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ΕΥΧΑΡΙΣΤΙΕΣ

Θα Ι1θελα πρωτίστως να ευχαρισΤ11σω θερμά και με εκτίμηση τον καθηγητή μου. κο.

Φί/ ιππο Βλάχο. ΑναπληρωΤ11 Καθηγητή και Πρόεδρο του Παιδαγωγικού Τμήματος Ειδικής

ΑγωγΙ1ς για την ευκαιρία που μου έδωσε να εκπονήσω υπό την επίβλεΨΙ1 του την πτυχιακή

εργασία μου αλλά συνάμα και για την πολύτιμη συνεισφορά και υποσΤ11ριξ11 του καθ' όλη τη

διάρκεια της συνεργασίας μας καθιστιοντας εν τέλει δυναΤ11 την επιτυΧΙ1 συγγραφΙ1 της

παρούσας εργασίας. Στην συνέχεια βεβαίως. ευχαριστιο επίσης θερμά την κα. Παναγιώτα

Σταυρούση. Λέκτορα του Παιδαγωγικού Τμήματος ΕιδΙΚ11ς Αγωγι1ς. για τις συμβουλές της.
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χωρίς τη συμβολ11 των οποίων η διεκπεραίωση της θα Ι1ταν αδύνατη.

Κλείνοντας. θέλω να εκφράσω τις ιδιαίτερες ευχαριστίες μου σε όλα τα μέλη της
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Η γλωσσΙΚ11 ανάπτυξη και η πλευρίωση σε παιδιά και εφΙ1βους με γενετικά σύνδρομα

NoητtΚ11ς Καθυστέρησης

ΠΕΡΙΛΗΨΗ

Η παρούσα έρευνα στοχεύει στη μελέτη του γλωσσικού προφίλ και της προτίμησης

χεριού εννέα παιδιών (Μ.Ο ηλικίας] ],2 έτη) και πέντε εφήβων (Μ.Ο ηλικίας: 17,5 έτη) με

γενετικά σύνδρομα Νοητικής Καθυστέρησης (Ape/'l, Dand,v-Walka, Dσι-νn, DuboVι'itz, LOVι'e,

5ll1il/1-Len1Ii-Opil::: και 50l0S). Οι συμμετέχοντες εξετάστηκαν ατομικά στο γλωσσικό

εργαλείο (Λ-α-Τ-ώ), σε δύο μη γλωσσικά εργαλεία (Raven & WechsIeI" Nonvel'bal Scale of

Ability) και τέλος, σε ένα εργαλείο αξιολόγησης της προτίμησης χεριού (ΕdinbUΓglι

Handedness lnventory). Τα αποτελέσματα έδειξαν ότι υπάρχει μία τάση διαφοροποίησηςστο

πρότυπο της γλωσσΙΚΙ1ς και μη γλωσσtΚ11ς επίδοσης μεταξύ των διαφόρων συνδρόμων που

εξετάστηκαν. Επίσης. τα ευΡΙ1ματα έδειξαν ότι δεν υπάρχουν στατιστικά σημαντικές

διαφορές στο γλωσσικό και στο μη γλωσσικό προφίλ μεταξύ παιδιών και εφΙ1βων με

σύνδρομο Down. Τέλος. εμφανίστηκε υψηλότερης συχνότητα αριστεροχειρίας και

αμφιχειρίας στα άτομα με γενετικά σύνδρομα Νοητικής Καθυστέρησης συγκριτικά με τα

πρότυπαπου παρατηρούνταιστο γενικό πληθυσμό.

ABSTRACT

The aiJn of the ρΓesent study was to assess the language pattenls and handedness

distΓibutiοn of nine chiΙdΓen (Jnean age: 11,3 ΥeaΓS) and five adolescents (nlean age: 17,5

years) witll genetic syndrOllles associated with intellectual disability (Αραι, Dand,y-Wal/,el',

DOVι'n, DuboVι'ίtz, LOVι'e, 5ll1il/1-Lell1li-Opil::: and 50/os). Ρaήiciρants weΓe tested individually

using a νeΓbal ΡSΥchOlιιetΓic instruιllent (called "Λ-α-Τ-ώ"), two ηοη veΓbal ΡSΥcΙΙ0JnetΓic

instΓulιιents (Raven & WechsleI" ΝοnνeΓbal Scale of Ability) as well as the ΕdinbUΓgh

Handedness ΙnνentΟΓΥ. ΑCCΟΓding to the ("esults, a tendency fOI" diffeΓentίatiοn alllong the

SΥndΓοιιιe groups with ("espect to theiI" pattenls of linguίstic as well as nonlinguistic

ρeΓfοπιιance was revealed. ΜΟΓeονeΓ, ηο statistically significant differences existed ίη the

linguistic and ηοη linguistic profiles between children and adolescents with Down syndrOllle.

Finally, it was obserνed that the ρeΓcentage of left-handed and alllbiguous persons witll

genetic SΥndΓοιιιes associated with intellectual disability is higheΓ, in cOlllparison with the

general population standards.
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Η γλωσσΙΚ11 ανάπτυξη και η πλευρίωση σε παιδιά και εφιιβους με γενετικά σύνδρομα

NoηΤΙΚllς Καθυστέρησης

Α. ΘΕΩΡΗΤΙΚΟ ΜΕΡΟΣ

1. ΕΙΣΑΓΩΓΉ

Η εκπόνηση της διπλωματικιις μου εργασίας έγινε στα πλαίσια της φοίτησης μου στο

τέταρτο έτος του Παιδαγωγικού Τμιιματος Ειδικιις Αγωγής. Βόλου. Το θέμα της εργασίας

μου αφορά τη Διερεύνηση Παραγόντων που συνδέονται με την Ανάπτυξη της Γλώσσας και

την Πλευρίωση σε άτομα με Γενετικά Σύνδρομα Νοητικής Καθυστέρησης.

Η παρούσα ερευνητικιι εργασία στοχεύει στη μελέτη και τη διερεύνηση των

δεξιοτήτων που σχετίζονται με το γλωσσικό προφίλ (κατανόηση-παραγωγή) και της σχέσης

του με ψυχοκινητικές και γνωστικές δεξιότητες σε εννέα παιδιά και πέντε εφήβους ηλικίας

8.3 έως 19,2 ετών. οι οποίοι ανά περίπτωση παρουσιάζουν κάποιο από τα σύνδρομα Apat,

DandJl-WaIJ(eΓ,DσιΛιϊ1, DιιbΟVl'ίtΖ & Βαρηκοία, LOVl'e, SΙl1ίtJ1-LeΠ1Iί-ΟΡίtΖ και Sotos.
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Η γλωσσικι1 ανάπτυξη και η πλευρίωση σε παιδιά και εφιlβους με γενετικά σύνδρομα

Νοητικι1ς Καθυστέρησης

1.1. Η έννοια και τα γενικά χαρακτηριστικάτης Νοητικής Καθυστέρησης.

Η έwοια της νοητικι1ς καθυστέρησης (Ν.κ) έχει κατά καιρούς αποδοθεί με πολλούς

όρους κι έχει προσεγγιστεί με πολλούς ορισμούς (Πολυχρονοπούλου, 2008). Ο ενδέκατος

αναδιατυπωμένος ορισμός της American Association οη Intel1ectual & Developlnent

DisabiJities (SCllalock και συν .. 2010) τον οποίο δέχονται οι περισσότεροι ειδικοί σιlμερα.

δηλώνει πως η Ν.Κ χαρακτηρίζεται από περιορισμούς τόσο στις νοητικές λειτουργίες όσο

και στην προσαρμοστικι1 συμπεριφορά του ατόμου (A.A.I.D.D., 2012), [αυτοεξυπηρέτηση.

ζωή μέσα στο σπίτι. κοινωνικές δεξιότητες. αυτο-καθοδι1γηση. λειτουργικές ακαδημα'ίκές

δεξιότητες. ψυχαγωγία. υγεία-ασφάλεια. χρήση κοινοτικών υπηρεσιών/πόρων. εργασία.

επικοινωνία (Αλευριάδου & Γκιαούρη. 2009)]. Ωστόσο. στον ορισμό του 2010. ο όρος Ν.Κ

(l11ental retardation) αντικαθίσταται από εκείνο της νOηΤlΚ11ς αναπηρίας (inteJJectuaJ

disability) και δίνεται έμφαση στις δυνατότητες των ατόμων με νOητlΚ11 αναπηρία

περισσότερο απ' ό.ΤΙ στα ελλείμματα και τους περιορισμούς τους (A.A.I.D.D., 20 J2). Ο

επιπολασμός της Ν.Κ υπολογίζεται στο 1-3% του γενικού πληθυσμού (ΑshΓafi, 2011) και το

~ των ατόμων που παρουσιάζει Ν.Κ έχει διαγνωσθεί ότι παρουσιάζουν χρωμοσωμική

ανωμαλία (LeοnaΓd & Wen. 2002). Ακόμη. σύμφωνα με τον Opitz (1996) πάνω από 750

περιπτώσεις Ν.Κ προκαλούνται από γενετικές διαταραχές των οποίων ο υπολογισμός

οφείλεται στα επιτεύγματα της Γενετικής επιστήμης και εξέλιξης (Hodapp & DesJardin,

2002).

Οι χρωμοσωμικές ανωμαλίες διακρίνονται σε αριθμητικές και δομικές

(κατασκευαστικές). Οι αριθμητικές συνήθως αφορούν στην ύπαρξη υπεράριθμων

χρωμοσωμάτων (π.χ. Τρισωμία 21). ενώ οι δομικές εκφράζονται με διαφόρους τρόπους όπως

χρωμoσωμlΚ11 αστάθεια (αυτόματο Ρι1πια σε κάποιο σκέλος χρωμοσώματος). μεταθέσεις

(ανταλλαγιl τμημάτων μη ομολόγων χρωμοσωμάτων). αναστροφή τμημάτων (προερχόμενων

από ριlγματα) στο ίδιο χρωμόσωμα. Κ.ά. (Αγγελοπούλου-Σακαντάφη.2004).

Τα επίπεδα της Ν.Κ ταξινομούνταν με βάση τον νοομετρικό έλεγχο που γινόταν στα

παιδιά με Ν.Κ μέσω της χορήγησης ειδικών σταθμισμένων τεστ από ειδικούς. Παραδοσιακά.

τα τέσσερα επίπεδα της Ν.κ σύμφωνα με τον Δείκτη Νοημοσύνης (IQ) είναι η ε).αφρά (l11ild)

Ν.κ. η μέτρια (seνeΓe). η σοβαρι] (seνeΓe) και η βαριά (profound). Το 1992 το A.A.I.M.R

πρότεινε διαφορετικό σύστημα ταξινόμησης το οποίο δεν θα βασίζεται στα αποτελέσματα

του Δείκτη Νοημοσύνης αλλά αντί αυτού. στο επίπεδο υποστήριξης του ατόμου που
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απαιτείται για να λειτουργεί επιτυχώς μέσα στο πλαίσιο της κοινωνίας. Τα επίπεδα αυτά

είναι: η κατά διαστήματα υποστιιριξη (intennittent support), η περιορισμένη υποστιιριξη

(1imited suppoli), η εκτεταμένη υποστήριξη (extensive SUpport) και η διάχυτη υποστιιριξη

(pervasive SUpport). Ωστόσο .. τα παραπάνω επίπεδα της Ν.Κ δεν έχουν αποδεχθεί ευρέως όσο

τα παραδοσιακά επίπεδα τα οποία βασίζονται στα αποτελέσματα του IQ (Hourcade, 2002).

ι--ι πρώτη επίσημη αναπτυξιαΚ11 προσέγγιση της Ν.Κ έγινε από τον Edward ZigleI" στα

τέλη του 1960. ι--ι συγκεκριμένη προσέγγιση έδωσε το έναυσμα διεξαγωγής πολυάριθμων

ερευνών για τον συγκεκριμένο τομέα (ΒUΓack, Hodapp, & Zigler, 1998). Εντούτοις. 11δη από

τη δεκαετία του '40. ο Kounin (1941), είχε καταλ11ξει στο συμπέρασμα ότι οι διεργασίες της

σκέψης των παιδιών με .Κ παρουσιάζουν μεγαλύτερη Ύ\ιωστικιι ακαμψία συγκρινόμενες με

αυτές των παιδιών με τυΠlΚ11 ανάπτυξη. ι--ι ακαμψία ορίζεται ως η εμμον1111 η μη αλλαγ11 της

συμπεριφοράς. ενώ οι συνθ11κες απαιτούν αλλαγή (Αλευριάδου & Γκιαούρη, 2009).

Σύμφωνα με τον ΤΓeιnblaΥ (2010). ελλείμματα στις γνωστικές ικανότητες και στην

προσαρμοστική συμπεριφορά, μπορούν να αυξ11σουν τον κίνδυνο για ψυχοπαθολογικές

διαταραχές σε παιδιά με νοητικιι ανεπάρκεια (Νυονο & Buono, 201]). Αν και οι λόγοι για

αυτόν τον κίνδυνο είναι περίπλοκοι. κατά τους Matson (] 985), Matson & Sevin (1994). αυτοί

συχνά συνδέονται με τα ελλείμματα στη γνωστική. την κοινωνική και την νευρολογικιι

λειτουργία (ΒUΓack, και συν.. 1998).

Ο ρυθμός ανάπτυξης των παιδιών με Ν.κ θα μπορούσε να προβλέπεται από

καθυστεΡ11σεις στην γνωσΤΙΚ11 ανάπτυξη. η οποία και καθορίζει την αδυναμία στον γενικό

μαθησιακό μηχανισμό. που είναι υπεύθυνος για όλες τις εκφάνσεις της ανάπτυξης.

συμπεριλαμβανομένης και εκείνης της γλώσσας (Burack, και συν .. ]998). Μολαταύτα. κατά

τον JΟΓdan (1976). τα μισά ή όλα τα παιδιά με Ν.Κ παρουσιάζουν σημαντική γλωσσικιι

καθυστέρηση (FοwleΓ, 1998 στο ΒUΓack, και συν .. 1998). Σύμφωνα με τους Abbeduto &

RοsenbeΓg (]993) και τον RοsenbeΓg (1982). μερικά παιδιά με Ν.Κ. συγκεκριμένα εκείνα με

χαμηλότερα επίπεδα IQ, συν11θως παρουσιάζουν ελλείμματα άρθρωσης (ΒUΓack, και συν ..

]998), καθώς επίσης, κατά τα λεγόμενα του JΟΓdan (]976). τα μισά ή όλα τα παιδιά με Ν.Κ

παρουσιάζουν σημανΤΙΚ11 γλωσσική καθυστέρηση (Burack, και συν.. ]998). Ακόμα. όσον

αφορά την ανάπτυξη της πραγματολογίας (ανάπτυξη του λόγου, ικανότητα διαχείρισης της

γλώσσας, ευαισθησία στις ανάγκες του ακροαηι) σε παιδιά με Ν.Κ αυτή φαίνεται να
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ποικίλλει εξαιτίας των ποικίλλων συνδρόμων με συνοδό πρόβλημα την Ν.Κ (Burack, και

συν., 1998).

Όσον αφορά την λεΚΤΙΚ11 μν11μη. σύμφωνα με τους CrOlηer (1974), El1is (1970),

Grahaιη (1974), HUll11e & MacKenzie (1992). υπάρχει μία αδυναμία η οποία παίζει ένα

σημαντικό ρόλο στις δυσκολίες που αντιμετωπίζουν τα παιδιά με Ν.Κ στο γλωσσικό επίπεδο

(ΒUΓack, και συν.. 1998). Σύμφωνα με άλλους. όμως. ερευνητές όπως ο DewaΓd ( 1979) και οι

Natsopou10s & ΧeΓοιηeΓitοu (1990). υπάρχει διαφωνία με αυη1 τη θέση διότι εκείνοι

απέτυχαν να βρουν μια συσχέτιση μεταξύ της μν11μης αριθμών (digit span) και της

συντακτικής κατανόησης (ΒUΓack, και συν.. 1998).

Εν γένει. επομένως. υπάρχει μια 11Πια ή μέτρια 11 σοβαΡ11 καθυστέρηση στην

πραγματοποίηση των αναπτυξιακών τους επιτευγμάτων. Παρόλο αυτά. τα παιδιά με νοηΤΙΚ11

ανεπάρκεια είναι εκπαιδεύσιμα εφόσον γίνονται σημαντικές τροποποη1σεις του σχολικού

προγράμματος και του πλαισίου όπου τα περιβάλλει. όποτε κρίνεται απαραίτητο

(Πολυχρονοπούλου. 2008).

1.2 Αιτιολογικοίπαράγοντες της Νοητικής Καθυστέρησης.

Η αιτιολογία παραμένει άγνωστη σε ποσοστό 65-75% (Αγγελοπούλου-Σακαντάμη.

2004). Σύμφωνα με την αναπτυξιαΚ11 προσέγγιση του Zig1eJ' για την Ν.Κ (1967. 1969).

