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SPECJALNE POTRZEBY EDUKACY)NE
UCZNIA Z ZESPOLEM RENPENNINGA -
WSKAZANIA PRAKTYCZNE

Special educational needs of a pupil with Renpenning Syndrome -
practical indications

Abstract: A pupil with a rare genetic disorder is a great challenge for the pedagogical community
because they need specific support and early recognition of their needs; work with such a pupil un-
doubtedly requires going beyond the usual routine. If knowledge about a given developmental disorder
is not complete, it is difficult to plan the correct therapeutic procedure and take care of the conditions
for effective implementation of educational goals. One such disorder is Renpenning Syndrome, an
X-linked disease caused by mutations in the PQBP1 gene. There is no cure for this syndrome and
the frequency of its occurrence is unknown. Care for a child with Renpenning Syndrome is based
mainly on early education and intervention by therapists and treatment of the remaining symptoms.
This article is an attempt to summarise a year of work with a pupil with Renpenning Syndrome and
propose strategies of conduct that may facilitate the teacher’s contact with such a pupil and indicate
possibilities for planning better conditions for effective implementation of educational and thera-
peutic goals. The birth of a child with a rare genetic disorder does not necessarily mean that there is
no prospect of their maximum development and functioning in society.

Keywords: Renpenning Syndrome, rare disease, genetic disease, special educational needs

Wprowadzenie

Dziecko z zaburzeniem rozwojowym uwarunkowanym genetycznie jest wielka tajem-
nicy, ktérej odkrycie wymaga od nauczyciela rozlegtej wiedzy, duzego doswiadczenia
i dobrej znajomosci tematu. Trudno jednak zaplanowa¢ prawidtowe postepowanie
terapeutyczne, kiedy brak dostatecznej wiedzy na temat danej jednostki chorobowe;j.
Nauczyciel moze wtedy odczuwac wiele rozterek; przez brak odpowiedniego przygo-
towania, az do zwatpienia w swoje umiejetnosci i kompetencje.
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W niniejszym artykule rozwazania koncentruja si¢ wokoél ucznia z zespolem
Renpenninga, ,ultrarzadkim” schorzeniem genetycznym. Mata czgsto$¢ wystepowania
zespolu, zmienno$¢ objawdw, brak charakterystycznej wiedzy na temat tej jednostki
chorobowej, powodowata duze trudnosci w zaplanowaniu procesu terapeutyczne-
go i podjeciu dzialan majacych na celu zmniejszenie skutkéw niepelnosprawnosci.
W artykule podjeto probe nakreslenia specyfiki funkcjonowania ucznia z zespolem
Renpenninga w momencie rozpoczecia jego edukacji w specjalnym o$rodku szkolno-
-wychowawczym oraz po uplywie jednego roku szkolnego. Spostrzezenia zebrane
w tek$cie by¢ moze przyczynig sie do lepszego poznania fenotypu tego rzadkiego scho-
rzenia i bedg wskazowka dla nauczycieli i terapeutow, ktorzy by¢ moze w przysztosci
bedg pracowac z takim uczniem.

Choroby rzadkie w Polsce

Choroba rzadka to w ponad 80% przewlekle schorzenie o ciezkim przebiegu, uwarun-
kowane genetycznie. Choroba rzadka (tzw. choroba sieroca — orphan disorder) wedlug
nomenklatury Europejskiej oznacza jednostke chorobowg o niskiej czestotliwosci wy-
stepowania w populacji (1 przypadek na 2000 osdb, albo jeszcze rzadziej). Choroby te
charakteryzuje heterogenna symptomatologia, postepujacy przebieg i rézne rokowania
(Kaczan, Smigiel 2012: 14). Zdefiniowano i opisano okoto 8 tys. chordb rzadkich, jed-
nak lista pozostaje nadal otwarta. Dla okolo 5% zdiagnozowanych istnieje mozliwo$¢
leczenia farmakologicznego; dla pozostalych tylko leczenie objawowe i rehabilitacja.
Choroby rzadkie sa duzym wyzwaniem dla opieki zdrowotnej, spolecznej, a takze dla
sytemu edukacji i opieki terapeutycznej (Smigiel, Szczatuba 2023: IX); dotykaja okoto
6-8% populacji kazdego kraju. W Polsce, szacunkowo, na choroby rzadkie cierpi blisko
3 mln os6b, co stanowi okoto 6% naszego spoteczenstwa'.

W srodowisku szkolnym coraz cz¢$ciej funkcjonujg dzieci z chorobg rzadka, ale
zazwyczaj srodowisko pedagogiczne nie dysponuje dostateczng wiedzg na temat da-
nego schorzenia, co bardzo utrudnia okreslenie skutecznej strategii wielozakresowego
postepowania edukacyjno-terapeutycznego wspomagajacego ucznia (Ploch 2021: 11).

