece nastaje zbog slabije
oralno-motoricke kontrole. Opre¢no tome, kod djece s Prader-
Willijevim  sindromom  nalazimo reduciranu salivaciju. U
tim slu¢ajevima logoped cesto moze procijeniti da su oralno-
motoricke vjestine uredne jer nije zamije¢ena pojacana salivacija.

Osim provodenja oralno-motoricke stimulacije i terapije
izgovora, te poticanja jezi¢nog razumijevanja i proizvodnje, treba
istaknuti rad na komunikacijskim sposobnostima, socijalnoj
kompetenciji, naraciji i pragmati¢koj upotrebi jezika. Bogatijim
socijalnim interakcijama u svakodnevnim situacijama, u¢estalim
pripovijedanjem dogadaja i prica, ukljucenjem djeteta u igre
pretvaranja i igre uloga, socijalnim pri¢ama i tumacenjem
socijalnih situacija, dolazi do boljeg razvoja djetetovih jezi¢nih
i kognitivnih sposobnosti, te socijalne kognicije (Skrobo i
sur., 2016). Vrlo su desto upravo ova podrudja zanemarena,
a mogu znacajno utjecati na prilagodbu socijalnoj okolini te
prihvacanju i razumijevanju ponasanja pojedinaca s Prader-
Willijevim sindromom.

Kao $to je navedeno, postojece teskoée nepovoljno utje¢u na
roditelja, ali i na cijelu obitelj. Savjetovanjem i upoznavanjem
obitelji s na¢inima rada koje mogu i oni provoditi, stvara se
osjecaj sigurnosti, smanjuje se stres, pruia im se osjecaj da nisu
sami s odredenim problemom. Time se ojacava medusobna
interakcija i suradnja izmedu logopeda i roditelja.

Logopedi i drugi strucnjaci trebali bi se upoznati s
obiljezjima Prader-Willijeva sindroma jer pruzena podrska
desto nije odgovarajuca.

Logopedsku podrsku vazno je individualizirati prema
potrebama djeteta ili osobe s Prader-Willijevim sindromom.

Vucinac Zeli¢: Prader-Willijev sindrom - obiljeZja, komunikacija, jezik i govor

ZAKLJUCAK

Komunikacijske, jezine i govorne sposobnosti osoba s
Prader-Willijevim sindromom rjede su opisivane u literaturi od
sindroma s ve¢om ucestalo$¢u, primjerice Downova sindroma.
Istrazivanja i prikazi slucajeva osoba s Prader-Willijevim
sindromom relevantna su i korisna, ali prisutna je znalajna
varijabilnost dostupnih informacija o jezi¢nom i govornom
statusu. Neujednacenim zakljudcima pridonijela su kognitivna
odstupanja medu pojedincima, ali i istrazivanja na malom broju
ispitanika, te studije slu¢ajeva. Uzimajuéi u obzir nedovoljno
razja$njene zakljucke i Siroku lepezu obiljezja, potrebna su
dalja istraZivanja radi potpunog definiranja manifestacije ovog
rijetkog sindroma u podrudju jezika i govora.

Unato¢ raznolikoj klinickoj slici, mogu se istaknuti
jedinstvena klinicka obiljezja poput neonatalne hipotonije,
hipotalami¢ne disfunkcije, snizenih kognitivnih sposobnosti,
odstupanja u morfolosko-anatomskoj gradi artikulatora i dr.,
a koja pridonose odstupanjima u komunikacijskom, jezi¢nom
i govornom razvoju.

Cilj je ovog rada prikaz odredenih podataka s naglaskom
na komunikacijske, jezi¢ne i govorne sposobnosti kod osoba s
Prader-Willijevim sindromom. Opisana obiljezja komunikacije,
jezika i govora mogu sluziti kao baza informacija, te vodilje u
dijagnosti¢ckom procesu i osmiSljavanju odgovarajuce stru¢ne

podrske.

SloZenost Prader-Willijeva sindroma zahtijeva interakciju
i suradnju svih ¢lanova multidisciplinarnog tima, te holisticki
pristup osobi s Prader-Willijevim sindromom i njezinoj
obitelji. Zbog toga se od logopeda, kao neizostavnog ¢lana
muldidisciplinarnog tima, ocekuje da svojim znanjima i
vjeStinama uspje$no procjenjuje, planira, provodi i prati
intervenciju. Poznato je da obitelj ima bitnu ulogu u
poboljanju ucinkovitosti pruzene stru¢ne podrske. U skladu s
tim, logoped ima i obvezu educirati roditelje/skrbnike kako bi
aktivno sudjelovali u primjeni razli¢itih logopedskih postupaka
i time postigli maksimalni mogu¢i ishod za dijete.

Percepcija kvalitete vlastitog Zivota pojedinca kojemu je
utvrdena rijetka bolest neée ovisiti o tezini njegove bolesti ili
stanja, ve¢ o kvaliteti pruzenih usluga i zdravstvenoj skrbi koju
prima (Hrvatski savez za rijetke bolesti, 2023).
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