προσδιόρισε σε δύο ομάδες. τα άτομα με την συνηθισμένη Ν.Κ και τα άτομα με την

οργανΙΚ11 Ν.Κ. Τα άτομα με την συνηθισμένη Ν.Κ είναι συχνά. τα παιδιά γονέων με χαμηλό

IQ. Η Ν.Κ τους πιθανόν. οφείλεται σε μερικούς συνδυασμούς γενετικών (κληρονομικών) και

περιβαλλοντικών παραγόντων. Τα άτομα με την οργανΙΚ11 Ν.Κ. σε αντίθεση. παρουσιάζουν

μία από τις αρκετές εκατοντάδες προγεννητικές. περιγεννητικές και μεταγεwητικές

αιτιολογίες. οι οποίες συσχετίζονται με την Ν.Κ (ΒUΓack, και συν .. 1998).
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1.2.1 Προγεννητικάαίτια

Σύμφωνα με τους Gustavson, Hagberg & Sars (1977), τα προγεννητικά αίτια

αντιστοιχούν περίπου στο 60-80% των αιτιολογικών παραγόντων. οι οποίοι μπορεί να είναι

γενετικοί ή μη γενετικοί (Ashrafi, 2011).

Γενετικοί παράγοντες (κληρονομικοί, ενδογενείς, πρωτογενείς)

Οι γενετικές αιτίες μπορούν να χωριστούν σε χρωμοσωμικές διαταραχές και σε μη

χρωμοσωμικές γενετικές διαταραχές (ΑshΓafi, 201 Ι).

Οι χρωμοσωμικές διαταραχές οφείλονται στην παρουσία ενός επιπλέον

χρωμοσώματος αλλά και σε μεταλλάξεις των γονιδίων. τα οποία είναι τα βασικά συστατικά

του γενετικού μηχανισμού (Fraklin & Mansuy. 2011). Η παρουσία διαφόρων δυσμορφιών

όπως στα μάτια. τη μύτη. το στόμα. την καρδιά. τους πνεύμονες και το σκελετό είναι

αποτέλεσμα χρωμοσωμικών διαταραχών.

Οι μη χρωμοσωμικές γενετικές συνθΙ1κες αφορούν λάθη στον μεταβολισμό και

μερικές ανωμαλίες στην υποδομ11 του εγκεφάλου (Ashrafi, 2011).

Μη γενετικοί παράγοντες (περιβαλλοντικοί, εξωγενείς, δευτερογενείς)

Οι μη γενετικοί προγεννητικοί παράγοντες αποτελούνται από περιβαλλοντικά αίτια

(Ashrafi, 201 Ι), όπως διατροφ11 της εγκύου. συγκινησιαΚΙ1 κατάσταση της εγκύου.

μολυσματικές ασθένειες από τις οποίες μπορεί να προσβληθεί η μητέρα (π.χ. ερυθρά,

παρωτίτιδα. ηπατίτιδα. ιλαρά. έρπητας κ.ά.) και αφροδισιακά νοσ11ματα της μητέρας (π.χ.

σύφιλη). Σύμφωνα με τους ΒaUlηeίster, Woodley, & Zanthos. οι τοξίνες (αλκοόλ,

ναρκωτικά. καπνός και μόλυβδος) μπορούν να έχουν επίσης. αρνητικές συνέπειες στην

ανάπτυξη του εμβρύου (Jacobson & Mulick. 1996). Τέλος, σύμφωνα με τους ΒaUlηeίsteΓ,

Kupstas και συνεργάτες τους. όσο νωρίτερα υπάρξει κάποια μόλυνση στην έγι(υο. εάν δεν

θεραπευτεί, τόσο πιο σοβαρές είναι οι επιπτώσεις στο βρέφος (Jacobson & Mulick, 1996).
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1.2.2 Περιγεννητικά αίτια

Κατά τους Gustavson, Hagberg, & Sars (1977;66), τα περιγεwητικά αίτια είναι

υπεύθυνα για το 10-20% των περιπτώσεων με .Κ (Ashrafi, 2011), και σύμφωνα με την

Βασιλείου (1998), περιλαμβάνουν τον δύσκολο 11 πρόωρο τοκετό, την περιγεwηΤΙΚ11

ασφυξία. την ανοξία. τραύμα στην κεφαλΙ1 ή στον εγκέφαλο Κ.ά. (Παπουτσάκη. 2011). Η

ανοξία, η οποία μπορεί να προκληθεί στο παιδί κατά τη ώρα του τοκετού. έχει σαν

αποτέλεσμα το σοβαρό τραυματισμό του εγκεφάλου. που μπορεί να οδηγΙ1σει σε

λειτουργικές διαταραχές ή ακόμη και στον θάνατο (Καραπέτσας, 1988).

1.2.3 Μεταγεννητικάαίτια

Τα μεταγεννητικά αίτια μπορεί να είναι ατυχι1ματα. ασθένειες, υποσιτισμός.

λοιμώξεις όπως, εγκεφαλίτιδα, χαμηλό κοινωνικό-οικονομικό οικογενειακό 11 κοινωνικό

περιβάλλον Κ.ά. (Παπουτσάκη. 2011). Σύμφωνα με τους Gustavson, Hagberg, & Sars (1977),

οι μεταγεννητικές αιτίες όπως η μηνιγγίτιδα και εγκεφαλίτιδα. τα τραύματα, η κακή

διατροφή, η φτώχεια, η ψυχοκοινωνΙΚΙ1 στέρηση και η μολυβδίαση υπολογίζεται ότι

συσχετίζονται με πάνω από το 10% των περιπτώσεων της Ν. Κ (Ashrafi, 201 Ι).

Στο επόμενο κεφάλαιο θα παρουσιάσουμε αναλυτικά ορισμένα γενετικά σύνδρομα

που συσχετίζονται με τη Ν.Κ και τα ιδιαίτερα χαρακτηριστικά τους.
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2. ΕΠΙΣΚΟΠΗΣΗ ΤΗΣ ΒΙΒΛΙΟΓΡΑΦΙΑΣ

2.1. Παρουσίαση Συνδρόμων

2.1.1. ΣύνδρομοApert

2.1.1.1. Γενικά στοιχεία του ΣυνδρόμουApert.

Αρχικά. το Σύνδρομο ApeI1: (Σ. Α) περιγράφηκε από τον Wheaton (1894), (Ciasca. και

συν .. 2001). Στην συνέχεια. ο Apel1: (1906) δημοσίευσε μία περίληψη εννέα περιπτώσεων.

και οι Park & Powers (1920). έγραψαν μία άριστη μονογραφία για τη διαταραχή αυτΊΙ

(Ciasca. και συν.. 2001). Σύμφωνα με τους Moloney & Slaney (1996) και IbrahiIl1i, Chiu,

McCarthy, & MohaJ11111adi (2005). η πιο πρόσφατη αποδεχούμενη άποψη για την προέλευση

του Σ.Α αφορά δύο μεταλλάξεις στο γονίδιο (FGFR2) (Yacubian-Fernandes. και συν .. 2005).

Πρόκειται για μία σπάνια γενεΤΙΚΙ1 κρανιοπροσωΠΙΚ11 διαταραχή όπου σύμφωνα με τον

Hedeι-son και τους συνεργάτες του. (1995). το ποσοστό εμφάνισής του είναι 1: 160.000

γεwήσεις (Benjal11in, Τrο\veΓS, & SchachneΓ. 2005). Επίσης. οι Cohen, Kleiborg, & Laιnl11eJ"

(1992), σύμφωνα με την συλλογ11 μόνο γαλλικών περιπτιΟσεων. εκτίμησαν ότι η επικράτηση

του Σ.Α ξεκινά από 1:55.000 γεWΙ1σεις (Renier. και συν.. 1996), ενώ σύμφωνα με τον David

και τους συνεργάτες του (1982), στην ότια ΑυστραλιανΙ1 περιοχή δημοσιεύθηκε η

συχνότητα 1:317.000 γεννΙ1σεις με ασθενείς οι οποίοι εξετάστηκαν μεταξύ του 1961 και

1975 (Da Costa, 2004).

Το σύνδρομο αυτό είναι μοναδικό εξαιτίας της συνδακτυλίας των δακτύλων του

χεριού και του ποδιού (Da Costa, 2004 • Yacubian-Femandes, και συν.. 2005). η οποία

συμβαίνει σαν ένα συνεχές και συχνό επακόλουθο του συνδρόμου. Οι συγκεκριμένες

χαρακτηριστικές δυσμορφίες στα δάχτυλα των χεριών και των ποδιών κάνουν συχνά την

περίπτωση αυτΊΙ διακριτΊΙ από άλλα κρανιοπροσωπικά σύνδρομα μα και δύσκολη την

ανεξάρτητη κίνηση των χεριών. έχοντας σαν αποτέλεσμα. το παιδί να αντιμετωπίζει πιθανόν

δυσκολία στην λεπτή κινητικότητα.

Επιπλέον, η απώλεια ακοής και η αυξημένη ευπάθεια σε ωτίτιδες, προκύπτουν από τη

μη φυσιολογΙΚ11 άνω αναπνευστtκ11 ανατομΙΚ11 ανωμαλία που έχει σημειωθεί στις
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περιπτώσεις των ασθενών με Σ.Α (Da Costa. 2004). Το Κεντρικό Νευρικό Σύστημα

παρουσιάζει ανωμαλίες. οι οποίες είναι περισσότερο συχνές στο σύνδρομο αυτό συγκριτικά

με άλλες συνδρομικέςδιαταραχές (Renier, και συν., 1996).

2.1.1.2. Η νοημοσύνη των ατόμων με Σύνδρομο Apert.

~τo Σ.Α. μπορεί να υπάρχει Ν .Κ. αλλά υπάρχουν και πι::ριπτώσεις με τυπική ευφυΙα.

οι οποίες έχουν καταγραφεί στην βιβλιογραφία. Παρόλο αυτά, το γεγονός της Ν.Κ είναι

άγνωστο (Ciasca. και συν.. 2001). Γενικά. ωστόσο. οι πιο κοινοί παράγοντες που φαίνεται να

καθορίζουν την Ν.Κ είναι οι περιγεwητικοί παράγοντες. όπως η υδροκεφαλία. οι δυσπλασίες

του Κεντρικού Νευρικού ΣυστllμαΤOς. και η αύξηση της πίεσης του εγκεφάλου (Ciasca. και

συν .. 2001) και το οικογενειακόπεριβάλλον (Yacubian-Fernandes, και συν.. 2005).

Ο μέσος όρος του νοητικού επιπέδου των παιδιών αυτών ποικίλλει ανά έρευνες. Για

παράδειγμα. στην έρευνα του Renier και των συνεργατώντου (Ι 996). 38 παιδιά με Σύνδρομο

Apert μεγαλύτερα των τριών ετών είχαν μέσο όρο στο νοητικό τους επίπεδο (IQ) 62. Ενώ ο

μέσος όρος ήταν παραπάνω από 70 στα 12 από αυτά.

Η έρευνα των Patton, Goodship, Hayward, & Lansdown (1988). σε μία ομάδα 29

ασθενών με Σ.Α. το 48% είχαν μέσο ή οριακό IQ. το 31 % είχε ήπια Ν.Κ. το 14% είχε μέτρια

Ν.Κ και το 7% είχε σοβαΡ11 Ν.Κ. Παρεμπιπτόντως. τα αποτελέσματα αυτά είναι ως ένα

βαθμό αμφισβητllσιμα επειδΙ1 εννέα από τα 29 παιδιά. είχαν «ανεπίσημη» αξιολόγηση

(Renier, και συν.. 1996).

Στην έρευνα των ShίΡsteΓ, ΗeaΓst, Dockrell, Ki1by, & ΗaywaΓd (2003). αξιολογ11θηκε

η γνωστtκ11 περιοχι1. οι δεξιότητες του λόγου και της γλώσσας σε 1Ο παιδιά με Σύνδρομο

ApeIi (ηλικίας 4 ετών και 11 μηνών έως 5 ετών και 11 μηνών) (Da Costa. 2004). Οι

συγγραφείς κατέληξαν πως το αποτέλεσμα του διανοητικού πηλίκου είναι υψηλότερο από

εκείνο των προηγούμενωνερευνών. Οι διαφορές αυτές μεταξύ των νοητικών αποτελεσμάτων

ίσως οφείλεται στην ευρύτερη παρέκκλιση των ηλικιών που εξετάζονται στις έρευνες και

στις διαφορές πρωτοκόλλων και μεθοδολογικώνπαραγόντων (Da Costa, 2004).

Τέλος, στην έρευνα της Ciasca και των συνεργατών της (2001). τα αποτελέσματα της

μίας από τις δύο περιπτώσεις που εξετάστηκαν. ένα κορίτσι 12 ετών και 9 μηνών,

επαλΙ1θευσαν την Ν.κ που παρουσιάζεται στο Σύνδρομο Apert, όπως αναφέρεται και στη

- 13 -
Παιδαγωγικό Τμήμα EιδLΚ11ς ΑγωγΙ1ς - Πισίνα Ασπασία



Η γλωσσικιl ανάπτυξη και η πλευρίωση σε παιδιά και εφ11βους με γενετικά σύνδρομα

οηΤΙΚ11ς Καθυστέρησης

βιβλιογραφία. Ο ασθεν11ς εμφάνισε δυσκολία στα τεστ ρυθμού, απτικής ικανότητας, μν11μης.

μαθηματικών και αριθμητικής. Παρόλο αυτά, στην άλλη περίπτωση του κοριτσιού που

εξετάστηκε ηλικίας 8 ετών και 5 μηνών. τα αποτελέσματα διαφέρουν από τις περιπτώσεις

της βιβλιογραφίας διότι παρουσίασε τυπικό νοητικό επίπεδο, χωρίς άλλα ελλείμματα.

Το τελικό IQ των ασθενών με Σ.Α μελετ11θηκε ότι συνδέεται από τρεις παράγοντες

στην έρευνα του RenieI" και των συνεργατcον του (1996). οι οποίοι εξετάζονται πάνω από

τρία χρόνια. Αυτοί οι παράγοντες είναι i) η ηλικία εγχείρισης. ii) οι εγκεφαλικές

δυσλειτουργίες και iii) η ποιότητα του οικογενειακού περιβάλλοντος.

Οι πιο σημαντικοί από αυτούς είναι η ηλικία εγχείρισης και οι διαφραγματικές

ανωμαλίες διότι παραδείγματος χάρη. οι ασθενείς που δεν έχουν υποβληθεί σε κάποια

εγχείριση έχουν συν11θως IQ μικρότερο από 70. Ωστόσο. υπάρχουν άλλες έρευνες όπως των

Kaplan (1991) και του Patton και των συνεργατών του (1988). όπου ο χρόνος της εγχείρισης

δεν συσχετίζεται με τις καλύτερες επιδόσεις στο νοητικό επίπεδο (Yacubian-FeIl1andes, και

συν., 2005). Ακόμη. υπάρχουν στατιστικά σημαντικές διαφορές στο νοητικό πηλίκο μεταξύ

παιδιών με ή χωρίς διαφραγματικές ανωμαλίες. Οι LefebνΓe, ΤΓaνis, & All1dt (1986),

δημοσίευσαν μία ομάδα 35 παιδιών με Σύνδρομο ΑΡeή. η οποία είχε υποβληθεί σε επέμβαση

σε ηλικία μέσου όρου τριών μηνών. Οι 20 ασθενείς από αυτούς είχαν μέσο όρο στο

διανοητικό τους επίπεδο 73.6 σε ψυχομετρικές υποδοκιμασίες. Αυτός ο μέσος όρος. όμως.

κατήλθε στο 63. όταν οι ερευνητές εξέτασαν το IQ και σε άλλες περιοχές (RenieΓ. και συν ..

1996).

Στην έρευνα του Yacubian-Fell1andes και των συνεργατών του (2005). η ποιότητα

του οικογενειακού περιβάλλοντος είναι ο πιο σημαντικός παράγοντας που συνεπάγεται την

νOηΤlΚ11 ανάπτυξη των ασθενών με σύνδρομο Apel1: και το μορφωτικό επίπεδο των γονιών

τους επίσης.

Όσον αφορά το ρόλο του οικογενειακού περιβάλλοντος στο αποτέλεσμα της νοηΤΙΚ11ς

λειτουργίας σε παιδιά με Σύνδρομο Apel1:. ο RenieI" και οι συνεργάτες του (1996).

επισ11μαναν πως τα παιδιά. τα οποία εισάγονται σε νοσοκομεία/ιδρύματα έχουν χαμηλότερο

νοητικό πηλίκο από εκείνα τα παιδιά τα οποία ζουν σε ένα φυσιολογικό οικογενειακό

περιβάλλον. Είναι γεγονός. πώς όλοι οι ασθενείς με Σύνδρομο Apel1: που έχουν εισ11χθη σε

νoσOKoμείαlιδρύματα είναι μια σειρά παιδιών που εγκαταλείφτηκαν μετά την γέwησή τους.

Αρκετοί συγγραφείς, όπως οι Capsis (1991), Ga11i (1976), & Laitinen (1956) έχουν τονίσει
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την αναστρέψιμη επίδραση της ιδρυματοποίησης για τα παιδιά αυτά. Συχνά. τα παιδιά αυτά

διαγιγνώσκονται λαθεμένα από ειδικούς ως νοητικά καθυστερημένα μόνο. βασισμένοι

αποκλειστικά στην εμφάνισή τους. Τα παιδιά με Σύνδρομο Apert θα πρέπει να μεγαλώνουν

σε ένα φυσιοl ογικό οικογενειακό περιβάλλον με την ενεργΙ1 βοήθεια ψυχολόγων (Renier. και

συν.. 1996).