Zespot Renpenninga (Renpenning syndrome)

Informacje o niektérych chorobach rzadkich sg bardzo ograniczone; tak jest w przy-
padku zespolu Renpenninga. Wedlug $wiatowej bazy choréb rzadkich Orphanet

! Dane pochodza ze strony: www.gov.pl/web/zdrowie/choroby-rzadkie [10.07.2023].
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czesto$¢ wystepowania tego zespotu nie jest znana; niektdre zrodla mowig o zidenty-
fikowanych ponad 60 osobach dotknietych ta choroba, w co najmniej 15 rodzinach?.
Zespol Renpenninga jest bardzo rzadkim zaburzeniem, a opisywane dotad przypadki
tej mutacji wskazuja na duze zréznicowanie jego obrazu klinicznego u poszczegolnych
0s6b. Mozna przytoczy¢ tutaj przykladowo opis przegladu cech 13 francuskich pacjen-
tow z zespolem Renpenninga dokonanego przez Germanauda i wspofautorow (2011).
Pacjenci pochodzili z 7 niespokrewnionych rodzin. U wszystkich oséb obserwowano
niepelnosprawno$¢ intelektualng w stopniu lekkim lub umiarkowanym, matogtowie
i niski wzrost; u wigkszosci wystepowaly zaburzenia komunikacji i opoznienia jezykowe.
Inne objawy wystepujace w roznym nasileniu u poszczegoélnych oséb (u niektorych
objawy te nie wystepowaly) to: cechy autystyczne, lek separacyjny, ataki paniki, fobie,
specyficzne dysmorfie twarzy: dluga, tréjkatna twarz, charakterystyczne brwi (na wpot
swydepilowane”), duzy prazkowany lub bulwiasty nos, dysplastyczne, szorstkie lub
odstajace uszy, przerzedzone wlosy. U starszych pacjentéw obserwowano postarzaty
wyglad. W innych opisach wymieniane sg rowniez takie cechy, jak: mate jadra, krot-
ka rynienka nosowa, wady rozwojowe serca, anomalie odbytu, porazenie méozgowe,
spastycznos¢, male usta, skosne szpary powiekowe, coloboma teczéwki. Pojawiajace
sie nowe cechy obejmuja: zanik mies$ni w gérnej czesci plecéw o charakterze postepu-
jacym, ankyloze srddreczno-paliczkows kciuka oraz dysfunkcje podniebienng, ktora
moze powodowaé nosowy glos i by¢ przyczyng ztego karmienia oraz braku rozwoju
w okresie niemowlecym’.

Kombinacje niektorych cech wystepujacych w zespole Renpenninga okreslane sa
czasem innymi nazwami, takimi jak:
- zespol Golabiego-Ito-Halla,
- zespOl mézgowo-podniebienno-sercowy Hamela,
- zespol Porteousa,
- zespol Sutherlanda-Haana,
- deficyt intelektualny sprzezony z chromosomem X spowodowany mutacjami

PQBPI1,
- deficyt intelektualny sprzezony z chromosomem X, typ Renpenning.

Ze wzgledu na takg samg przyczyne genetyczna, zespoly te s3 jednak ogolnie zgru-
powane pod nazwa zespotu Renpenninga®.

2 Dane pochodzg ze strony: www.medlineplus.gov [12.07.2023].

* Opisy przypadkow oséb z zespotem Renpenninga mozna znalez¢ na stronie: www.omim.org
[12.07.2023].

* Dane pochodzg ze strony: www.medlineplus.gov [12.07.2023].
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Przyczyny

Zespol Renpenninga to choroba genetyczna wystepujaca gtéwnie u mezczyzn.
Spowodowana jest mutacja w genie PQBP]I i jest dziedziczona w sposob recesywny
sprzezony z chromosomem X. Na stronie medlineplus.gov mozna przeczyta¢:

Co najmniej 14 mutacji genu PQBPI zidentyfikowano u 0s6b z zespotem Renpenninga, zabu-
rzeniem, ktére wystepuje prawie wylacznie u mezczyzn i powoduje niepelnosprawnos¢ inte-
lektualng i charakterystyczne cechy fizyczne. Wiekszos¢ mutacji genu PQBPI, ktore powoduja
zespo6l Renpenninga, powoduje nienormalnie krétkie biatko wigzace poliglutamine 1. Funkcja
skroconego lub w inny sposéb nieprawidtowego biatka jest prawdopodobnie uposledzona i za-
kt6ca normalng ekspresje gendw w neuronach, powodujac nieprawidtowy rozwdj mozgu oraz
oznaki i objawy zespotu Renpenninga.

Jak juz wspomniano powyzej, zespdt Renpenninga jest dziedziczony wedlug re-
cesywnego wzoru w sprzezeniu z chromosomem X, co oznacza, ze choruja gléwnie
mezczyzni. Kobiety posiadajace patogenny wariant w jednej kopii genu nazywa sie
nosicielkami i moga odczuwac fagodne lub umiarkowane objawy choroby. U wiekszosci
jednak zazwyczaj nie obserwuje sie zadnych objawéw. U nosicielki jednego wariantu
genu sprzezonego z chromosomem X istnieje 50% szansy na urodzenie syna z zespo-
fem Renpenninga i 50% szansy na urodzenie corki, ktora rowniez bedzie nosicielka.
Mezczyzna nie moze przekaza¢ choroby synom, ale wszystkie corki bedg nosicielkami.
Badania genetyczne umozliwiajg identyfikacje nosicielek oraz okreslenie ryzyka prze-
kazania mutacji potomstwu’.