Από τα παραπάνω φαίνεται ότι το νοητικό πηλίκο τω\' ατόμων με _.Α δεν είναι

απολύτως αποσαφηνισμένο στην βιβλιογραφία εφ' όσον αναφέρονται σε αυΤ11ν αρκετές

αντιφατικές απόψεις. Διάφορες έρευνες επισημαίνουν ότι ο μέσος όρος του νοητικού

πηλίκου των περιπτώσεων με ~.A ι::ίναι σε κάποιες από αυτές τυπικός. σε άλλες οριακός ενώ

σε κάποιες άλλες υπολείπεται του οριακού μιλώντας είτε για μέτρια είτε για σοβαΡ11 Ν.Κ.

Ακόμα. ο τελικός μέσος όρος του νοητικού πηλίκου των ατόμων με ~.A φαίνεται στην

έρευνα του Renier και των συνεργατών του (1996). να καθορίζεται από τρει. παράγοντες.

την ηλικία εγχείρισης. τις εγκεφαλικές δυσλειτουργίες και την ποιότητα του οικογενειακού

περιβάλλοντος. Ωστόσο. όσον αφορά τους παραπάνω παράγοντες υπάρχει διχογνωμία ως

προς το κατά πόσο σημαντική είναι η επίδρασΙ1 τους στο τελικό μέσο όρο του νοητικού

πη) ίκου.

2.1.1.3. Η φωνολογική αξιολόγηση και η ανάπτυξη της γλώσσας στο Σύνδρομο Apert.

Στη φωνολογική αξιολόγηση των δύο περιπτώσεων στην έρευνα της Ciasca και των

συνεργατών της (200 Ι). Ι1ταν πιθανΙ1 ούτως 11 άλλως η παρουσία φωνολογικής απόκλισης και

δυσκολίας στην διαχείριση του λόγου. Η φωνOλOγtΚ11 απόκλιση και στις δύο περιπτώσεις

υποστηρίχθηκε ότι οφείλεται στην παρουσία 11 όχι υποαιμάτωσης στην κροταφΙΚ11 περιοχή.

~την περίπτωση του 12χρονου κοριτσιού υπήρχε υποαιμάτωση στη συγκεκριμένη

εγκεφαλΙΚΙ1 πεΡιοΧι1. ~την περίπτωση του 8χρονου κοριτσιού δεν υΠΙ1ρχε ένδειξη

υποαιμάτωσης παρά μόνο καθυστέρηση στην γλωσσΙΚ11 ανάπτυξη.

Όσον αφορά την γλώσσα. υπάρχουν λίγες περιπτώσεις αναφοράς. οι οποίες

βρίσκονται στη βιβλιογραφία. Μ ία μελέτη από αυτές που θα μπορούσε να αναφερθεί είναι

του Misquiatti (1996). ο οποίος εξέτασε οκτώ άτομα με Σύνδρομο Ap~I1:. τέσσερα με

Σύνδρομο Crouzon και τρία με Σύνδρομο Pfeiffer. Τα αποτελέσματα έδειξαν ότι τα εννέα

άτομα παρουσίαζαν ακουσΤΙΚ11 απώλεια 11πιου έως σοβαρού βαθμού. Μόνο δύο άτομα είχαν

φυσιολογΙΚ11 αΚΟΙ1 και μόνο τέσσερα άτομα είχαν 11Πια Ν.κ. Οι διαφοροποιήσεις στην
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γλώσσα υποστηρίχθηκε ότι σχετίζονται με την παραγωγή και την κατανόηση του

προφορικού λόγου. Σε όλους τους εξεταζόμενους υπήρχε διαφορεΤΙΚ11 αξιολόγηση της

καθυστέρησης στην απόκτηση της γλώσσας.

Υπάρχει τε).ικά αξιοπιστία στα δεδομέ1'α που {/\'αφέρο\ΤαΙ στψ {/\'απτυξιαΚΙ7 πορεία [(01'

(πδμωl'με Σί)\'()ρομοApeJ'f;

Στην πραγματικότητα, οι περισσότερες δημοσιεύσεις που έχουν ασχοληθεί με το

2:ύνδρομο ΑΡeΓt έχουν βασιστεί σε μελέτες περίπτωσης (case study) και σε πολύ μικρές

ομάδες χωρίς να έχουν εστιάσει ιδιαίτερα στη νOητtκ11 ανάπτυξη (RenieΓ. και συν.. 1996).

Δύο μελέτες των LefebνΓe, TΓavis, & Amdt (1986). και του Patton και οι συνεργάτες

του (1988). έχουν εστιάσει στη νοηΤΙΚ11 ανάπτυξη που συμβαίνει στο Σύνδρομο ApeIi. οι

οποίες όμως παρουσίασαν αποκλίνοντα αποτελέσματα μεταξύ τους (RenieΓ. και συν .. 1996).

Από την μία πλευρά. πολλοί συγγραφείς όπως οι CalηΡis (1991), Ga11i (1976),

Laitinen (1956), & Patton και οι συνεργάτες του ( 1988). τονίζουν τη σημαντική επίδραση της

εισαγωγής των παιδιών αυτών σε νοσοκομεία/ιδρύματα για την εμφάνιση νοητικής

καθυστέρησης (RenieΓ. και συν .. ]996). και από την άλλη. συγγραφείς όπως οι Cohen &

ΚreibΟΓg (1990), υπογραμμίζουν την συχνότητα των εγκεφαλικών δυσμορφιών ως

σημαντικό παράγοντα για την εμφάνιση Ν.Κ. παρότι η συγκεκριμένη πρόταση για τις

δυσμορφίες αυτές δεν είναι ακριβώς γνωστές. Αυτές. όμως. οι ενδιαφέρουσες υποθέσεις δεν

έχουν μελετηθεί διεξοδικά και προσεκτικά για τα άτομα με Σύνδρομο ΑΡeΓΙ

Στην συνέχεια. είναι ιδιαίτερα ενδιαφέρον να υπογραμμιστεί μία έρευνα των RοgeΓS­

Sa]ΥeΓ, Jensen, & ΒaΓden (1987). οι οποίοι μελέτησαν την επίδραση της ελκυστικότητας της

εμφάνισης του προσώπου. στην συμπεριφορά προσκόλλησης μητέρων που έχουν παιδιά με

δυσμορφίες στο πρόσωπό σε σύγκριση με μητέρες που έχουν φυσιολογικά παιδιά. Εκείνοι

παρατήρησαν μία αξιόλογη αναστάτωση των μητέρων με παιδιά που παρουσίαζαν

κρανιοπροσωπικές δυσμορφίες επηρεάζοντας την σχέση μεταξύ τους και ολοκλ11ρωσαν

λέγοντας πως πρέπει να διορθώνονται όσο το δυνατό ποιο γρήγορα αυτές οι δυσμορφίες στο

πρόσωπο των παιδιών προκειμένου να ελαττώνεται η περίπτωση ανησυχίας της μητέρας. η

οποία, επακόλουθα, επηρεάζει το συναισθηματικό δέσιμο μεταξύ μητέρας-παιδιού (RenieΓ,

και συν., ]996).
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Τέλος. σύμφωνα με τον HUlnphreyes (1991). "δεν υπάρχουν δυστυχό)ς αξιόπιστα

δεδομένα τα οποία να προβλέπουνεπακριβώς το αναπτυξιακόαποτέλεσμαστους ασθενείς με

ΣύνδρομοApert " (Renier. και συν.. 1996).

2.1.2. Σύνδρομο Dandy Walker

2.1.2.1. Γενικάχαρακτηριστικά του Συνδρόμου Dandy Walker.

Το Σύνδρομο Dandy WaJkel' (I.DW) συχνά ονομάζεται και Dandy Walkel'

Σύμπλεγμα (cOlnplex). Το συγκεκριμένο σύνδρομο συμβαίνει σχετικά σε 1:25.000 γεW11σεις.

και περισσότερο εμφανίζεται στις γυναίκες. Παρόλο όμως την συχν11 επανάληηΠ1 του. πολύ

μΙΚρ11 έκταση ερευνών έχει διερευνήσει το θέμα του συμπλέγματος αυτού. Γνωρίζουμε.

ωστόσο. ότι πρόκειται για ένα συγγενές σύνδρομο δυσμορφίας. στο οποίο αναμειγνύεται η

παρεγκεφαλίδα και το υγρό του εγκεφάλου που βρίσκεται γύρω της γεγονός που καταλήγει

σε αναπτυξιαΚ11 καθυστέρηση και γνωστικές δυσκολίες (Love, Huddlestonet, OJney, WrubeJ,

Visootsak, 20 J Ι).

Το σύνδρομο αυτό χαρακτηρίζεται από δυσπλασίες του Κεντρικού ευρικού

Συση1ματος. αλλά στην κατάσταση αυτl1 υπάρχει ετερογενή αιτιολογία (TohYaJna. και συν ..

201 Ο). Το I.DW μπορεί να παρουσιαστείξαφνικά 11 να αναπτυχθεί απαρατl1ρητα. Τα τυπικά

συμπτώματα. τα οποία συν11θως συμβαίνουν στην πρώιμη νηπιαΚ11 ηλικία. στο I.DW

υπάρχει πιο αργ11 κινητική ανάπτυξη και σταδιακή μεγέθυνση του κρανίου. Σε μεγαλύτερα

παιδιά. η πίεση που ασκείται στον εγκέφαλο μπορεί να προκαλέσει αποτελέσματα όπως η

ευερεθιστότητα.ο εμετός και οι σπασμοί. Η μακροζωίαλοιπόν. εξαρτάται από την δριμύτητα

του συνδρόμουκαι τις συσχετιζόμενεςδυσπλασίες.

Τα παιδιά με τα λιγότερο σοβαρά συμπτιΌματα ίσως έχουν τυΠΙΚ11 νοηΤΙΚ11 ανάπτυξη.

ενώ τα παιδιά που παρουσιάζουν σοβαρές δυσπλασίες ίσως έχουν Ν.Κ. Απεναντίας. στην

έρευνα των Sawaya και ΜcLaUΓιn (1981). τα αποτελέσματα του νοητικού επιπέδου (IQ)

έδειξαν ότι το 71 % των ασθενών με I.DW έχουν μη τυΠΙΚ11 νOητtΚl1 ανάπτυξη (IQ < 83)

καθώς επίσης δεν υπάρχει σημανΤΙΚ11 σχέση μεταξύ της καθυστέρησης και των σχετικών

ανωμαλιών. Παρόλο αυτά. η αγενεσία του μεσολόβιου σε δύο ασθενείς σχετίστηκε με τη

χαμηλ11 νοητική ανάπτυξη (IQ's από 50 και 73).
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Συμπερασματικά θα λέγαμε ότι τα άτομα με I.OW παρουσιάζουν αναπτυξιακή

καθυστέρηση και γνωστικές δυσκολίες. Γενικότερα. όμως. το συγκεκριμένο σύμπι εγμα δεν

έχει ερευνηθεί και μελετηθεί αρκετά στην βιβλιογραφία ούτως ώστε να γνωρίζουμε τα

ακριβ11 χαρακτηριστικάτου γενικού προφίλ του.

2.1.2.2. Αναπτυξιακά αποτελέσματα συνύπαρξης Συνδρόμου Down και Συνδρόμου Dandy
Wa/ker.

Η συνύπαρξη του Συνδρόμου Oown ~.O και του I.OW είναι σχετικά ασυν11θιστη. γι'

αυτόν τον λόγο οι επιπτώσεις της συνύπαρξης αυτής όσον αφορά τα αναπτυξιακά

αποτελέσματα δεν έχουν πλΙ1ρως αποσαφηνιστεί (Love. και συν.. 20] ]). Στην έρευνα αυτή

πραγματοποη1θηκε μία μελέτη περίπτωσης ενός παιδιού 37 μηνιΟ\'. το οποίο παρουσία ε

συγχρόνως τα δύο προαναφερθέντα σύνδρομα. Ο ασθενΙ1ς αυτός παρουσίαζε μεγαλύτερα

ελλείμματα στις κινητικές δεξιότητες του σε σύγκριση με παιδιά με Σ.Ο τα οποία δεν είχαν

Σ.ΟW. Σημειωτέον. η συνύπαρξη του δύο αυτών συνδρόμων έχει προηγουμένως αναφερθεί

σε μόνο δύο περιπτώσεις (Constantini, ΡοιηeΓanΖ. & Hoffil1an, 1989 • EstΓOff, Scott, &

Βenaceπaf, 1992 στο Love, και συν .. 20] ]).

Τέλος. τα παιδιά με Σ.Ο και Σ.ΟW είναι ικανά να σημειώσουν πρόοδο στο

αναπτυξιακό τους ορόσημο με την πρώιμη παρέμβαση 11 θεραπεία και την απαραίτητη

καθοδήγηση και υποστήριξη.
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2.1.3. ΣύνδρομοDown (Τρισωμία21)

2.1.3.1. Γενικά στοιχεία συνδρόμου Down.

Το Σύνδρομο Oown (Σ. Ο). σύμφωνα με τους Legeune (1990), Roizen & Patterson

(2003). είναι μια από τις πιο συχνές αιτίες .Κ. η οποία προσφάτως. επηρεάζει σχεδόν

1:700-1.000 γεννΙ1σεις (CaΓΙίeΓ. και συν.. 2011). Η γενετtκ11 αυτΊΙ διαταραΧΙ1 συμβαίνει κατά

τον Leguine και τους συνεργάτες του (1958). όταν υπάρχει μία επιπλέον αντιγραφΙ1 στο

ζεύγος του χρωμοσώματος 21 (SίΙνenηan. 2007). (Βλ. Εικόνα 1).

Σύμφωνα με τους Oykens, Hodapp, & Finucane (2000), τα κοινά φυσικά

συμπτώματα των ατόμων με Σ.Ο. είναι το χαμηλό ανάστημα. η συγγενΙ1ς καρδιαΚΙ1 νόσος.

τα ακουστικά ελλείμματα και τα ευδιάκριτα κρανιοπροσωπικά χαρακτηριστικά (CοnneΓS,

ΜΟΟΓe, Loveal1, Merril1, 2011). Τα κρανιοπροσωπικά και μυοσκελετικά τους

χαρακτηριστικά. σύμφωνα με τον Epstein (1989). αυξάνουν τον κίνδυνο της υγείας τους από

καρδιακές διαταραχές και τη νόσο Alzheinler σε μεγαλύτερη ηλικία (SίΙνeπηan, 2007).

Γενικότερα, σύμφωνα με τον MilleI" (1990). τα παιδιά με Σ.Ο παρουσιάζουν μία

ασυγχρονία στη γνωστtκ11 και επικοινωνιακή τους ανάπτυξη, αποκτώντας παραγωγικές

}λωσσικές δεξιότητες σε πιο αργό ρυθμό από άλλες ~ωσΤΙKές δεξιότητ~ς (~UΓack, Hodapp,

& Zigler, 1998). Οι γνωστικές δυσκολίες κυμαίνονται σε Ι1Πια έως σοβαΡ11 κλίμακα. Στα

άτομα αυτά έχουν παρουσιαστεί σχετικές δυνατότητες και δυσκολίες.

Οι γνωστικές δυνατότητες. για παράδειγμα. κατά τον Hodapp και τους συνεργάτες

του (1992), έχουν εντοπιστεί στον οπτικό τομέα (Couzens, CuskeIIy, & Haynes (2011). και

πιο συγκεκριμένα. σύμφωνα με τους GatheΓcοle & AIJoway (2006), στην oΠΤΙKoχωρητtκ11

βραχυπρόθεσμη μνΙ1μη (Couzens. και συν.. 2011). τις μιμητικές ικανότητες κατά τους Kanno

& Ikeda (2002) και τους Zoia, Ρe1aJηlηatίb, & Rulniatic (2004), (Couzens. και συν.. 2011).

και την γενΙΚ11 προσέγγιση των οπτικών ερεθισμάτων. σύμφωνα με τους ΒίhΓJe, Bel1ugi,

OeJis, & Marks (1989) και τον Zoia και συνεργάτεςτου, (2004) (Couzens. και συν.. 2011).

Μία γνωσΤΙΚ11 δυσκολία, από την άλλη πλευρά. σύμφωνα με τους Kasari, Freeιηan, &

Η ughes (200 Ι), είναι η καΚ11 επίδοση των παιδιών αυτών στην αναγνώριση συναισθημάτων

σε σχέση με τυπικώς αναπτυσσόμενα παιδιά και άλλα παιδιά με Ν.Κ (McEJwee & ΒemaΓd,

2002). Ακόμα, η παραγωγή λόγου και η γραμμαΤΙΚ11 κατανόηση είναι υπερβολικά

περιορισμένες όπως είναι και η βραχυπρόθεσμη λεΚΤΙΚΙ1 τους μνΙ1μη (Conners, και συν.,
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20] ]). Οι γνωστικές δυσκολίες. εν κατακλείδι, σύμφωνα με τους Hodapp & Oykens (2004),

ίσως επιδεινώνονται εξαιτίας της έλλειψης ΧΡΙ1σης και οι γνωστικές δυνατότητες ίσως

αυξάνονται μέσω της άσκησης (Couzens. και συν., 20] ]).

Σύμφωνα με τον Gibson (] 978), μελέτες έχουν δείξει ότι οι κύριοι παράγοντες που

επηρεάζουν το ατομικό προφίλ του Σ.Ο, είναι η σοβαρότητα της Ν.Κ και η χρονολογική

ηλικία (Silvel1nan. 2007). Ωστόσο. ο CllapInan (1995). δηλώνει ότι η μη λεκτικιι νOητlΚll

ηλικία και η ακουστικιι κατάσταση των ατόμων με Σ.Ο πρέπει να λαμβάνονται επίσης.

σοβαρά υπόψη (ChapInan, 1997).

ΚarΥοtΥΡε> fro...... a fen1ale VJitl1 Do,,,n SΥlιdrοn1ε> (47,χχ,+21)
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2.1.3.2. Ο συμπεριφορικόςφαινότυποςτου ΣυνδρόμουDown.

Όσον αφορά τον συμπεριφορικό φαινότυπο. ο οποίος αποτελείται από γνωστικά και

ψυχιατρικά (π.χ .. προσαρμοστικά) πρότυπα. παρατηρείται μέσα από διάφορες έρευνες, που

έχουν πραγματοποιηθεί. όπως των F1ynt & Yu1e (1994), ότι συνοδεύεται από μία

συγκεκριμένη διαταραχή (Νυονο & Buono. 2011). Ωστόσο. σύμφωνα με την Oykens (1995),

ο φαινότυπος των ατόμων που πλΙ1ττονται από κάποια συγκεκριμένη γενεΤΙΚΙ1 διαταραχή

είναι περισσότερο πιθανό να παρουσιάσουν μη τυπικές συμπεριφορές ( υονο & Buono,

2011).

Τα παιδιά με Σ.Ο (2 έως 4 ετών) σύμφωνα με τους ΒeΓgeΓ & Cunninghaln (1981),

τους Gunn, ΒeΠΥ, & ΑndΓews (1982). τον Jones (1980) και την Mundy και τους συνεργάτες

της (1988). παρουσιάζουν από την μία πλευρά. ικανότητες και από την άλλη πλευρά.

αδυναμίες στις μη λεκτικές τους επικοινωνιακές δεξιότητες (Mundy. και οι συν .. 1988).

Σύμφωνα με την έρευνα της Mundy και των συνεργατών της (1988). μία

συγκεκριμένη ικανότητα επιδεικνύεται στη μη λεΚΤΙΚΙ1 τους κοινωνΙΚ11 αλληλεπίδραση.

Εντούτοις. οι κοινωνικοποιητικές αυτές δεξιότητες κατά τον Cohen (1988). δεν αυξάνονται

σημαντικά με την ηλικία. στο Σ.Ο (Νυονο & Buono. 2011) αφού ένα συγκεκριμένο έλλειμμα

επιδεικνύεται στις μη λεκτικές τους παρακλΙ1σεις για αντικείμενα. οι οποίες είναι λιγότερες

από εκείνες των τυπικώς αναπτυσσόμενων παιδιών (Mundy. και συν .. 1988).

Συνεπώς. αυτά τα δεδομένα προτείνουν ότι το Σ.Ο συσχετίζεται με διαφορές στην

ανάπτυξη των κοινωνικοποιητικών δεξιοτήτων. των οποίων η απαρχή είναι πριν την

ανάπτυξη του λόγου και των γλωσσικών δεξΙΟΤΊιτων (Mundy. και συν .. 1988). και οι οποίες.

σύμφωνα με τον Bates και τους συνεργάτες του (1979). τον ΒΓUneΓ. (1975). τους SInith &

Tetzc11neI" (1986) και την Mundy και τους συνεργάτες της (1988). αποτελούν επίσης

σημαντικό θεμέλιο για την επακόλουθη γλωσσΙΚΙ1 ανάπτυξη (Mundy. και συν., Ι 988).

Εν γένει. επίσης. έχει διαπιστωθεί πως στο σύνδρομο αυτό, σύμφωνα με τους

Chaplnan & Hesketh (2000), υπάρχει μία σημανΤΙΚΙ1 καθυστέρηση στην γνωσΤlΚ11 ανάπτυξη

με συγκεκριμένα ελλείμματα στον λόγο και την γλώσσα. αλλά λιγότερα προσαρμοστικά

προβλ11ματα από άτομα με άλλες γνωστικές δυσκολίες (Νυονο & Βυοηο, 2011).

Σύμφωνα με άλλες έρευνες, όπως των ΜeΥeΓS & Puesche1 (1991), Oykens & Kasari

(1997), επιβεβαιώθηκε η παρουσία ενός μικρότερου αριθμού δυσκολιών στην
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προσαρμοσΤΙΚ11 συμπεριφορά στο Σ.Ο ( υονο & Buono, 201 Ι). Επίσης, η υπερκινητικότητα

κατά την Oykens (1999), μπορεί να είναι παρούσα όπως και σε άλλα γενετικά σύνδρομα

( υονο & Βυοηο, 2011).

Ακόμα. η έρευνα των Νυονο και Βυοηο (2011), έδειξε το Σ.Ο να έχει ένα σταθερό

προσαρμοστικό επίπεδο το οποίο κατά τον Rondal και τους συνεργάτες του (1999) και τον

Hodapp (2006). είναι γενικά υψηλότερο από το γνωστικό και μαθησιακό επίπεδο. και

αυξάνεται με την ηλικία. Ακόμα. σύμφωνα με τους Loveland & Kelley (1991). η ανάπτυξη

του προσαρμοστικού προφίλ στα άτομα με Σ.Ο είναι παρόμοια αλλά πιο αργιι από τα

τυπικώς αναπτυσσόμενα άτομα (Νυονο & Βυοηο, 2011).

Επιπλέον. κατά τους Ounst (1982) και Jones (1980). οι γονείς των παιδιών με Σ.Ο

ίσως αντιμετωπίζουν δυσκολίες στην ερμηνεία της συμπεριφοράς των παιδιών τους (Mundy,

και συν., 1988). Γι' αυτόν τον λόγο, έρευνες. όπως τις Oykens και των συνεργατών της

(2000) και των Hodapp & Oykens (2007), επιχειρούν την προσέγγιση των χαρακτηριστικών

των ατόμων με γενετικά σύνδρομα. για να βοηθήσουν τους γονείς και τους επαγγελματίες να

καταν011σουν τις συμπεριφορές τους και τις ανάγκες τους, έτσι ώστε να είναι ικανοί να

παρέχουν καλύτερες παρεμβάσεις και να δημιουργήσουν μια ευρύτερη κοινότητα ένταξης

των ατόμων αυτών (Νυονο & Βυοηο, 2011).

Από τα παραπάνω συνάγεται το συμπέρασμα ότι τα άτομα με Σ.Ο διαθέτουν

κοινωνικές δεξιότητες οι οποίες επηρεάζουν σημαντικά την μετέπειτα εξέλιξη της γλωσσικής

τους ανάπτυξης η οποία βαδίζει σε πιο αργούς ρυθμούς από εκείνους των τυπικώς

αναπτυσσόμενων ατόμων.

2.1.3.2.1. Ο γνωστικός φαινότυποςτου Συνδρόμου Down.

Το Σ.Ο. κατά τον Nade (2006). εμφανίζει έναν ιδιαίτερο γνωστικό φαινότυπο

(SiΙνeπηan, 2007). Ο προσδιορισμός του, στη τρισωμία 21 σύμφωνα με τους ligΊηan & Lott

(2007). είναι περίπλοκος λόγω διαφόρων παραγόντων. συμπεριλαμβανομένων εκείνων της

πολυπλοκότητας του γονοτύπου. των ατομικών διαφορών που υπάρχουν στον συγκεκριμένο

πληθυσμό και της εκτεταμένης διάρκειας ανάπτυξης του ανθρώπινου εγκεφάλου. Έτσι,

συγκεκριμένα γνωστικά προφίλ του Σ.Ο είναι πιθανό να αλλάξουν με την τυΠΙΚΙ1 ηλικιαΚΙ1

ανάπτυξη του κάθε ατόμου, τις εμπειρίες και την εκπαίδευση (Silvenl1an, 2007).
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2.1.3.3. Η ανάπτυξη του γλωσσικού προτύπου στο Σύνδρομο Down.

Οι επικοινωνιακές προθέσεις στο Σ.D, σύμφωνα με τον Fischer (1987). όπως η

βλεμματtκ11 επαφή. το γέλιο. το χαμόγελο, το άγγιγμα. το δείξιμο, το δόσιμο. εμφανίζονται

την ίδια χρονική περίοδο όπως και στα τυπικώς αναπτυσσόμενα παιδιά (Chaplnan, 1997).

Επιπλέον. αυτές οι χειρονομίες. κατά τους GΓeenwa1d & Leonard (1979), Snlith & TetzchneI"

(1986). είναι λιγότερο πιθανό να συνοδεύονται από φων11ματα 11 λέξεις (CllapInan, 1997).

Σύμφωνα με τον MilleI" και τους συνεργάτες του (1995). η αποκλεισΤΙΚ11 ΧΡΙ1ση των

χειρονομιών αντί λέξεων μειώνεται με τον καιρό και η ΧΡΙ1ση των λέξεων αρχίζει στην

προσχολΙΚ11 ηλικία (Chaplnan. 1997). Οι πρώτες λέξεις των παιδιών με ~.O. κατά τους

ΚUιηίn (1994), Pueschel και ΗΟΡΡιηan (1993). καθυστερούν να ειπωθούν και συχνά δεν

είναι κατανοητές (Chaplnan, 1997). Επομένως. η ανάπτυξη του λεξιλογίου στα παιδιά με Σ.Ο

ποικίλλει καθώς μερικά από αυτά αναπτύσσουν το λεξιλόγιό τους σε μια κλίμακα ανάλογη

της νoητtκ11ς τους ηλικίας. ενώ μερικά εμφανίζουν σημαντtκ11 καθυστέρηση. ίσως. εξαιτίας

των επιπλέον ελλειμμάτων άρθρωσης (ΜilleΓ, Sedley, Miolo, ΜuιτaΥ-ΒΓanch, & Rosin, 1992

στο ΤageΓ-F1usbeΓg & Sul1ivan. 1998). Βέβαια. όπως επισημαίνουν οι Oodd & ΤhοιηΡsοn

(200 Ι), ο λόγος των παιδιών αυτών είναι συχνά ακατάληπτος. γεγονός επισφαλές ως προς το

αν η ανάπτυξη του λόγου είναι απλώς καθυστερημένη 11 διαταραγμένη (McElwee & ΒeιιιaΓd,

2002).

Η συνταΚΤΙΚΙ1 ανάπτυξη και η μορφοσυνταΚΤΙΚ11 προσέγγιση, όπως

διαπραγματεύονται ο Beeghly και οι συνεργάτες του (1990). Rondal (1994), Kelllan και

Sabsay, (1996), Rondal και ΕdwaΓds (1997), Abbeduto και συνεργάτες του (200 Ι) VίcaΓi και

οι συνεργάτες της (2002). επηρεάζονται εξαιρετικά σοβαρά από το Σ.Ο (SiΙνenηan, 2007).

Σύμφωνα με τον Mal'cell και τους συνεργάτες του (1995). έρευνες έχουν δείξει πώς οι

συντακτικές και οι μορφοσυντακτικές δεξιότητες συνεχώς αναγνωρίζονται ως κοινές

περιοχές αδυναμίας (SilveIll1an. 2007). Βεβαίως. το προφίλ της γλώσσας φαίνεται να αλλάζει

με την ηλικία και η συνταΚΤΙΚΙ1 αδυναμία αναδύεται στο τέλος της παιδΙΚ11ς ηλικίας και στις

αρχές της εφηβtκ11ς (ΜiΙΙeΓ, 1999).

Σε έρευνα των Mi1es & Chaplnan (2002) και του Thordardottir και τους συνεργάτες

του (2002), όπου εξετάστηκε η ικανότητα κατανόησης μιας συντακτικής σύνθεσης από

εφΙ1βους με Σ.Ο. επανεμφανίστηκε η αδυναμία στην περΙΟχ11 της γλωσσΙΚ11ς έκφρασης

(Si1vennan, 2007). Η γλωσσΙΚΙ1 έκφραση είναι σημαντικά πιο αδύναμη από την γλωσσΙΚΙ1
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κατανόηση Ι1δη (Mundy, SigΊηan, ΚasaΓi, Yinniya, 1988), από τα 2 πρώτα χρόνια των

παιδιών αυτών. Γενικότερα, σύμφωνα με την Oykens και τους συνεργάτες της (1994), η

επικοινωνιακή δεξιότητα συνεχίζει να καθυστερεί σε σχέση με τις καθημερινές δεξιότητες

διαβίωσης και κοινωνικοποίησης(ChapJnan, 1997).

Η ΧΡΙ1ση λεξιλογίου στην αφήγηση είναι περιορισμένη (CJlapJnan. J997) και η

σύνταξη στον ελεύθερο λόγο όπως επισημαίνουν οι CllapJllan (1997), FοwleΓ (1990, 1995)

και ο Rosin και οι συνεργάτες του (1988), είναι εξαιρετικά απλΙ1 (Chaplllan, 1997). Επίσης.

στην έρευνα του Μϊοlο και των συνεργατών του (2005) διαπιστώθηκε ξεκάθαρη ένδειξη

προβλημάτων στην κατανόηση των προτάσεων (Silvennan, 2007).

Επιπλέον. στα άτομα με Σ.Ο υπάρχει δυσκολία στην γραμμαΤΙΚΙ1 η οποία μπορεί να

οφείλεται στην παρουσία ακουστικών προβλημάτων (Chaplllan, 1997 • Couzens και συν..

201 1). Ωστόσο. η επίδοση κάποιων συμμετεχόντων της συγκεκριμένης έρευνας ήταν σχετικά

υψηλΙ1 σε υποδοκιμασίες λεξιλογίου και κατανόησης. που πλησίαζε την χρονολογΙΚ11 τους

ηλικία. Παρόλο αυτά. οι συγκεκριμένοι συμμετέχοντες συνέχιζαν να έχουν περιορισμένη

ανάπτυξη σε υποδοκιμασίες μνΙ1μης και γραμματικής.

Συνοψίζοντας θα λέγαμε ότι τα παιδιά με Σ.Ο αντιμετωπίζουν δυσκολίες όσον αφορά

τον λόγο γενικά και την άρθρωση. την συντακτική ανάπτυξη. την φωνολογΙΚ11 μνι1μη. την

ΧΡΙ1ση λεξιλογίου στην αφήγηση και την κατανόηση προτάσεων ειδικότερα. μολονότι η

έρευνα του Couzens και των συνεργατών του (20 J 1). ανέδειξε υψηλές επιδόσεις κάποιων

συμμετεχόντων σε υποδοκιμασίες λεξιλογίου και κατανόησης. Οι παραπάνω όμως δυσκολίες

που αντιμετωπίζουν τα παιδιά αυτά μπορεί να διαφέρουν ανά περίπτωση φερ' ειπείν λόγω

ακουστικών προβλημάτων και να τροποποιούνται με τη ηλικιαΚ11 ανάπτυξη.

2.1.3.4. Ο ρόλος της μνήμης στο Σύνδρομο Down.

Σύμφωνα με τον Αtkinsοn-ShiffΓin (1968). δίνει έμφαση στους ξεχωριστούς τύπους

μνι1μης. οι οποίοι κατηγοριοποιούνταιστην αισθητηριαΚΙ1 μνήμη. την βραχυπρόθεσμη και τη

μακροπρόθεσμη μνΙ1μη (CοnneΓS, και συν., 2011).

Ωστόσο. κατά τους BΓOwn, ΡΓeece, HUIJηe (2000), Cowan (2001), GΓΟwdeΓ (1982),

MacOonaJd, ChΓistiansοn (1996), ΝaiΓne (1990) και Naime (2002), διάφορες πρόσφατες
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έρευνες δεν συμφωνούν με το πο) υπαραγοντικό μοντέλο της μν11μης καθώς δεν είναι ανάγκη

να κατακερματίζεται σε διάφορους τύπους (Conners, και συν.. 20 Ι Ι).

Η μν11μη είναι μία από τις πιο σημαντικές διαστάσεις του γνωστικού φαινοτύπου. η

οποία επηρεάζεται από τη Ν.Κ. Είναι σημαντική όχι μόνο εξαιτίας του ρόλου της στην

καθημερινή ζωl1 αλλά και εξαιτίας του ρόλου της στην ανάπτυξη ενός υψηλού επιπέδου

γνωσΤΙΚl1ς και ακαδημα'ίΚΙ1ςλειτουργίας.όπως οι μαθηματικοίυπολογισμοί.η α\'άγνωση Κ.ά.

(CοnneΓS. και συν.. 2011 ).

Σύμφωνα με τους Abbeduto, WaITen, & CοnneΓS (2007). τα άτομα με Σ.Ο

παρουσιάζουν φτωχ11 λειτουργικότητα στην αναγνωσΤΙΚ11 και ακουσΤΙΚ11 κατανόηση. η οποία

μπορεί να κατανοηθεί μερικcος από τον σπάνιο καταμερισμό της λεκτικής μνΙ1μης κατά την

διάρκεια της κειμενΙΚ11ς προσέγγισης (LeνΟΓato. Roch, FΙΟΓit, 2011).

Πιο συγκεκριμένα. σύμφωνα με του. JaITold, Baddeley, & Hews (1999). η επίδοση

των ατόμων με Σ. D είναι φτωχ11 σε δοκιμασίες μν11μης στα οποία απαιτείται η επανάληψη

λέξεων. ψηφίων 11 ψευδολέξεων. ενώ στις οπτικοχωρητικές δοκιμασίες. οι ΒΓοck & JaITold

(2005), JaITold και οι συνεργάτες του (2002). Law (1998). βρήκαν πώς δεν εμφανίζεται το

ίδιο έλλειμμα στην ανάκληση των πληροφοριών (LeνΟΓatο. και συν.. 2011). Γενικότερα.