Leczenie

Brak leku na zespot Renpenninga. W wigkszosci przypadkow oczekiwana dlugosé zycia
0s6b z tym schorzeniem nie jest krétsza. Opieka medyczna nad pacjentem opiera sig
na wczesnej edukacji oraz interwencji ze strony terapeutow, a takze leczeniu pozosta-
tych objawdéw (np. spodziectwa, wad wzroku, wad serca itd.). Dzieci ze wzgledu na
pojawiajace sie trudnosci w nauce i dysfunkcje rozwojowe wymagaja systematycznych
oddzialywan terapeutycznych.

Najczestsze objawy i cechy charakterystyczne

W tabeli 1 dokonano zestawienia mozliwych objawéw zwigzanych z zespotem
Renpenninga oraz objawdw zaobserwowanych u ucznia. Nalezy tutaj jednak podkre-
$li¢, ze uczen dopiero wkroczy w okres dojrzewania; dlatego mozliwe jest, ze nasilenie
niektorych objawéw moze ulec zmianie lub mogg pojawi¢ si¢ nowe objawy, nieobser-
wowane wczesniej u ucznia.

> Na podstawie informacji ze strony: www.rarediseases.info.nih.gov [10.07.2023].
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Tabela 1. Mozliwe objawy zwigzane z zespolem Renpenninga
Obiawy zespohu Okreslona Obecnos¢/
Jawy zesp Opis objawéw czestotliwos¢ brak objawow
Renpenninga . .
wystepowania u ucznia
Zaobserwowano:
Wyniszczenie Ut.ra/ta. masy ciala, br_ak apetytu, zanik Bardzo czesto wyblgrczosc je-
migéni, ogélne ostabienie dzenia, problemy
ze snem
. Niepelnosprawno$é¢ intelektualna Nl?}? e':lnosp raws
Niepelnospraw- nos¢ intelektu-

no$¢ intelektualna

w stopniu lekkim, umiarkowanym
lub znacznym

Bardzo czesto

alna w stopniu

umiarkowanym
Zmniejszony rozmiar czaszki, maty
. . obwod gltowy (ponizej 2 odchylen

Mikrocefalia ] . Bardzo czesto Tak
standardowych w poréwnaniu do
$redniej dla wieku i plci)
Niski wzrost, proporcjonalna karlo-

Warost wato$¢ (ponizej 4 odchylen standar- Bardzo czesto Tak

dowych w poréwnaniu do $redniej
dla wieku i pici)

Zanik mie$ni

Obecno$¢ zaniku miesni szkieleto-
wych, zwyrodnienie migéni, zanik

Bardzo czesto

Nie stwierdzono

szkieletowych mieé$ni w koniczynach dolnych
Nlepraw@lqwa Anomalie zeber Czesto Nie stwierdzono
morfologia zeber
Lysienie Wypadanie wloséw Czgsto Nie
me.e] szony mee;szona objetos¢ jadra, male Caesto Tak
rozmiar jader jadra
Epicanthus Fald powiekowo-nosowy, widoczne Cresto Tak
faldy oczu
Wada ukladu moczowo-plciowego,
Spodziectwo nieprawidtowa lokalizacja ujscia Czesto Nie stwierdzono
cewki moczowej
Wysoko$¢ (dlugosé) twarzy wieksza
Twarz niz 2 odchylenia standardowe powy- | Czesto Nie
zej $redniej
Makrocja Uszy dlugie, duze, pierzaste Czesto Nie
Prognatium . . .
suchwy Przerost zuchwy, duza dolna szczgka | Czesto Nie
Anomalia Spren- Prze'mleszczeme topatki skierowane Caesto Nie
gla w gore
- . . . . Obserwuje sie
Cienka brew chr}lllq szona $rednica wiosow brwio- Czesto matlo widoczne
WY brwi
Skospa szczelina | Skosne sz/czehny powiekowe, skiero- Cresto Tak
powiekowa wane w gore
N1epraw1d10-. Nieprawidtowa struktura, deformacja . .
wa morfologia kei Sporadycznie Nie
. ciuka
kciuka
Artezja odbytu Wrodzony brak odbytu Sporadycznie Nie
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Obiawy zespohu Okreslona Obecnos¢/
Jawy zesp Opis objawow czestotliwos¢ brak objawow
Renpenninga . .
wystepowania u ucznia
Zaéma Zmetnienie soczewki oka Sporadycznie Nie stwierdzono
Rozszczep p od- Oddzielenie dachu jamy ustnej Sporadycznie Nie
niebienia
Wyspka hiperme- Ciezka dalekowzrocznos¢ Sporadycznie Nie
tropia
Wysokie, waskie o . . .
podniebienie Podniebienie gotyckie Sporadycznie Nie
Iris colomba Kocie oko, coloboma teczowki Sporadycznie Nie
U ucznia obser-
wuje si¢ zmniej-
Makrodoncja Zwigkszony rozmiar zebow Sporadycznie szony rozmiar
zebow (mikro-
doncje
Waskie usta Mate, waskie usta Sporadycznie Tak
Pectus excavatum | Wada $ciany klatki piersiowej Sporadycznie Nie stwierdzono
Zajecia Napad padaczkowy Sporadycznie Nie stwierdzono
Odbiorcze upo- | Nieprawidlowa funkcjonalno$¢ ner- . .
. . . Sporadycznie Nie
$ledzenie stuchu | wu §limakowego
Zez Io\IclilVlvspoiosmwosc oczu, zezowanie Sporadycznie Nie