επομένως. αναφέρεται και από τους JalTold, ΡUΓsel', & BJΌck (2006), ότι η οπτικοχωρηΤΙΚ11

μνήμη είναι καλύτερη από την λεκτική μνΙ1μη (CοnneΓS. και συν., 20] ι).

Ερευνητές που έχουν κάνει συγκρίσεις μεταξύ γενετικών συνδρόμων. όπως οι Rowe,

LaνendeΓ, ΤUΓk (2006). ο VicaΓi και οι συνεργάτες του (2004). οι JaITold, Baddeley και

Hewes (1999), οι Klein & ΜelΎis (1999). ο SchapiJΌ και οι συνεργάτες του (1995) και οι

VicaΓi, CaΓΙesilnο και CaltagiJΌne (1995). έχουν βρει πως οι συμμετέχοντες με Σ.Ο δείχνουν

να εκτελούν τα οπτικοχωρητικά μνημονικά τεστ παρόμοια 11 καλύτερα από τους

συμμετέχοντες με OηΤΙΚl1 Ανεπάρκεια. με _ύνδρομο Willialns και με ~ύνδρoμo του

Εύθραυστου Χ (CοnneΓS. και συν.. 2011).

Παρό/ ο αυτά. τα άτομα με Σ.Ο χαρακτηρίζονται από δυσκολίες στη βραχύχρονη

λεΚΤΙΚ11 τους μνι1μη. Η επίδοσή τους σε τεστ μνήμης. κατά τον JaITold και τους συνεργάτες

του (] 999, 2000), VicaΓi, CaΓΙesiJnΟ, & CaltagiJΌne (1995). ήταν πιο φτωχ11 εν συγκρίσει με

άλλα γενετικά σύνδρομα που είχαν την ίδια νοητική ηλικία. όπως το Σύνδρομο WilliaJns

(LeνΟΓato, και συν., 20] Ι).
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Οι προφορικές δραστηριότητες. σύμφωνα με τους Stothard & Η ullηe (1992),

σχετίζονται άμεσα με την αναγνωστικιι κατανόηση (Levorato. και συν.. 2011). Σύμφωνα με

τον ChapJηan (1995). οι συγκεκριμένες δραστηριότητες γενικά και η κατανόηση προτάσεων

πιο συγκεκριμένα είναι μία περιοχή αδυναμίας για τα άτομα με ~.D (Levorato. και συν..

2011). Στην έρευνα του Levorato και των συνεργατών του (2011) άτομα με Σ.Ο συγκρίθηκαν

με τυπικώς αναπτυσσόμενα άτομα που είχαν το ίδιο επίπεδο στην κατανόηση κειμένων. Τα

αποτελέσματα της συγκεκριμένης έρευνας ανέφεραν ότι παιδιά και έφηβοι με ~.O που έχουν

αΠΟΚΤ11σει την ικανότητα διεκπεραίωσης αναγνωστικών δραστηΡΙΟΤ11των και την ικανότητα

να καταλαβαίνουν αυτό το οποίο διαβάζουν. ανέδειξαν τη σχέση μεταξύ λεκτικής μνήμης και

αναγνωστικιις κατανόησης.

Άλλοι ερευνητές. όπως οι Cain, Leιηιηοn, & Oakhill (2004), ο Cain και οι συνεργάτες

του (2004). ο Florit και οι συνεργάτες του (2009) και Goff, Pratt. & Ong (2005). έχουν

αναδείξει. επίσης. τη σχέση αυΤ11. αλλά. μέσα από την σύγκριση τυπικώς αναπτυσσόμενων

παιδιιον νηπιαΚ11ς και σχολΙΚ11ς ηλικίας (Levol'aro, και συν .. 2011).

Επίσης. οι Roch & LeνΟΓatο (2009). βρήκαν πώς τα άτομα με Σ.D έχουν επιδείξει

καλύτερες επιδόσεις στην κατανόηση γραπτών κειμένων απ' ότι στην ακουστικιι κατανόηση

κειμένων (Levorato. και συν.. 2011 ).

Επιπροσθέτως. νέα άτομα με Σ.Ο αντιμετωπίζουν συνεχείς δυσκολίες λόγω των

δυσκολιών μνήμης και των γνωστικών απαΙΤ11σεων. Σύμφωνα με τους Kay-Raining Bird &

ChaΡlηan (1994), παιδιά και έφηβοι με Σ.Ο ανακαλούν ελάχιστες φορές την κεντρικιι ιδέα

ιστοριών που είναι προσαρμοσμένες στο επίπεδό τους καθώς και λίγες λεπτομέρειες

σύμφωνα με τους Munir, COΙl1iSI1, & Wilding, (2000), (CοnneΓS. και συν .. 2011). Επίσης. το

μνημονικό προφίλ στο Σ.Ο περιλαμβάνει αδυναμίες και στην ανάκληση σημασιολογικιον και

φωνολογικών πληροφοριιον και σε διάφορες έρευνες. ακόμη. όπως των Pennington. Moon.

Edgin, StedlΌn, & adel (2003), CaΓlesin10, ΜaΓοtta, & VicaΓΙ (1997), Vicari (200 Ι), VicaΓΙ,

Bellucci, & CaΓΙesilηο (2000), ichols και οι συνεργάτες του (2004). έχει αναδειχθεί ότι οι

συμμετέχοντες με Σ.Ο λειτουργούν κάτω από το γενικό γνωστικό τους επίπεδο (CοnneΓS. και

συν .. 201 Ι).

Συλλήβδην. η βραχύχρονη οπτικοχωρΙΚ11 μνιιμη στα άτομα με Σ.Ο είναι καλύτερη

από τη βραχύχρονη λεκτικιι μνήμη εφόσον επιδεικνύουν καλύτερες επιδόσεις σε δοκιμασίες
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οπτικοχωρητικής μνήμης συγκριτικά με δοκιμασίες επανάληψης λέξεων, ψηφίων ή

ψευδολέξεων.

2.1.4. Σύνδρομο Dubowitz

2.1.4.1. Γενικά στοιχεία του Συνδρόμου Dubowitz.

Το Σύνδρομο Oubowitz (Σ.Ου) είναι μία σπάνια διαταραΧΙ1 η οποία χαρακτηρίζεται

από μικροκεφαλία. αναπτυξιαΚΙ1 καθυστέρηση (προ- και μετα- γενεΤΙΚΙ1 αναπτυξιαΚΙ1

καθυστέρηση). (ΤsukalιaΓa & Opitz, 1996), Ν.Κ, Κ.ά. (Ballini, CantΟΓe, ΤυΙlο, & Oesiate,

2011). Η ακριβΙ1ς αιτιολογία (γενεΤΙΚΙ1 μετάλλαξη) η οποία είναι υπεύθυνη για το σύνδρομο

αυτό δεν έχει αναγνωριστεί ακόμα (Ba!!ini, και συν .. 20 J 1 • ΤsukahaΓa & Opitz, 1996 •

ΟaΓCΥ, και συν., 20 II • ΗubeΓ, και συν., 20 11). ενώ η εμφάνισΙ1 του παρατηρείται εξίσου σε

αγόρια και κορίτσια (ΗubeΓ. και συν .. 2011).

Η διαταραχή αυτή ανακαλύφθηκε πρώτα σε ένα μικρό κορίτσι το 1965 από τον

Victor Oubowitz (ΗubeΓ, Houlihan, & FilteΓ. 2011). Ο τελευταίος περιέγραψε τη διαταραΧΙ1

και πρότεινε ότι είναι ένας φαινότυπος του Συνδρόμου BloOln (Oubowitz. 1965 στο HubeI"

και τους συνεργάτες του (2011). Ωστόσο. σύμφωνα με τους ΤsukalιaΓa & Opitz (1996). το

Σ.Ου αναγνωρίστηκε ως μία ξεχωριστΊΙ περίπτωση από τον GIΌsse και τους συνεργάτες του

(1971) και τον Opitz και τους συνεργάτες του (1973).

Στην έρευνα της ΟaΓCΥ και των συνεργατών της (2011). υποστηρίζεται πώς ο

ασθενΙ1ς που μελέτησαν αποτελεί ένα παράδειγμα χρωμOσωμLΚ11ς ανωμαλίας με τα κλινικά

χαρακτηριστικάτου Σ.Ου. προτείνονταςότι το συγκεκριμένοπαράδειγμα μπορεί να είναι μία

ξεκάθαρη ένδειξη για την κατανόηση των γονιδίων όσον αφορά το συγκεκριμένο σύνδρομο.

Επίσης. το Σ.Ου πιστεύεται ότι ακολουθεί έναν υπολειπόμενο τρόπο κληρονομικότητας

εξαιτίας ενός αριθμού από μελέτες περίπτωσης αδερφών με I.Du όπου οι γονείς τους δεν

είχαν προσβληθεί. Τέλος, το Σ.Ου είναι μία διαταραχή μου πιθανώς αυξάνεται με την

συχνότητα της συγγένειαςεξ' αίματος μεταξύ των γονέων (ΤsukahaΓa& Opitz, 1996).

Συνεχίζοντας πρέπει να αναφέρουμε ότι υπάρχει σημαντική μεταβλητότητα όσον

αφορά τον φαινότυπο του συγκεκριμένου συνδρόμου (ΟaΓCΥ, και συν., 2011) και κάποια από

τα συμπτώματα ανάμεσα στους ασθενείς είναι το έκζεμα. η υπερδραστηριότητα, η
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προτίμηση για συγκεκριμένη παρά αφηρημένη σκέψη. οι γλωσσικές δυσκολίες και η

αποστροφ11 προς το πλήθος (Ballini, και συν.. 2011 • Oarcy, Rosenthal, & WaΙΙeΓsteίn,

2011). Βεβαίως. σπάνια οι ασθενείς παρουσιάζουν όλα τα κλινικά χαρακτηριστικά του

συνδρόμου (Oarcy, και συν.. 2011).

2.1.4.2. Η ανάπτυξη των παιδιών με Σύνδρομο Dubowitz.

Στο Σ.Ου παρουσιάζεται έλλειψη στον γνωστικό. συμπεριφοριστικό και ψυχολογικό

τομέα καθώς επίσης και έλλειψη μίας συνολΙΚ11ς εξέτασης των παραπάνω τομέων από την

πλευρά της βιβλιογραφίας (ΗυbeΓ, και συν.. 2011). Πιο συγκεκριμένα. στις αναπτυξιακές

ανικανότητες του Σ.Ου περιλαμβάνεται ο καθυστερημένος λόγος (60%) και η

υπερδραστηριότητα (40%) (Oubowitz, 1965 • WίnteΓ, 1986 • Mo11eI' & Gor1in. 1985 στο

Ballini, και συν .. 2011). Παρόμοια ελλείμματα έχουν εντοπιστεί στις γλωσσικές δεξιότητες.

τις μνημονικές δεξιότητες. τις δεξιότητες αυτό-διαχείρισης και την ψυχοκινηΤΙΚ11 λειτουργία.

Άρα, το Σ.Ου οδηγεί συν11θως σε μειωμένη κινητική και γλωσσΙΚ11 λειτουργία (Tsukahara &

Opitz. 1996) και σε αυξημένο κίνδυνο για χαμηλό προσδόκιμο ζωής (ΒeΓthοld, Fuhnnann, &

LalηΡeΓt, 1987 • Walters & Oesposito, 1985 • ΝeI1ΠΙ, Kilani, Salih, & Ajlan. 2000 στο Huber,

και συν.. 2011).

Οι ΤsυkahaΓa & Opitz (1996). σημείωσαν ότι οι ασθενείς που γεwιούνται με

φυσιολογικό βάρος τείνουν να παρουσιάζουν μικροκεφαλία και να αναπτύσσουν μετά­

γενεΤΙΚ11 αναπτυξιαΚ11 καθυστέρηση. Μία διαφορετική άποψη σύμφωνα με τον Mathieu και

τους συνεργάτες του (1991). αναφέρεται σε δύο μελέτες περίπτωσης όπου η ενδομήτρια

αναπτυξιαΚ11 καθυστέρηση αργότερα εκδηλώθηκε σε τυπική ανάπτυξη (Tsukahara & Opitz,

1996).

Επιλογικά. τα άτομα που εκδηλώνουν τα συμπτώματα του Σ.Ου χαρακτηρίζονται

από διάφορες αναπτυξιακές δυσκολίες και ελλείψεις λόγου χάρη. στην γλωσσΙΚ11. μνημονΙΚ11

και κινηΤΙΚ11 λειτουργία, οι οποίες αφορούν γενικά στον γνωστικό. συμπεριφοριστικό και

ψυχολογικό τομέα. Επομένως. κρίνεται ιδιαίτερης σημασίας η ορθ11 αναγνώριση

οποιασδήποτε επικοινωνιαΚ11ς δυσκολίας και η θεραπεία να αρχίσει το συντομότερο δυνατό

για την αποφυγή άλλων γνωστικών 11 αναπτυξιακών προβλημάτων (Pascual, Betlloch, &
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Banu]s, 2005 • Vie]uf, Korting, Braun-Fa]co, & Wa]theΓ, ]990 στο Huber, και συν .. 20] ]).

2.1.4.3. Γνωστικάχαρακτηριστικάστο Σύνδρομο Dubowitz.

Το Σ.Ου χαρακτηρίζεται απο μία καθυστέρηση στη νόηση (Oubowitz. ]965 στον

ΗubeΓ, και συν .. 20] ]). Το επίπεδο της διανοηΤΙΚ11ς λειτουργίας !\.rυμαίνεται από 11Πια έως

σοβαΡ11 Ν.κ (ΤsukahaΓa & Opitz. ]996). Η τυπtκl1 ευφυΙα υπάρχει επίσης στα παιδιά με

I.Du (ΤsukahaΓa& Opitz, ]996 • SwaΓtΖ και συν .. 2003 • Chan & King. 2005 στο Hubel". και

συν .. 20] ] • PaITish &WiIIΌY, 1980).

~την έρευνα των PaITish και Wilroy (1980). η μελέτη δέκα περιπτώσεων αναγνώρισε

ελλείμματα στην αιτιολογία και την μν11μη. καθώς και σοβαΡ11 καθυστέρηση στην έκφραση

και πρόσληψη του λεξιλογίου. Οι συγκεκριμένοι ερευνητές ανέφεραν επίσης δυσκολίες στις

αριθμητικές ικανότητες. τον συλλαβισμό. την αφηρημένη απόδοση αιτιών. τον οπτικό­

κινητικό συντονισμό και την λεΠΤ11 κινητική ανάπτυξη. Στην έρευνα αυΤ11. πολλοί γονείς

ανέφεραν ότι τα παιδιά τους 11ταν μ11νες 11 χρόνια πίσω από άλλα παιδιά όσον αφορά τις

δεξιότητες αυτοδιαχείρισης. Ο βαθμός της καθυστέρησης κυμαινόταν από έναν μ11να έως

δύο χρόνια.

2.1.4.4. Συμπεριφοριστικά προβλήματα στο Σύνδρομο Dubowitz.

Στην έρευνα των ΤsukahaΓa & ΟρίΙΖ (] 996). προβλ11ματα συμπεριφοράς

σημειώθηκαν στους 52 από τους ]41 ασθενείς με ~. Ou. 1-( υπερδραστηριότητα

παρατηρήθηκε στις 50 περιπτώσεις των ασθενcον η οποία είναι η πιο χαραKτηριστtκl1

προβλημαΤΙΚ11 συμπεριφορά. Επιπλέον. η υπερδραστηριότητα μπορεί να επιδεινώσει τα

προβλ11ματα συμπεριφοράς και τις γνωστικές δυσκολίες (ΗubeΓ, και συν .. 201 Ι). Άλλα

προβλήματα συμπεριφοράς όπως η νΤΡΟΠ11. η χαμηλή διάρκεια πρoσOΧ11~. η επιθετικότητα

και η οργι1. το πείσμα. η απροσεξία και η φειδωλ11 συμμόρφωση αναφέρθηκαν πιο σπάνια

(Τ ukahara & ΟρίΙΖ, 1996).

Ωστόσο. σύμφωνα και με τον Huber και τους συνεργάτες του (2011). τα άτομα με

Σ.Ου έχουν επιδείξει εκτός από την ντροπι1. και φόβο προς το πλ11θος και δυσαρέσκεια προς
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τις δυνατές φωνές. Εν γένει. είναι γνωστό ότι τα συμπεριφοριστικά χαρακτηριστικά του Σ.Ου

επηρεάζουν τον λόγο, την ιδιοσυγκρασία αλλά και τη συνολική συμπεριφορά.

Κλείνοντας, το Σ.Ου μπορεί εύκολα να μπερδευτεί με άλλες διαταραχές διότι

μοιράζεται παρόμοια συμπτώματα Ν.Κ και αναπτυξιαΚΙ1ς καθυστέρησης (Huber, και συν.,

20] ]). Συνεπώς. η παρέμβαση στην πρώιμη παιδΙΚΙ1 ηλικία είναι ικανΙ1 να βελτιστοποιήσει

την πιθανότητα διαχείρισης του Σ.Ου στα παιδιά με IQ από 80-90 (Wilson & Coo]ey, 2000

στο Bal!ini, και συν .. 20] ι).