Zrédlo: opracowanie wlasne na podstawie informacji na stronie: www.rarediseases.info.nih.gov

Opis funkcjonowania ucznia

Uczen dotaczyl do zespotu klasowego (kl. 3 szkoly podstawowej w specjalnym o$rodku
szkolno-wychowawczym) we wrzesniu 2022 r. Posiada orzeczenie o potrzebie ksztalce-
nia specjalnego. Chlopiec z zespotem Renpenninga oraz stwierdzonymi zaburzeniami
rozwojowymi spelniajacymi kryteria diagnostyczne dla rozpoznania zaburzen ze
spektrum autyzmu - autyzmu atypowego (F84.1). We wrzesniu 2020 r. wynik badania
(analiza w kierunku identyfikacji mutacji w genach zwigzanych z niepelnosprawnoscia
intelektualng) potwierdzil rozpoznanie zespotu Renpenninga.

Po dokonaniu wielospecjalistycznej oceny poziomu funkcjonowania dziecka opartej
na Kartach oceny wiadomosci, umiejetnosci i sprawnoéci dla osdb z niepetnospraw-
noscig intelektualng w stopniu umiarkowanym i znacznym oraz uczniéw z niepet-
nosprawnosciami sprzezonymi w szkole podstawowej na pierwszy etap edukacyjny;
obserwacji, analizie zalozonych celéw, aktualnej dokumentacji oraz sytuacji rodzinnej,
zespot edukacyjno-terapeutyczny okreslil cele, warunki i formy wsparcia umozliwiajace
realizacje indywidualnych potrzeb rozwojowych i edukacyjnych chtopca.
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Funkcjonowania ucznia (stan na wrzesien 2022 r., fragment opisu)

,Sredni profil osiggniec Jana wynosi 1,8. Uczeti wymaga stalego motywowania do pracy,
pomocy i kontroli. Konieczne jest przywolywanie i ukierunkowywanie uwagi chtopca
w trakcie wykonywania zadan. Komunikacja bardzo ograniczona, mowa niezrozumiata.
Ograniczony kontakt wzrokowy. Nie reaguje na polecenia dotyczace wspolpracy przy
zadaniu kierowanym (udaje, Ze nie styszy, nieruchomieje, ktadzie si¢ na podlodze).
Uwaga ucznia rzadko jest celowa i nastawiona na wykonywanie zadan. Opézniony
rozwdj grafomotoryki i rysunku. Obnizone umieje¢tnoséci psychoruchowe i koordy-
nacja wzrokowo-ruchowa; trudnosci w nasladowaniu prostych sekwencji ruchowych.
Wystepuja zachowania stereotypowe, schematyczne oraz trudnosci w odbiorze bodz-
cow sensorycznych i czuciowych. Fiksuje uwage na dowolnym, jednym przedmiocie,
trzymanym w dloni, ktérym intensywnie potrzasa. Ma problem z przewidywaniem
niebezpieczenstw. Znacznie ograniczona zdolnos$¢ rozumienia norm i zasad zycia
spolecznego. Stawia opdr i probuje wymuszaé ustepstwa podczas zadan kierowanych
(bierna postawa, czasem lezenie na podlodze)”.

Edukacja ucznia z niepelnosprawnoscia sprzezong wymaga zastosowania modelu
nauczania polisensorycznego, angazujacego w procesie przyswajania nowych umiejet-
nosci wszystkie kanaly odbierania i przetwarzania informacji. Warunki, formy i metody
pracy dostosowano do indywidualnych potrzeb i mozliwo$ci ucznia z uwzglednieniem
jego zaburzen rozwojowych. Jan zostal objety dostosowanymi do jego potrzeb formami
opieki: psychologiczng, pedagogiczna, logopedycznag i rehabilitacjg oraz metodami
terapii: hydroterapia, hipoterapia, Snoezelen, terapia reki, Trening Umiejetnosci
Spotecznych. Podczas zaje¢ edukacyjnych nawigzanie pozytywnego kontaktu z chtop-
cem umozliwilo wykorzystanie metody DIR/Floortime.