2.1.7. Σύνδρομο Lowe

2.1.7.1. Γενικάχαρακτηριστικά του Συνδρόμου Lowe.

Το Σύνδρομο Lowe (Σ.Ι) αναγνωρίστηκε πρώτα από τον Lowe και τους συνεργάτες

του (1952) σαν μία ξεχωριστΊΙ φυλοσύνδετη διαταραχή (SiIllsek, Ε., Silnsek, Τ., DaΙ1aΓ, Can,

& Willelns, 2011) με μεγαλύτερη πιθανότητα εκδΙ1λωσης στα αγόρια. Η επικράτηση του Σ.Ι

έχει εκτιμηθεί πως συμβαίνει σε 1:500.000 γεννΙ1σεις αφού σημειώνεται ότι μόνο ]90

ασθενείς έχουν διαΥνωστεί το έτος 2000 (Ιοί. 2006 στο Anlirhakillli, και συν .. 2009).

Το Σ.Ι είναι μία σπάνια διαταραχή που διακρίνεται από μία τριάδα οργανικών

ανωμαλιών όπως την νεογνΙΚΙ1 εκδΙ1λωση καταρράκτη. την νοηΤΙΚ11 καθυστέρηση και την

νεφρική δυσλειτουργία (Brook & Ahlllad. 2009 στο ΑlηίΓhakίl1lί, και συν.. 20]]). Ο εκ

γενετής καταρράκτης που παρουσιάζεται στα άτομα εμφανίζεται στην γέwηση σε όλους

τους ασθενείς. Άλλα οφθαλμολογικάπροβλ11ματα αποτελούν το γλαύκωμα και ο νυσταγμός

(Esquenazi, και συν .. 2005 στον ΑπιίΓhakίιιιί, και συν., 2011).

Όσον αφορά την κινητική και τη διανοητική ανάπτυξη παρουσιάζεται καθυστέρηση.

ενώ όσον αφορά τις στερεοτυπικές συμπεριφορές. όπως ξαφνικά ξεσπάσματα οργ11ς και

επιθετικότητας είναι συχνές κατά τη διάρκεια της εφηβείας (Ιοί. 2006 στο Αl1lίΓhakίlηί, και

συν., 2009).
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2.1.7.2. Το γνωστικό και συμπεριφοριστικό προφίλ του Συνδρόμου Lowe.

Τα άτομα με Σ.Ι χαρακτηρίζονται από μέτρια έως βαριά Ν.Κ μολονότι οι διανοητικές

και οι συμπεριφοριστικές διαταραχές οι οποίες σχετίζονται με το Σ.Ι. δεν έχουν πλήρως

εξερευνηθεί (Lowe, και συν .. 1952 στο Kenworthy, ΡaΓk, & Cha111as. 1993). Ο μέσος όρος

του νοητικού πηλίκου (IQ) 47 αγοριών που εξετάστηκαν στην έρευνα του Kenworthy και

των συνεργατών του (1993). κυμαινόταν σε μέτρια νοηΤΙΚ11 καθυστέρηση. Επιπλέον. ΟΙ

δυσπροσάρμοστες συμπεριφορές τους και συγκεκριμένα το πείσμα. τα ξεσπάσματα οργής

αλλά και οι στερεοτυπικές κινΙ1σεις (όπως επαναλαμβανόμενο τρέμουλο των άκρων) Ι1ταν

συχνές ( >80%) εφ' όσον τα σκορ στις συμπεριφορέςαυτές κατηγΟΡΙΟΠΟιΊ1θηκανως σοβαρά.

2.1.5. Σύνδρομο Smith-Lemli-Opitz

2.1.5.1. Γενικά στοιχεία του Συνδρόμου Smith-LemIί-Opitz.

Το Σύνδρομο Snlith-Lenlli-Opitz (I.SLO) είναι ένα πολλαπλό συγγενές σύνδρομο

δυσμορφίας. διανοηΤΙΚ11ςανικανότηταςκαι συμπεριφοριστικώνδιαταραχών. το οποίο αρχικά

περιγράφηκεαπό τους Stnith, Lelllli και Opitz το 1964 (DeΒaΓbeΓ, ElΌglou, ΜeΓkens, Pappu,

& SΓeίneΓ, 2011). Σύμφωνα με τους Kelley & Hennekaln (2000). ο φαινότυπος του I.SLO

είναι υπερβολικά διευρυμένος και η συχνότητα εμφάνισης του έχει υπολογιστεί ότι

κυμαίνεταισε Ι :20.000 έως 1:70.000 γεWΙ1σεις (ΡΟήeΓ, 2008).

Πρόκειται για ένα σύνδρομο με κλινικά χαρακτηριστικά που περικλείουν μια ευρεία

κλίμακα (DeΒaΓbeΓ. και συν .. 2011). Συγκεκριμένα. το I.SLO παρουσιάζει ανεπάρκεια

χοληστερόλης. η οποία προκαλείται από μετάλλαξη στο γονίδιο DHCR7. που εντοπίζεται

στη χρωμοσωμική πεΡΙΟΧΙ111 q 13. γεγονός που γεννά τεράστιες πιθανότητες για θεραπευΤlΚ11

παρέμβαση (DeΒaΓbelΌ και συν .. 2011).

Νήπια και νέα παιδιά με I.SLO έχουν δείξει βελτίωση στην ανάπτυξη. την

συμπεριφορά και την γενική υγεία τους μετά από θεραπεία χοληστερόληςκαθώς επίσης και

τα μεγαλύτεραπαιδιά και οι ενΙ1λικες με I.SLO έχουν δείξει βελτίωση στην αναπτυξιαΚ11 και

διανοηΤΙΚ11 τους λειτουργία (ΜalgΟΓΖata. και συν.. ]999).
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Τα παιδιά που έχουν επηρεαστεί σοβαρά, συχνά πεθαίνουν την περιγγενητική

περίοδο ως αποτέλεσμα πολλαπλών συγγενών δυσμορφιών, ενώ τα παιδιά που έχουν

επηρεαστεί λιγότερο βιώνουν ηπιότερες φυσικές ανωμαλίες και μαθησιακά και

συμπεριφοριστικά προβλ11ματα (DeΒaΓbeΓ. και συν .. 2011). Το Σ.SLΟ όπως σημειώνουν οι

Ke11ey (1997) & ΤsukahaΓa, et al (1998). φαίνεται να είναι πιο κοινό σύνδρομο στους

Καυκάσιους πληθυσμούς της Βόρειας Ευρώπης. ενcΌ πιο σπάνιες αναφορές γίνονται σε

ανθρώπους από την AφΡlΚll11 την lαπωνία (Μa1g0ΓΖata. και συν.. 1999).

Έχουν γίνει προσπάθειες να αναπτυχθούν μοντέλα ζώων για το I.SLO προκειμένου

να εξηγηθεί η βιοχημΙΚΙ1 και κυτταΡlΚll βάση της παθοφυσιολογίαςτου συνδρόμου και να

δοθεί μία βάση ανάπτυξης και δοκιμασίας κάποιων πιθανών διαιτητικών κανόνων. όπως

φαρμακολογικώνκαι άλλων θεραπειών. (DeΒaΓbeΓ. και συν.. 2011).

2.1.5.2. Ο Υνωστικόςφαινότυποςτου ΣυνδρόμουSmith-Lemli-OpitZ.

Το επίπεδο της γνωστικής δυνατότητας σύμφωνα με τον SInith και τους συνεργάτες

του (1964). Opitz και οι συνεργάτες του (1969). LΟWΓΥ & γong (1980) και Ke11ey (1996),

στο Σ.SΙΟ κυμαίνεται από οριακή νOηΤlΚll λειτουργία έως σοβαΡ11 Ν.Κ (Tiemey. και συν.,

2001 ).

Παρόλο που το I.SΙΟ δεν είναι μία πολύ σπάνια διαταραχή. το γνωστικό και το

επικοινωνιακό προφίλ του I.SLQ. δεν έχουν μελετηθεί συστηματικά (Tiellley, και συν ..

2001). Τα άτομα με I.SLO ίσως έχουν σοβαΡ11 γλωσσlΚll αναπηρία όπως αναφέρουν ο Tint

και οι συνεργάτες του (1994). Ke11ey (1996), Nwokovo & Mulvihill (1996), (Tiemey, και

συν.. 2001). με καλύτερες δεξιότητες κατανόησης σε σχέση με δεξιότητες παραγωγΙ1ς λόγου.

όπως αναφέρει η Kel1ey (1996) (TieI11ey, και συν .. 200 Ι). Ο λόγος δεν αναπτύσσεται στο

έπακρο. αλλά η κατανόηση ίσως είναι εκπληκτικά καλΙ1 (ΜaΙg0ΓΖata. και συν .. 1999).
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2.1.5.3. Ο συμπεριφορικός φαινότυπος του Συνδρόμου Smith-Lemlί-Opitz.

Σύμφωνα με την έρευνα του Tiemey και των συνεργατών του (2001), ο

συμπεριφοριστικός φαινότυπος του I.SLO περιλαμβάνειδιαταραχέςύπνου. ευερεθιστότητα,

επαναλαμβανόμενες συμπεριφορές. επιθετικότητα. αυτo-τραυμαΤΙΚll συμπεριφορά.

κοινωνικές και επικοινωνιακές δυσκολίες. έλλειμμα προσοχι1ς και υπερκινητικότητα και

αναπτυξιακή διαταραχι1 αυτισμού. Στην έρευνα αυτΊΙ. από τους 56 εξεταζόμενους. το 89%

είχε ιστορικό επαναλαμβανόμενης αυτό-τραυματικής συμπεριφοράς και το 48% χτυπούσε το

κεφάλι.

Οι διαταραχές του ύπνου όμως ποικίλλουν με την ηλικία. Ο Ryan και οι συνεργάτες

του (1998), επισημαίνουν ότι η αϋπνία είναι περισσότερο κοινό χαρακτηριστικό

μεγαλύτερων παιδιών και τείνει να ελαττώνεται με την ηλικία. Ακόμα. στην έρευνα του

ZalΌwski και των συνεργατών του (2011). οι περισσότεροι συμμετέχοντες παρουσίασαν

κατά τη διάρκεια της μέρας υπνηλία και κούραση. η οποία συσχετιζόταν με την διαταραχι1

ύπνου.

Επιπροσθέτως. τα παιδιά με I.SLO είναι συχνά ευερέθιστα και έχουν παρατεταμένα

και απαρηγόρητα επεισόδια ουρλιαχτών. Οι επιθετικές και οι αυτό-τραυματικές

συμπεριφορές έχουν αναφερθεί σε ποσοστό μεγαλύτερο του 60% και 90% σε παιδιά και

ενι1λικες με Σ.SLΟ (DeΒaΓbeΓ. και συν., 2011).

Όσον αφορά την αναπτυξιακή διαταραχι1 αυτισμού έχει συχνά αναφερθεί σε παιδιά

με Σ.SLο. Ο Tiemey και οι συνεργάτες του (200 Ι) & Bukelis και οι συνεργάτες του (2007),

βρι1καν ότι το 53% των ασθενών με I.SLO συναντά τα ΚΡΙτΊΙρια για την αναπτυξιακι1

διαταραχιl του αυτισμού (DeΒaΓbeΓ, και συν.. 2011).
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2.1.6. Σύνδρομο Sotos

2.1.6.1. Γενικάχαρακτηριστικά του Συνδρόμου Sotos.

Το Σύνδρομο Sotos (I.S) είναι μία διαταραΧ11 η οποία πρώτα περιγράφηκε από τον

Sotos και τους συνεργάτες του (1964). μολονότι. ο πρώτος ασθεν11ς ίσως περιγράφηκε από

τον SchlesingeI' (1931), (Baujat & CοπηίeΓ-DaίΓe. 2007). Το Σ.S 11 αλλιώς εγκεφαλικός

γιγαντισμός (ceΓebΙ'aΙ gigantisJη) έχει ως κύρια χαρακτηριστικά. την πρώιμη και απότομη

ανάπτυξη. την προχωρημένη ανάπτυξη των κοκάλων σε σχέση με την ηλικία. την

αναπτυγμένη περίμετρο του κεφαλιού καθώς και το ύψος. όπου τα δύο τελευταία είναι δύο

φορές μεγαλύτερα από τον μέσο όρο. η ιδιόμορφη κρανιοπροσωΠΙΚ11 μορφολογία και οι

μαθησιακές δυσκολίες οι οποίες κυμαίνονται από 11πιες έως σοβαρές (Allanson & Cole, 1996

• Co!e, 2005 • Τattοn-ΒIΌwn και συν .. 2009 στο Fickie, και συν.. 2011). Δύο επιπλέον

στοιχεία του I.S ίσως είναι η προσΟχ11 και η 11ρεμη συμπεριφορά που επιδεικνύονται στο

σύνδρομο αυτό (Cohen, 2003 • Satilnski. 2003 στους Baujat & CΟl1ηίeΓ-DaίΓe. 2007) και η

κοινωνική αναστολ11 11 η ψύχωση. όσον αφορά τις ψυχιατρικές εκδηλώσεις (RuggίeΓΙ &

ΑΓbeΓas, 2003 • Coιnpton, Celentina, ΡΓίce, & Fynnan. 2004 στο Baujat & CΟl1ηίeΓ-DaίΓe,

2007).

Άλλα συγγεν11 προβλήματα που εμφανίζονται στα άτομα με I.S είναι

οφθαλμολογικές ανωμαλίες και προβλ11ματα. όπως στραβισμός και μυωπία σε εν11λικα

άτομα (Fickie, και συν.. 2011). διαφορετικού βαθμού σκολίωση (Baujat & CΟl1ηieΓ-DaίΓe,

2007) και προβλ11ματα βαρηκοΙας τα οποία παροξύνουν την αναπτυξιακή καθυστέρηση.

συγκεκριμένα στις περιοχές του λόγου και της γλώσσας (SΓΟUΓ, ΜaΖeΓ, & SlleveJl, 2006).

2.1.6.2. Η ανάπτυξη των ατόμων με Σύνδρομο Sotos.

Το I.S ανήκει σε μία ομάδα συνδρόμων που χαρακτηρίζονται για την υπέρ­

ανάπτυξη. τα οποία έχουν μεταξύ τους μερικά κοινά κλινικά χαρακτηριστικά (Baujat &

CΟl1ηίeΓ-DaίΓe. 2007). Το 95% των παιδιών που έχουν επηρεαστεί από το I.S έχει ενός

βαθμού διανοητική αναπηρία. που κυμαίνεται από ήπια έως σοβαΡ11 και η οποία σε γενικά

πλαίσια παραμένει σταθερή καθ' όλη τη διάρκεια της ζω11ς τους (SΓΟUΓ, και συν.. 2006).
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Μολαταύτα, προσφάτως, αναφέρθηκε μία περίπτωση με I.S χωρίς να παρουσιάζει νοηΤΙΚ11

ανεπάρκεια (Haelst, και συν.. 2005 στο Baujat & CΟl1ηίeΓ-DaίΓe, 2007).

Στην συνέχεια, ποικίλες καθυστεΡΙ1σεις συμβαίνουν στην γνωστική και κινηΤΙΚΙ1

ανάπτυξη των ασθενών με I.S. Στους περισσότερουςασθενείς με το συγκεκριμένοσύνδρομο

υπάρχει από κοινού. ήδη από την απαΡΧΙ1 της ανάπτυξΙ1ς τους, καθυστέρηση στην έκφραση

της γλώσσας και στην κινηΤΙΚΙ1 ανάπτυξη (Baujat & CΟl1l1ieΓ-DaiΓe. 2007). εξαιτίας του

μεγάλου μεγέθους του παιδιού και της σχετtΚ11ς υποτονίας (SΓΟUΓ, και συν .. 2006). Πιο

συγκεκριμένα. καθυστέρηση παρατηρείται στον λόγο μέχρι τα 2.5 έτη και στο περπάτημα

μέχρι τους 15 μΙ1νες (Haelst. και συν .. 2005 στο Baujat & CΟΠl1ieΓ-DaiΓe, 2007).

Ο βαθμός της μαθησιαΚΙ1ς δυσκολίας εμφανίζει υπερβολική μεταβλητότητα.

Ανάμεσα στις 239 περιπτώσεις ατόμων με I.S που εξέτασε ο Tatton- BΓOwn και οι

συνεργάτες του (2005). το 97% των περιπτώσεων αυτών παρουσίαζε μαθησιακές δυσκολίες

(Baujat & CοnηίeΓ-DaίΓe. 2007). Σύμφωνα με την έρευνα του Fickie και των συνεργατών

του (2011 ). οι 21 ενΙ1λικες που εξετάστηκαν εμφάνισαν μαθησιακές δυσκολίες κυμαινόμενες

από ήπιες έως σοβαρές. Επίσης. δεν Ι1ταν διαθέσιμο σε όλους τους ασθενείς ένα επίσημο

ψυχομετρικό εργαλείο ώστε να ορίσει τον βαθμό του νοητικού τους πηλίκου (Fickie, και

συν .. 2011).