Metody pracy z uczniem z zespotem Renpenninga

W pierwszym roku pracy edukacyjno-terapeutycznej z uczniem z zespotem Renpen-
ninga efektywne okazalo si¢ wykorzystanie metody DIR/Floortime. Praca metodg DIR
koncentruje si¢ na budowaniu podstaw zdrowego rozwoju, zamiast koncentrowania
sie na objawach i powierzchownych zachowaniach (Pawlak-Kindler 2018: 180). Jak
twierdzi Greenspan: ,,[...] dzieki temu podejsciu dzieci ucza si¢ opanowywac kluczowe
kompetencje, ktore zostaly na drodze ich rozwoju pominiete lub zaprzepaszczone”,
chodzi tu o umiejetno$¢ budowania relacji z innymi, celowego komunikowania si¢
oraz logicznego i kreatywnego myslenia (Greenspan, Wieder 2014: 10-11). W modelu
DIR dazymy do odbudowania $ciezki naturalnego rozwoju i osiggniecia szesciu tzw.
kamieni milowych rozwoju. Metoda Floortime (0§ modelu DIR) to zejscie do poziomu
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podtogi (Pawlak-Kindler 2018: 180). W poczat-
kowym okresie pracy z uczniem z zespolem
Renpenninga odbywano krétkie 5-10-minuto-
we sesje w celu zbudowania wigzi; zajecia po-
ranne w zespole klasowym réwniez odbywaly
sie na podlodze. Stosowano technike podazania
za uczniem; stawiano mate i drobne wyzwania,
ktore stopniowo poszerzano. Terapie poczatko-
wo oparto na zabawie poprzez wykorzystanie
zainteresowan ucznia (woda, zwierzeta mor-
skie, bajka z pieskiem Scooby-Doo).

W procesie uaktywniania ragk z powo-
dzeniem wykorzystano metode F. Affolter,
czyli programowania ruchéw i prowadzenia
reki (Wisniewska 2019: 44). Metoda ta okre-
$lana jest przez H. Olechnowicz jako ,,psy-
chopedagogika rozumnego dziatania dtoni”
(Olechnowicz 1999: 9). Rozwiazywanie co-
dziennych problemoéw wedlug tej metody
to: usprawnianie dloni, koncentracja wzro-
ku na wykonywanej czynnosci i integrowa-
nie dzialania z jezykiem (Wisniewska 2019:
45). Uczen podczas wykonywania czynno-
$ci koordynuje prace reka-oko; jednoczesnie
wyzwala sie che¢ mdéwienia o tym, co robi.

Ze strony terapeuty metoda polega na czynnym,
bezposrednim wspomaganiu aktywnos$ci osoby
z niepelnosprawnoscig. Odbywa sie to przez kla-
dzenie rak terapeuty na rekach podopiecznego (na
stronie grzbietowej; dlon terapeuty przylega do dfoni
podopiecznego), tak aby to on czut si¢ sprawca dzia-
tania. Terapeuta, stojac/siedzac za podopiecznym,

x

Zrodlo: zbiory wlasne

lekko nakierowuje jego rece, ale to podopieczny wykonuje czynno$¢ i przezywa w zwiazku z tym
poczucie sprawczosci i radosci z sukcesu. Wazne jest, Ze terapeuta nie tylko nie zmusza do wy-
konania czynnosci, lecz takze nie wrecza podopiecznego w rzeczywistosci, tylko go wspomaga

poprzez nakierowanie (za: Wisniewska 2019: 45).

Metode F. Affolter wykorzystywano w pracy z uczniem z zespotem Renpenninga

gltownie podczas tzw. zajec stolikowych. Prace rozpoczeto od krotkich, prostych zadan

stawianych uczniowi do wykonania, ktére umozliwialy osiggniecie sukcesu i uczucie
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Tabela 2. Efekty pracy terapeutycznej z uczniem z zespotem Renpenninga

Zachowania utrudniajace proces terapeutyczny
przejawiane przez ucznia
(wrzesien 2022 r.)

Efekty zastosowanych dzialan terapeutycz-
nych po roku pracy z uczniem
(czerwiec 2023 r.)

1. Postawa biernosci

(rzadko reaguje na imie, krétkotrwale dzieli wspélne
pole uwagi, obserwowalne ,momenty zawieszenia’,
podczas ktérych nie reaguje na wszelkie polecenia,
udaje, ze nie slyszy, kladzie si¢ na podlodze, nieru-
chomieje, ,przelewa si¢” przez rece).

2. Wybidrczo$é w spozywaniu positkow

(bardzo waski repertuar spozywanych positkéw, nie
korzysta z obiadéw w szkole, przywozi przekgski
z domu, dlugo przezuwa, czasem polyka pokarm
po uplywie kilku godzin — przytrzymuje pogryziony
pokarm w ustach).

3. Ograniczona komunikacja

(mowa niezrozumiata, rzadko petni funkcje komu-
nikatywng, nie jest zainteresowany nawigzaniem
kontaktu z kolezankami i kolegami w klasie, domi-
nuje zabawa samotna).

4. Zachowania stereotypowe

(podczas zabaw dowolnych fiksuje uwage na do-
wolnym, jednym przedmiocie - trzyma przedmiot
w dloni i intensywnie nim potrzgsa).

5. Problemy ze snem

(okreslona liczba godzin snu i czuwania, zdarza sig,
ze zasypia w szkole lub podczas zaje¢ w Swietlicy
szkolnej).