Εν κατακλείδι λοιπόν. τα παιδιά με Σ.S χαρακτηρίζονταιαπό Ν.Κ η οποία κυμαίνεται

από Ι1πια έως σοβαρή. μαθησιακές δυσκολίες και καθυστεΡΙ1σεις στην γλωσσΙΚΙ1 έκφραση

και KινητtΚ11 ανάπτυξη. Είναι ιδιαίτερα σημαντικό. στην πρώιμη παιδΙΚΙ1 ηλικία. να

παρέχονται στα παιδιά με I.S προγράμματα σχετικά με την διέγερσΙ1 τους. την

εργασιοθεραπεία.την λογοθεραπεία.καθώς και την φυσΙΚΙ1 αγωγή (Baujat & CΟl1l1ieι--DaiΓe,

2007).
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2.2. Πλευρίωση

Ο όρος «πλευρίωση» αναφέρεται στην εξειδίκευση μιας λειτουργίας ή

δραστηριότητας στη μία πλευρά ενός οργανισμού. Η πλευρίωση παρατηρείται σε

ασυμμετρίες των κινητικών. των αισθητικών και των γνωστικών λειτουργιών. Οι

ασυμμετρίες αυτές αντικατοπτρίζουν διαφοροποιημένη λειτουργία των δύο εγκεφαλικών

ημισφαιρίων. Ειδικότερα. η γλωσσΙΚ11 λειτουργία. οι αναλυτικές διεργασίες και οι κινητικές

δραστηριότητες της δεξιάς πλευράς του σώματος ελέγχονται από το αριστερό εγκεφαλικό

ημισφαίριο. ενώ το δεξί ημισφαίριο ελέγχει τις μη λεκτικές. οπτικοχωρικές διεργασίες και τις

κινητικές δραστηριότητες της αριστερ11ς πλευράς του σώματος (Βλάχος. 1998).

2.2.1. Η προτίμηση χεριού και Νοητική Καθυστέρηση.

Με δεδομένο ότι το 99% των δεξιόχειρων ατόμων έχουν κυρίαρχο για τη γλωσσΙΚ11

λειτουργία το αριστερό ημισφαίριο. η προτίμηση χεριού αποτελεί έναν αρκετά εύκολα

προσδιορίσιμο δείκτη της εγκεφαλΙΚ11ς πλευρίωσης για κινητικές δεξιότητες. αλλά και

γνωστικές διεργασίες. Σύμφωνα με την Annett (1985). το 8-12% των τυπικά

αναπτυσσόμενων ατόμων είναι αριστερόχειρες και σύμφωνα με τον Βλάχο (1998). το 90%

περίπου του πληθυσμού είναι δεξιόχειρες.

Όσον αφορά την προτίμηση χεριού και την νOητtκ11 καθυστέρηση έχουν

πραγματοποιηθείαρκετές έρευνες. με τις περισσότερες από αυτές να υποστηρίζουν πως τα

άτομα με Ν.Κ. εμφανίζουν πιο συχνά αριστεροχειρία και αμφιχειρία συγκρινόμενα με τα

άτομα τυΠΙΚ11ς ανάπτυξης (Batheja & McManus. 1985 στο Βλάχο. 2009 • Lev.Iin, KOllen, &

Mathew. 1993 στο Βλάχο. 2009 • Vlachos & ΚaΓaΡetsas, 1999 • Αρματάς. Σταυρούση, &

Βλάχος. 20 Ι ι).

Για παράδειγμα στην έρευνα του CaΓΙieΓ και των συνεργατών του (2006), το

ποσοστό αριστεροχειρίας ήταν υψηλότερο σε πληθυσμούς με Τρισωμία 21 (Τ21) 11

Σύνδρομο WilΙi3lns-ΒeUΓen σε σχέση με τα παιδιά τυΠΙΚ11ς ανάπτυξης. Ακόμη. το υψηλότερο

ποσοστό αμφιχειρίας σημειώθηκε στους πληθυσμούς με Ν.Κ και συγκεκριμένα στα

υποκείμενα με Τ21. Η έρευνα των Vlachos & ΚaΓaΡetsas (1999), επίσης. ανέδειξε ότι τα

άτομα με Σ.Ο. εμφανίζουν μια πιο σταθερή προτίμηση χεριού σε μεγαλύτερες ηλικίες. σε

αντίθεση με πιο μικρές ηλικιακά ομάδες.
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2.2.2. Προτίμηση χεριού και γλωσσική ανάπτυξη.

Υπάρχει η πιθανότητα η μειωμένη σταθερότητα στην προτίμηση χεριού σε άτομα με

αναπτυξιακές διαταραχές να σχετίζεται με την χαμηλΙ1 γενικά γνωστική ικανότητά τους. Για

παράδειγμα, μία γνωσΤΙΚΙ1 δυνατότητα η οποία παρουσιάζεται συχνά εξασθενημένη σε

άτομα με αναπτυξιακές διαταραχές είναι γλωσσικι1. Το εύρημα της Bishop (200].2005) και

των ΗίΙΙ & Bishop (] 998) όσον αφορά τα άτομα με EιδtΚll Γλωσσική ΔιαταραΧΙ1 (Specific

Language [Inpail1nent). υποστηρίζει την ιδέα συσχέτισης μεταξύ πλευρίωσης και γλωσσικής

δεξιότητας (GΓOen, Yasin, Laws, BaITY, & Bishop 2008).

Σύμφωνα με την έρευνα του Βλάχου και Καραπέτσα (] 999). επίσης. η αμφιχειρία

ίσως αντανακλά χαμηλότερη ανάπτυξη και ίσως σχετίζεται με χαμηλότερα σκορ σε

γνωστικές δοκιμασίες περισσότερο από εκείνα τα σκορ παιδιών με εδραιωμένη προτίμηση

χεριού. Στην συνέχεια. η σύγκριση τεσσάρων ομάδων (Τ2]. WilliaJηs-Beuren Σύνδρομο.

DίGeΟΓge 01' Ve]o-Cardio-Facial Σύνδρομο και τυπικώς αναπτυσσόμενα παιδιά) στην έρευνα

του Cat'lier και των συνεργατών του (2011), έδειξε ότι υπάρχει ξεκάθαρη σύνδεση μεταξύ

γνωστικού επιπέδου και άτυπης πλευρίωσης. Όσο χαμηλότερο είναι το γνωστικό επίπεδο

τόσο περισσότερη άτυπη πλευρίωση παρατηρείται.

Η αδυναμία λεξιλογικών γνώσεων αποτρέπει τις αναλυτικές διεργασίες του

αριστερού ημισφαιρίου από την πλήρη εγΡΙ1γορσ11 του περιορίζοντας με αυτόν τον τρόπο την

ανάπτυξη της γλωσσΙΚΙ1ς γραμματικής βάζοντας εν τέλει το παιδί σε κίνδυνο να αΠOKτllσει

μία ποικιλία προβλημάτων στις φωνολογικές. μορφολογικές και συντακτικές πτυχές της

γλώσσας (Locke. 1997 στο GlΌen και συν .. 2008). Σύμφωνα με αυτή την θεωρία

προβλέπεται πως η αδυναμία προτίμησης χεριού που αναπτύσσεται στα παιδιά συνοδεύεται

από σημαντικές καθυστεΡΙ1σεις στο λεξιλόγιο και τις αναλυτικές-υπολογιστικές τους

δεξιότητες (GΓOen, και συν .. 2008). Η έρευνα λοιπόν του GΓOen και των συνεργατών του

(2008), έδειξε ότι σε σύγκριση με τα τυπικώς αναπτυσσόμενα παιδιά της ίδιας ηλικίας. τα

παιδιά με σύνδρομο Down. δεν είχαν εδραιωμένη προτίμηση χεριού. Ωστόσο. η ομάδα των

παιδιών με σύνδρομο Down. η οποία έδειξε μια ισχυρότερη και πιο συνεπή προτίμηση στο

χέρι. είχε καλύτερη ανάπτυξη στη γλωσσική λειτουργία και τις δεξιότητες μνι1μης.
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Β. Η ΠΑΡΟΎΣΑ ΕΡΕΎΝΑ

1. ΕΡΕΎΝΗΤΙΚΕΣ ΎΠΟΘΕΣΕΙΣ

Ο βασικός σκοπός της παρούσας ερευνηΤΙΚΙ1ς προσπάθειας είναι να εκτιμηθεί το

πρότυπο της γλωσσΙΚΙ1ς ανάπτυξης και η πλευρίωση (προτίμηση χεριού) σε ένα δείγμα

παιδιών και εφΙ1βων με γενετικά σύνδρομα Ν.Κ.

Σύμφωνα με τη βιβλιογραφΙΚΙ1 επισκόπηση που προηγι1θηκε. οι υποθέσεις που

μπορούμε να διατυπώσουμε στην παρούσα έρευνα είναι οι ακόλουθες:

Α) Αναμένεται ότι θα υπάρχουν διαφοροποη1σεις στο πρότυπο της επίδοσης σε γλωσσικά

και μη γλωσσικά έργα ανάμεσα στα διάφορα σύνδρομα που σχετίζονται με Ν.κ.

Β) Αναμένεται ότι θα υπάρχουν διαφοροποη1σεις στη γλωσσική και μη γλωσσΙΚΙ1 επίδοση

των παιδιών με Σύνδρομο Down αυξανόμενηςτης ηλικίας.

Γ) Στα άτομα με Ν.κ. εμφανίζεταιυψηλότερη συχνότητααριστεροχειρίαςκαι αμφιχειρίαςσε

σχέση με τα πρότυπα που παρατηρούνταιστο γενικό πληθυσμό.

2. ΜΕΘΟΔΟΛΟΓΙΑ

2.1. Συμμετέχοντες

Στην παρούσα έρευνα συμμετείχαν δεκατέσσερα παιδιά και έφηβοι. ηλικίας οκτώ έως

δεκαεwέα ετών και δύο μηνών (8.0-19.2). Επτά συμμετέχοντες παρουσίαζαν Σύνδρομο

DoV'ι'l1. δύο συμμετέχοντες ΣιΎνδρομο Αραι και οι υπόλοιποι πέντε συμμετέχοντες που

εξετάστηκαν παρουσίαζαν ο καθένας ένα από τα παρακάτω σύνδρομα. όπως Σύ"δρομο

50t05. Σύ"δρομο Dι,bΟV'ι'lΊ:: και βαρηκοl'u.. ΣιΎ"δρομο Dαndv ΙΙΙΙαIΙία. !.:ιΎ\·δρομο 5,11ιΊΙ1-LelnΙί­

ΟριΊΖ και Σύνδρομο LOV'ι·e.

Κριτήριο για την επιλογή των συμμετεχόντων Ι1ταν η ύπαρξη Ν .Κ. η αιτιολογία της

οποίας να βασίζεται στην ύπαρξη κάποιου γενετικού συνδρόμου (λόγω χρωμοσωμικών

διαταραχών) προκειμένου να επιτευχθεί και ο σκοπός της παρούσας έρευνας. Η άδεια για την

εμπλΟΚΙ1 τους στην διαδικασία της έρευνας δόθηκε αρχικά από τους διευθυντές των

σχολείων στα οποία και φοιτούσαν καθώς επίσης και από τους γονείς τους.
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Στη συνέχεια παρουσιάζονται στοιχεία του ιστορικού των ατόμων που έλαβαν μέρος

στην παρούσα έρευνα. κάποιων ιδιαίτερων χαρακτηριστικcοv της νοηΤΙΚ11ς και ψυχοκινητικής

τους ανάπτυξης αλλά και πιθανά συνοδά νευρολογικά προβλήματα που ορισμένοι

συμμετέχοντες παρουσιά ουν.

Σύνδρομο ApeI·t

Οι δύο περιπτώσεις παιδιcον που παρουσιάζουν το :Σύνδρομο Apel"t είναι δύο δίδυμες

αδερφές. ηλικίας 8.3 ετών και οι οποίες φοιτούν σε ειδικό δημοτικό σχολείο. Πρόκειται για

δύο συνεργάσιμα παιδιά τα οποία είναι σε θέση να εκτελούν δραστηριότητες μετά από

κατάλληλες διευκρινίσι::ις.

Σύνδρομο Daιl{IY WalkeI'

Η μαθΙ1ΤΡια που παρουσιάζει σύνδρομο Dandy-Walkel" είναι 11.7 ετών και φοιτά σε

ειδικό δημοτικό σχολείο. Παράλληλα εμφανί ει νOητtκ11 ανωριμότητα. προβλ11ματα λόγου

και ομιλίας καθώς και νευρολογικά προβλ11ματα που επηρεάζουν την κινητικότητά της.

Τέλος. η μαθΙ1ΤΡια εμφανίζει δυσκοΙ ίες στην αδΡΙ1 και λεπτή κινητικότητα της.

Σύνδρομο Dowl1

Οι περιπτώσεις που μελετllθηKαν και παρουσιάζουν Σύνδρομο Down (Μ.Ο ηλικίας:

14,6) Ι1ταν επτά κορίτσια και ένα αγόρι. Οι τέσσερις περιπτcoσεις αφορούν μαθητές οι οποίοι

φοιτούν σε ειδικό σχολείο ενώ οι υπόλοιπες τρείς αφορούν μαθητές που φοιτούν σε

EργαστllΡΙO Ειδικής ΕπαγγελμαΤΙΚΙ1ς Εκπαίδευσης και Κατάρτισης. Ακόμη. όλες οι

περιπτώσεις παρουσιάζουν οηΤΙΚ11 Ανωριμότητα και ψυχoKινητtκ11 καθυστέρηση που

υπολείπεται της χρονολογΙΚ11 τους ηλικίας. Ωστόσο. κάποιες περιπτώσεις από αυτές

παρουσιάζουν προβλ11ματα λόγου (εκφάνσεις τραυλισμού. εκφορά μεμονωμένων λέξεων)

και δυσκολίες στην λεπτή και αδΡΙ1 κινητικότητά τους. ενώ οι υπόλοιπες περιπτcoσεις

εμφανί ουν κάποιες από τις παραπάνω δυσκολίε. είτε σε μικρότερο βαθμό είτε καθόλου.

Σύνδρομο Dubowitz & Βαρηιωϊσ.

Πρόκειται για ένα παιδί 13.1 ετών το οποίο αντιμετωπίζει δυσκολίες άρθρωσης και

τραυλισμό με τονικές και μυϊκές συσπάσεις. Ο μαθητής φοιτά σε ειδικό δημοτικό σχολείο

και ένα ακόμη συνοδό νευρολογικό πρόβλημα που παρουσιάζει ο μαθητής είναι η βαρηκοΙα

με αποτέλεσμα ο μαθητής να φέρει ακουστικά βαρηκοΙας.
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Σύνδρομο Lowe

Ο μαθητής ηλικίας 16.8 ετών παρουσιάζει Σύνδρομο Lowe με ψυχοκινητικιι

καθυστέρηση, Ν.Κ και νευρολογικά προβλήματα. Τέλος, ο συμμετέχων αυτός φοιτά σε

Ειδικό Δημοτικό Σχολείο.

Σύνδρομο Sl1litll-Lel1lli-Opitz

Ο μαθηΤ11ς ηλικίας 17.1 ετών φοιτά σε Εργασηιριο Ειδιιαlς ΕπαγγελμαΤΙΚ'11ς Εκπαίδευσης

και Κατάρτισης. Ο συμμετέχων αυτός εμφανίζει ψυχοκινηΤΙΚΙ1 καθυστέρηση. επιληψία και Ν.Κ επί

εδάφους του ~υνδρόμoυ SInith-LeJnli-Opitz.

Σύνδρομο Sοtω'

ι--ι μαθΙ1ΤΡια που παρουσιάζει τα κλινικά χαρακτηριστικά του συνδρόμου

(μακροσωμία. μακροκεφαλία κ.ά.) καθώς και ψυχοκινηΤΙΚ11 καθυστέρηση φοιτά σε ειδικό

δημοτικό σχολείο και η ηλικία της είναι Ι 0.1 Ο ετών.

Στο πίνακα που ακολουθεί (πίνακας Ι) είναι συνοπτικά καταγεγραμμένα κάποια

βασικά στοιχεία των παιδιών που ΠΙ1ραν μέρος στην παρούσα έρευνα. Τα στοιχεία αυτά.

αφορούν το φύλο. τον τύπο του γενετικού συνδρόμου. την ηλικία των παιδιών. καθώς και

τον τύπο του σχολείου όπου φοιτούν.
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Φύλο
Τύπος γενετικού

Ηλικία Σχολείο
συνδρόμου

Αγόρι Σύνδρομο Dowll [ΞΞ] Ειδικό Δημοτικό Σχολείο

Κορίτσι Σύνδρομο Dovvll Ι 0.1 Ο ετών Ειδικό Δημοτικό Σχολείο

Κορίτσι Σύνδρομο Dalldy Walker' Ι 1,7 ετόΝ Ειδικό Δημοτικό Σχολείο

Κορίτσι Ι Σύνδρομο Apert 18 Ειδικό ΔημοτικόΣχολείο

Κορίτσι Ι ΣύνδρομοApert 18 Ειδικό Δημοτικό Σχολείο

Κορίτσι Ι Σύνδρομο Dowll 18 Ειδικό ΔημοτικόΣχολείο

Κορίτσι Ι ΣύνδρομοSotos Ι 10,10 ετών Ειδικό Δημοτικό Σχολείο

Αγόρι
Σύνδρομο Dubowitz &

13, Ι ετών Ειδικό Δημοτικό Σχολείο
Βαρηκο·Ια

Κορίτσι Σύνδρομο Dowll 11,9 ετών Ειδικό Δημοτικό Σχολείο

Αγόρι Σύνδρομο Lον./e 16,8 ετών Ειδικό Δημοτικό Σχολείο

Κορίτσι Ι Σύνδρομο Dowll 18 ΕργασΤ11ΡΙΟ ΕιδΙΚ11ς EπαγγελμαΤιΚllς

Εκπαίδευσηςκαι Κατάρτισης

Κορίτσι Σύνδρομο Dowll 18 ετών
Εργαστήριο Ειδικής ΕπαγγελμαΤΙ"-"11ς

Εκπαίδευσης και Κατάρτισης

Κορίτσι Σύνδρομο Dowll 8 ΕργασΤ11ΡΙΟ ΕιδΙΚ11ς EπαγγελμαΤιΚllς

Εκπαίδευσης και Κατάρτισης

Αγόρι
Σύνδρομο Smίth- LeωΙi-

17, Ι ετών
Εργασηιριο Ειδικής Επαγγελματικής

Opitz Εκπαίδευσης και Κατάρτισης

Πίνακας 1: Δημογραφικά. στοιχεία συμμετεχόντων.
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2.2. Ερευνητικά εργαλεία αξιολόγησης

Τα ερευνητικά εργαλεία που χρησιμΟΠΟ111θηκανγια την επίτευξη του σκοπού της

παρούσας έρευνας είναι τα εξ11ς παρακάτω:

1. Λ-α-Τ-ώ, Ψυχομετρικό κριτήριο γλωσσικής επάρκειας (Τζουριάδου, Συγκολλίτου,

Αναγνωστοπούλου, & Βακόλα, 2008).