6. Znacznie opdzniony rozwdj grafomotoryki
i rysunku

(nie podejmuje prac ,stolikowych”, rzadko uwaga
celowa nastawiona na wykonanie zadania, nie
podejmuje wspélpracy podczas zadan kierowanych,
odchodzi, upada na podloge, przybiera ,,zastyglg” po-
zycje w celu uniknigcia wykonania zadania; wymaga
cigglych przywotat, uwagi, zachet i mobilizacji).

7. Emocje

(rzadko przejawia pozytywne emocje, ograniczone
rozumienie norm i zasad Zycia spolecznego, nieade-
kwatne reakcje wzgledem réwiesnikow - czasem
agresywne).

1. Obserwowany postep

(reaguje na imig, coraz czesciej dzieli wspdlne
pole uwagi, reaguje na stowne polecenia, podej-
muje wspélprace z nauczycielem i prace w parach
z réwiesnikami).

2. Brak postepu

3. Obserwowany postep.

(stopniowo rozwija umiejetnos¢ spontanicznego
nazywania i proszenia o pozgdane przedmioty;
mowa wraz z mimikg i gestami coraz czesciej
petni funkcje komunikatywng, nawigzuje kon-
takt z dorostymi oraz z kolegami i kolezankami).

4. Obserwowany postep
(mozliwe przekierowanie uwagi chlopca, czas
fiksacji znacznie krotszy).

5. W opinii rodzica wydluzyt sie czas, ktory
uczen przesypia w nocy, co przeklada si¢ na
dluzszy okres czuwania w szkole

(uczen nie zasypia w szkole; podczas zajeé
w $wietlicy szkolnej zasypia sporadycznie).

6. Obserwowany postep

(coraz chetniej podejmuje prace ,, stolikowe”, wy-
konuje proste zadania, podejmuje préby pisania
po sladzie i kolorowania w duzym konturze;
chetnie maluje farbami; coraz rzadziej wymaga
zachety i motywowania do pracy).

7. Obserwowany postep

(przejawia pozytywne emocje, okazuje przy-
wigzanie do innych os6b, wyrazna poprawa
w relacjach kolezetiskich).

Zrédto: materiaty i opracowanie wlasne
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satysfakeji (zasada stopniowania trudnoéci ma
tutaj bardzo duze znaczenie).

W poczatkowym okresie pracy z uczniem
z zespotem Renpenninga warto wykorzysta¢
réwniez tworzywa przeksztalcalne, ktére uru-
chamiaja dfonie, wspieraja dyspozycje tworcze,
umozliwiaja roztadowanie nadmiernego pobu-
dzenia i sklaniajg do samodzielnego regulowania
wysilku, a takze spostrzegania i manipulowania
(Olechnowicz 2012: 383). W pracy z uczniem
staralam si¢ kreowac¢ sytuacje, w ktorych uczen
mogt podejmowac dziatania samodzielnie; efek-
tywna tutaj okazala si¢ praca z tworzywami

przeksztalcalnymi wspierajaca dziatania spon-

Zrédlo: zbiory wlasne

taniczne. W tej metodzie réwniez bardzo wazna
jest zasada stopniowania trudno$ci: ¢wiczenia rozpoczeto od manipulowania tatwiej-
szymi tworzywami przechodzac do coraz trudniejszych technik. Wykorzystywano
nastepujace materialy: woda, piasek, piasek kinetyczny, ciastolina, rézne rodzaje kasz,
ryz, groch, fasola, siemie Iniane itd. Praca z materiatami przeksztatcalnymi w przypadku
dziecka z zespoltem Renpenninga jest skuteczng metoda umozliwiajaca rozbudzanie
samodzielnej aktywnosci.

Wydaje sie, ze podjete dziatania edukacyjno-terapeutyczne majg korzystny wplyw
na rozwoj sfery spoteczno-emocjonalnej ucznia poprzez wzmacnianie jego aktywnosci
i uczestnictwo w zyciu szkolnym. Umozliwiaja rowniez zaspokojenie indywidualnych
potrzeb rozwojowych oraz edukacyjnych ucznia zgodnie z mozliwo$ciami psycho-
fizycznymi. Zintegrowane, wielospecjalistyczne dziatania nauczycieli i terapeutéow
przyniosly oczekiwane rezultaty.

Funkcjonowania ucznia (stan na czerwiec 2023 r., fragment opisu)

,»Sredni profil osiggniec Jana wynosi 2,4 (z poziomu 1,8). Najwiekszy postep odnoto-
wano w sferach: emocje (z 2,0 na 2,8), komunikowanie si¢ (z 2,5 na 2,9) oraz procesy
poznawcze (z 2,3 na 2,9). Uczen wykazuje duzy potencjal w zakresie proceséw po-
znawczych i komunikacji. Rozumie wszystkie polecenia i prosby nauczyciela; czasem
wymaga motywacji i zachety. Potrafi dokona¢ prostych klasyfikacji, wskazuje obiekty na
obrazkach, sortuje elementy pod wzgledem koloru i ksztaltu, szereguje pod wzgledem
wielko$ci. Podejmuje proby kolorowania w duzym konturze, chetnie modeluje ciastoling
i pracuje z materiatami przeksztatcalnymi. Uklada duze puzzle. Liczy i rozpoznaje cyfry
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(w zakresie do 10) oraz niektdre litery. Empatyczny, rozpoznaje podstawowe emocje
na obrazkach. Odpowiednio zmotywowany potrafi skupi¢ uwage na wykonywanej
czynnosci, podejmuje proby pisania po $ladzie. Jan dobrze funkcjonuje w obrebie mo-
toryki duzej. Porusza sie samodzielnie, chodzi po schodach, omija przeszkody, biega,
wspina si¢. Uczen reaguje na swoje imie, rozumie polecenia i czesto wlasciwie na nie
reaguje. Jest pogodny i wesoly, nawigzuje kontakt z kolezankami i kolegami w klasie,
podejmuje proby uczestnictwa we wspdlnych zabawach. W zakresie komunikacji za-
uwazono duzy postep; mowa niewyrazna, ale petni funkcje komunikatywng. Rozumie
wszystkie polecenia i prosby nauczyciela i coraz chetniej je wykonuje”

W pracy z Janem bardzo istotne okazalo si¢ tworzenie przyjaznej i bezpiecznej at-
mosfery poprzez zapewnianie przewidywalnosci i stato$ci planu dnia. Warto réwniez
wzmacnia¢ pozytywnie nawet bardzo drobne postepy dziecka, przejawy komunika-
¢ji, uczestniczenie w zajeciach czy wykonywanie polecen. Konieczne jest udzielanie
dziecku niezbednej pomocy i wsparcia w nawiazywaniu relacji z réwiesnikami oraz
uczestniczeniu w zyciu spotecznosci klasowej i szkolne;j.

W tabeli 2 zaprezentowano efekty dziatan terapeutycznych po roku pracy z uczniem.
W zestawieniu wzieto pod uwage gléwnie te zachowania, ktdre utrudnialy uczniowi
funkcjonowanie w spolecznosci szkolne;j.

Wskazania do pracy z uczniem
z zespotem Renpenninga

Potencjal rozwoju osobowego, spotecznego i poznawczego ucznia z zespolem

Renpenninga wydaje sie duzy i bedzie mial szanse realizacji przy odpowiednim

wsparciu oferowanym przez §wiadomych i wykwalifikowanych nauczycieli oraz te-

rapeutéw. Edukacja ucznia z niepelnosprawnoscia sprzezong wymaga stosowania

modelu nauczania polisensorycznego, angazujacego w procesie przyswajania nowych

umiejetnosci wszystkie kanaty odbierania i przetwarzania informacji. W poczatkowym

okresie pracy z uczniem z zespotem Renpenninga nalezy zwrdci¢ szczegdlng uwage na:

- zapewnienie atmosfery akceptacji, spokoju i bezpieczenstwa psychicznego;

- zdobywanie uwagi ucznia przed sytuacja komunikacyjng, z utrzymaniem kontaktu
wzrokowego;

- przekazywanie precyzyjnych, krétkich polecen, wspieranych bodzcami wzrokowymi
lub gestami; sprawdzanie stopnia ich rozumienia;

- tworzenie wspdlnego pola uwagi poprzez ukierunkowywanie uwagi ucznia na to,
co w danym momencie jest istotne;

- stopniowanie trudnosci we wprowadzaniu ¢wiczen i zadan;

- stosowanie réznorodnego, ciekawego sensorycznie materiatu;
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- wzmacnianie aktywnosci ucznia w klasie poprzez podkreslanie jego pozytywnych
zachowan i umiejetnosci, zachecanie do podejmowania wspdlnych dziatan;

- stosowanie metod wielozmystowych, angazujacych rézne drogi zmystowe;

- pomoc nauczyciela przy wykonywaniu zadan i polecen, w planowaniu kolejno$ci
wykonywanych zadan i organizowaniu réznych dziatan;

- stosowanie zrozumiatych regut postepowania oraz systemu pochwat i konsekwencji;

- monitorowanie czasu koncentracji uwagi, w przypadku przecigzenia bodzcami
zadbanie o miejsca odpoczynku i wyciszenia;

- ksztaltowanie i utrzymywanie samodzielnosci w procesie edukacyjnym;

- zachecanie do udzialu w réznego typu uroczystosciach, imprezach klasowych oraz
szkolnych, umozliwianie uczniowie udziatu w réznych wydarzeniach spotecznych

i kulturalnych;

- ksztaltowanie umiejetnosci wyrazania przezy¢ i emocji, stwarzanie okazji do od-
czuwania satysfakcji i sukcesu z wykonywanych zadan;

- wlaczanie rodzicéw do dziatan wychowawczych i edukacyjnych szkoty;

- systematyczna analiza postepow, zaangazowania i aktywnosci ucznia;

- wskazane jest przestrzeganie stalego planu zaje¢, ograniczanie nadmiaru bodzcow
mogacych utrudnia¢ koncentracje uwagi.

Kompleksowe dziatanie terapeutyczne i kreowanie odpowiednich warunkéw umoz-
liwiaja osobie z niepelnosprawnoscia sprzezong optymalne funkcjonowanie w zyciu
spofecznym na miare swoich mozliwosci. Jednak, jak twierdzi Edyta Janus (2018: 30),
warunkiem skutecznego i adekwatnego wsparcia osoby z chorobg rzadka czy sprzezona
niepelnosprawnoscia jest doglebna wiedza na temat specyfiki funkcjonowania takich
0s0b oraz respektowanie ich praw i podmiotowo$ci.

Bibliografia

Germanaud D., Rossi M., Bussy G., Gerard D., Hertz-Pannier L., Blanchet P., Dollfus H.,
Giuliano F., Bennouna-Greene V., Sarda P., Sigaudy S., Curie A., Vincent M. C., Touraine
R., des Portes V. (2011), The Renpenning syndrome spectrum: new clinical insights supported
by 13 new PQBPI-mutated males, ,,Clinical Genetics”, 79: 225-235.

Glodkowska J. (red.) (2012), Dydaktyka specjalna w przygotowaniu do ksztalcenia uczniow ze
specjalnymi potrzebami edukacyjnymi, Warszawa, Wydawnictwo Akademii Pedagogiki
Specjalne;j.

Greenspan S.I., Wieder S. (2014), Dotrzec do dziecka z autyzmem. Jak poméc dzieciom nawigzac
relacje, komunikowac sie i mysle¢. Metoda Floortime, Krakéw, Wydawnictwo Uniwersytetu
Jagiellonskiego.

Janus E. (red.) (2018), Terapia zajeciowa 0sob z niepetnosprawnoscig intelektualng, Warszawa,
PZWL Wydawnictwo Lekarskie.



Specjalne potrzeby edukacyjne ucznia z zespotem Renpenninga — wskazania praktyczne 259

Kaczan T. (2023), Wczesna interwencja i wspomaganie rozwoju dziecka z zespotem wad gene-
tycznych, [w:] Genetycznie uwarunkowane zaburzenia rozwoju u dzieci, red. R. Smigiel,
K. Szczatuba, Warszawa, PZWL Wydawnictwo Lekarskie: 85-90.

Kaczan T., Smigiel R. (2012), Wczesna interwencja i wspomaganie rozwoju dzieci z chorobami
genetycznymi, Krakow, ,,Impuls”.

Kruk-Lasocka (2021), Psychomotoryka w rozpoznawaniu stanéw ze spektrum autyzmu, Krakow,
»Impuls”.

Krupa B., Sowa J. (2021), Pedagogika specjalna. Zarys tematyki, Rzeszow, Fosze.

Olechnowicz H. (1999), Jaskiniowcy zagubieni w XXI wieku. Praca terapeutyczna z matymi
dzie¢mi, Warszawa, WSiP.

Olechnowicz H. (2012), Terapia dzieci z niepetnosprawnosciq intelektualng, Warszawa, PWN.

Palak Z., Wojcik M. (red.) (2016), Terapia pedagogiczna dzieci ze specjalnymi potrzebami
rozwojowymi i edukacyjnymi. Nowe oblicza terapii w pedagogice specjalnej, Lublin,
Wydawnictwo UMCS.

Pawlak-Kindler A. (red.) (2018), Terapia osob z niepetnosprawnosciq intelektualng, Lublin,
Wydawnictwo UMCS.

Ploch L. (2021), W kregu chordb rzadkich. Dominacja zaistnienia, Warszawa, Difin.

Plomin R., DeFries J.C., McClearn G.E., McGuftin P. (2001), Genetyka zachowania, Warszawa,
WN PWN.

Skibska J., Wojciechowska J. (2016), Wspédtczesna edukacja. Wieloptaszczyznowos¢ zadan,
Krakéw, Wydawnictwo Libron - Filip Lohner.

Smigiel R., Stembalska A. (2007), Niepelnosprawnos¢ intelektualna uwarunkowana genetycz-
nie - wybrane aspekty, ,Nowa Pediatria”, 4: 89-96.

Smigiel R., Szczatuba K. (red.) (2023), Genetycznie uwarunkowane zaburzenia rozwoju u dzieci,
Warszawa, PZWL Wydawnictwo Lekarskie.

Thompson J. (2013), Specjalne potrzeby edukacyjne. Wskazéwki dla nauczycieli, przel.
J. Bartosik, Warszawa, Wydawnictwo Naukowe PWN SA.

Wielebski M. (2018), Od orzeczenia o potrzebie ksztatcenia specjalnego do indywidualnego pro-
gramu edukacyjno-terapeutycznego, ,Interdyscyplinarne Konteksty Pedagogiki Specjalne;j”,
nr 22: 339-354.

Wisniewska M. (2019), Wspomaganie rozwoju dziecka z niepetnosprawnoscig intelektualng.
Poradnik dla rodzicéw, Krakow, ,,Impuls”.

Netografia

http://rzadkiechoroby.org/ oraz
http://www.niepelnosprawni.pl/Choroby rzadkie: Plan i co dalej?
https://dzienchorobrzadkich.org/

https://medlineplus.gov/

https://omim.org/

https://rarediseases.info.nih.gov/
https://www.gov.pl/web/zdrowie/choroby/rzadkie