Το ψυχομετρικό ΚρΙτ11ΡΙΟ του Λ-αΤ-ώ είναι ένα εργαλείο γλωσσικής επάρκειας

κατάλληλο για παιδιά και εφήβους ηλικίας τεσσάρων έως δεκαέξι ετών (4:00-16:00).

Στοχεύει στην ανάδειξη ενδοατομικών διαφοριον σε σχέση με τις ικανότητες απόκτησης του

λόγου και γενικότερα σε σχέση με τη γλωσσΙΚ11 επάρκεια των παιδιών. Για τις απαΙΤ11σεις

της παρούσας έρευνας επιλέχθηκε το Λ-α-Τ-ώ Ι που περιλαμβάνει δέκα (10) υποδοκιμασίες

για παιδιά ηλικίας 4:00-7: 11 ετών (επίπεδο 1). Η κύρια αιτία της συγκεκριμένης επιλογ11ς

αποδίδεται στο δείγμα των συμμετεχόντων οι οποίοι παρουσιάζουν Ν.κ. Ακόμη. στις

περισσότερες υποδοκιμασίες του επιπέδου-ΙΙ υπεισέρχεται η λειτουργία της ανάγνωσης στην

οποία οι περισσότεροι από τους συμμετέχοντες δεν είχαν καταΚτ11σει και τέλος. η μέτρηση 11

η εκτίμηση των διαστάσεων που μετρά κυρίως το Επίπεδο-Ι είναι και ο στόχος της παρούσας

έρευνας. Ειδικότερα το επίπεδο-Ι περιλαμβάνει τις παρακάτω υποδοκιμασίες:

α) Εικόνο-λεξιί.όγlO. β) ΛεξιίΔγlO συσχετισμού. γ) Προσληπτικό λεξιί.όγιο, δ)Προφορικό

λεξιλόγιο, ε) Άρθρωση. στ) Φω1'ημlκι? οί.οκί.ι7ρωση. ζ) Φωνημlκή ανάλυση. η) Φωνημlκι?

Διάκριση. θ) ΜορφοσυνΤαΚΤIΚΙ? ΚΟΤOl'όηση και ι) ΜορφοσυνΤαΚΤΙΚΙ? οί.οκί.ιjρωση.

Επιπλέον επισημαίνεται πως χρησιμοποιήθηκαν και αναφέρονται στα αποτελέσματα

μόνο τα αθροίσματα (Γaw SCΟΓes) των βαθμολογιών σε κάθε υποδοκιμασία. καθώς η χρήση

της συγκεκριμένης δοκιμασίας δεν στόχευε στο πλαίσιο της παρούσας εργασίας στην

διαγνωσΤΙΚ11 αξιολόγηση της γλωσσΙΚ11ς επάρκειας των συμμετεχόντων.
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2. Raνen Coloured Progressiνe Matrices (Raνen, 1995).

Το συγκεκριμένο εργαλείο είναι μία μη λεκτική δοκιμασία η οποία χρησιμοποιείται

για την εκτίμηση διαστάσεων μη λεκτικών γνωστικών δεξΙΟΤ11των. Επισημαίνεται, πως

λΙ1φθηκε υπόψη και αναφέρεται στα αποτελέσματα μόνο το άθροισμα των ορθών

απαντήσεων (raw scores), καθώς η χρήση του εργαλείου στην παρούσα εργασία δεν στόχευε

στη διαγνωσΤΙΚΙ1 αξιολόγηση των συμμετεχόντων.

3. Τεστ προτίμησης χεριού (Oldfield, 1971).

Ι-Ι αξιολόγηση της προτίμησης χεριού των συμμετεχόντων έγινε με την ΧΡΙ1ση του

Edinburgh Handedness Jnνentory (EHJ). Το συγκεκριμένο τεστ απαρτίζεται από δέκα

ερωΤ11ματα σχετικά με το ποιο χέρι προτιμάται για τις δραστηριότητες γράψιμο. ζωγραφική.

πέταγμα, ψαλίδι. οδοντόβουρτσα. μαχαίρι. κουτάλι. σκούπα. σπίρτο και άνοιγμα κουτιού. Ο

ερευνητής κάνοντας τις κατάλληλες ερωΤ11σεις μπορεί να διαπιστώσει με ποιο χέρι εργάζεται

ο εξεταζόμενος. Το (ΕΗΙ) δίνει ένα «πλευρικό πηλίκο» που κυμαίνεται από το (+ 100)

(ολοκληρωτικά δεξιόχειρες) μέχρι το (- J 00) (ολοκληρωτικά αριστερόχειρες). Το

συγκεκριμένο πλευρικό πηλίκο υπολογίζεται. προσθέτοντας τον αριθμό των σταυρών για το

κάθε χέρι. αφαιρώντας το άθροισμα των αριστερών από αυτό των δεξιών απαντήσεων. και

διαιρώντας το γενικό άθροισμα και πολλαπλασιάζοντάς το επί 100 (Βλάχος. 1998).

Με βάση το πλευρικό πηλίκο που υπολογίστηκε, ως δεξιόχειρες θεωρήθηκαν τα

άτομα με πλευρικό πηλίκο από (+80) έως (+ 100). αμφίχειρες τα άτομα με πλευρικό πηλίκο

από (-70) έως (+70) και ως αριστερόχειρες θεωρήθηκαν τα άτομα με πλευρικό πηλίκο (-80)

έως (-100).
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4. Wechsler Nonνerbal Scale of Abilίty (Wechsler & Naglieri, 2006).

Το Wechsler Nonverbal Scale of Ability (WNV) είναι ένα εργαλείο το οποίο δίνεται

ατομικά και έχει σχεδιαστεί για την μέτρηση της γενΙΚ11ς γνωσΤΙΚ11ς ικανότητας σε ηλικίες 4

ετών έως 2]:]] μηνών. Το εργαλείο αυτό περιλαμβάνει μία ποικιλία μη λεκτικών

υποδοκιμασιών όπου για καθεμία από αυτές παρέχεται βαθμολογία. Πιο συγκεκριμένα,

υπάρχουν δύο συστοιχίες υποδοκιμασιώνανάλογες της ηλικίας των εξεταζομένων οι οποίι::ς

αποτελούνταιαπό τέσσερις 11 δύο υποδοκιμασίες. Ενδεικτικά. στην ηλικία 4 ετών έως 7: 1]

μηνών παρέχονται οι υποδοκιμασίες. ΜatΓices, Coding, Object Asselnbly και Recognition (11

ΜatΓices & Recognition). Αντίθετα, στην ηλικία 8 ετών έως 2]:]] μηνών παρέχονται οι

υποδοκιμασίες, ΜatΓίces, Coding, Spatial Span και ΡictuΓe AlTangeJnent (11 ΜatΓίces &

Spatia] Span).

Τέλος. μέσω του εργαλείου αυτού. στην παρούσα ερευνηΤΙΚ11 εργασία

χρησιμοποιήθηκε η συστοιχία των τεσσάρων υποδοκιμασιών της ηλικίας 8 ετών έως 2] :11

μηνών με απώτερο σκοπό να εκτιμηθούν οι διαστάσεις της μη γνωσΤΙΚ11ς ικανότητας παιδιών

με γενετικά σύνδρομα νοητικής καθυστέρησης. Η βαθμολογία των παιδιών που εξετάστηκαν

στηρίχθηκε στο άθροισμα των αρχικών βαθμολογιών (Γaw SCΟΓes) ανά υποδοκιμασία επειδ11

η χρ11ση του συγκεκριμένου εργαλείου στο πλαίσιο της παρούσας εργασίας δεν στόχευε στην

διαγνωσΤΙΚ11 αξιολόγηση της γλωσσικής επάρκειας των συμμετεχόντων.

2.3. Διαδικασία

Η συγκεκριμένη ερευνηΤlΚl1 εργασία διεξ11χθη στους σχολικούς χώρους όπου

φοιτούσαν οι συμμετέχοντες κατόπιν της συναίνεσης των κηδεμόνων τους αλλά και των

διευθυντών τους. Η αξιολόγηση των παιδιών με Ν. Κ ήταν ατομική και πραγμαΤΟΠΟ111θηκε

μέσω της χρήσης λεκτικών και μη λεκτικών εργαλείων. Ειδικότερα. χρειάστηκαν τρεις έως

τέσσερις συνανΤ11σεις με το κάθε παιδΙ διάρκειας 20-25 λεπτών η καθεμία. όπου προέκυψαν

και περιπτώσεις που η συνάντηση κρίθηκε απαραίτητο να διακοπεί για λόγους που

αφορούσαν τον συμμετέχοντα. Π.χ. λόγω του ημερ11σιου σχολικού του προγράμματος 11 λόγω

μη ευνοϊκής διάθεσής του. Στη πρώτη φάση πραγμαΤΟΠΟ111θηκε διερευνητική μελέτη στους

τομείς των λεκτικών και μη λεκτικών δεξΙΟΤ11των τους και στη συνέχεια μελεΤ11θηκαν

συγκεκριμένες δεξιότητες στους τομείς της γλcΌσσας. της μνήμης, της ψυχοκινητΙΚ11ς και
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γνωστtκ11ς ανάπτυξής τους με αντίστοιχα έργα. Η ερευνηΤΙΚ11 αυτή προσπάθεια δη1ρκησε

περίπου έξι μήνες.

3. ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΑ

Πριοτος στόχος της μελέτης μας Ι1ταν η διερεύνηση τυχόν διαφΟΡΟΠΟιΊ1σεων ανάμεσα

στα διάφορα σύνδρομα που σχετίζονται με Ν'κ. Στο Γράφημα 1 απεικονίζεται η επίδοση

τριών συμμετεχόντων ηλικίας 11 ετών. με τα σύνδρομα Oandy-WalkeI" (I.OW), Oown (Σ.Ο)

και So1os (I.S) στα γλωσσικά έργα του ερευνητικού εργαλείου. Λ-α-Τ-ώ. Σύμφωνα με το

γράφημα αυτό. το κορίτσι με I.S παρουσιάζειτην υψηλότερη επίδοση (αθροίσματατων Γaw

SCΟΓes) σε όλα τα έργα του εργαλείου συγκριτικά με τις υπόλοιπες δύο συμμετέχουσεςεκτός

από το έργο. προσληπτικό λεξιλόγιο. όπου η βαθμολογία της είναι ίση με εκείνη του

κοριτσιού με I.OW. Πιο συγκεκριμένα. ενδιαφέρον παρουσιάζει η υποδοκιμασία εικονο­

λεξιλόγιο όπου η επίδοσ11 του κοριτσιού με I.S ανέρχεται σχεδόν στο διπλάσιο σε σχέση με

την επίδοση του κοριτσιού με I.DW και του κοριτσιού με Σ.Ο. Επιπλέον. οι συμμετέχουσες

με Σ.Ο και Σ.DW επιδεικνύουν από κοινού μηδενική βαθμολογία σε πέντε γλωσσικά έργα.

όπως η άρθρωση. η φωνημΙΚΙ1 ολοκλήρωση/ανάλυση/διάκρισηκαι η μορφοσυντακτική

ολοκλι1ρωση. Απεναντίας. το κορίτσι με I.S έχει μηδενΙΚΙ1 επίδοση σε ένα μόνο έργο. την

φωνημική ανάλυση.

Παρατηρώντας το Γράφημα 1 θα μπορούσαμε να υπογραμμίσουμε ότι στο

σημασιολογικό στοιχείο (εικονο-λεξιλόγιο. λεξιλόγιο συσχετισμού. προσληπτικό λεξιλόγιο.

προφορικό λεξιλόγιο) του συγκεκριμένου εργαλείου παρατηρούνται βαθμολογίες οι οποίες

κυμαίνονται περίπου σε υψηλότερη κλίμακα από το φωνολογικό στοιχείο (άρθρωση.

φωνημΙΚΙ1 ολοκλ11ρωση/ανάλυση/διάκριση) και το μορφοσυντακτικό στοιχείο

(μOρφOσυνταKτtκ11 κατανόηση/ολοκλι1ρωση). Ειδικότερα. οι περιπτώσεις των κοριτσιών με

Σ.Ο και I.OW παρουσιάζουν μηδενικά αποτελέσματα στο φωνολογικό στοιχείο εξ'

ολοκλήρου και στο μορφοσυντακτικό στοιχείο παρουσιάζουν μηδενικό αποτέλεσμα στην

μορφοσυντακτική ολοκλήρωση. Ακόμη. πρέπει να σημειώσουμε ότι η περίπτωση του

κοριτσιού με Σ.S μπορεί να μην παρουσιάζει μηδενικά αποτελέσματα όπως οι

προαναφερθείσεςπεριπτώσεις παρόλο αυτά. η κλίμακα της επίδοσής της στο φωνολογικό

(πλην της φωνημικής διάκρισης) και το μορφοσυντακτικόστοιχείο κυμαίνεται κάτω από το

10.
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Γράφημα Ι: Αποτελέσματαεπιδόσεωνστα έργα του γλωσσικού εργαι είου, Λ-α-Τ-ώ, τριών

] Ι χρονων με διαφορετικά σύνδρομα.

Στο Γράφημα 2 αναπαρίσταται η επίδοση τριών συμμετεχόντων ηλικίας 17 ετών με

τα σύνδρομα. Oown (Σ. Ο), Smith-Lemli-Opitz (Σ.SΙΟ) και Lowe (Σ.Ι) στα έργα του

γλωσσικού εργαλείου. Λ-α-Τ-ώ. Σύμφωνα με το γράφημα αυτό. οι βαθμολογίες των

επιδόσεων μεταξύ των τριών συνδρόμων διαφέρουν ανά έργο. Πιο αναλυτικά, στο εικονο­

λεξιλόγιο την καλύτερη επίδοση επιδεικνύει το κορίτσι με Σ.Ο ενώ την χαμηλότερη το αγόρι

με Σ.SΙQ. Μολαταύτα. στο λεξιλόγιο συσχετισμού συμβαίνει το αντίστροφο. με καλύτερη

επίδοση να έχει επιδείξει το αγόρι με Σ.SΙΟ ενώ χαμηλότερη επίδοση, το κορίτσι με Σ.Ο.

Στην συνέχεια. παρόλο που οι επιδόσεις των τριών συμμετεχόντων στο προσι ηπτικό

λεξιλόγιο είναι πολύ μικρές. στο προφορικό λεξιλόγιο και την άρθρωση το κορίτσι με Σ.Ο

έχει την υψηλότερη επίδοση συγκριτικά με τα δύο αγόρια που παρουσιάζουν I.SLO και S.L.

Επιπλέον. στην φωνημική ολοκλ11ρωση την καλύτερη επίδοση παρατηρούμε στο κορίτσι με

Σ.Ο η οποία ωστόσο. κυμαίνεται κάτω από την κλίμακα του 5. Όσον αφορά την φωνημική

ανάλυση υπάρχει από κοινού μηδενικό αποτέλεσμα και στις τρεις περιπτώσεις των

συνδρόμων ενώ στην φωνημΙΚll διάκριση υψηλότερη επίδοση παρουσιάζει ξανά το κορίτσι

με Σ.Ο. Τέλος. στην μoρφoσυνταKΤΙΚll κατανόηση, το αγόρι με Σ.SΙΟ παρουσιάζει την

υψηλότερη επίδοση ενώ στην μορφοσυντακτική ολοκλήρωση η βαθμολογία του είναι ίδια με
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το κορίτσι που παρουσιάζει Σ.Ο. Ωστόσο. να σημειώσουμε ότι η βαθμολογία τους

κυμαίνεται κάτω από την κλίμακα του 5.

Πιο σφαιρικά, παρατηρούμε ότι η επίδοση του κοριτσιού με Σ.Ο είναι καλύτερη σε

σχέση με τις άλλες δύο περιπτώσεις σε έξι έργα τα οποία αφορούν και στο σημασιολογικό

και στο φωνολογικό στοιχείο. Αντίθετα. το αγόρι με I.SLO επιδεικνύει υψηλότερη

βαθμολογία συγκριτικά με το κορίτσι με Σ.Ο και το αγόρι με Σ.Ι σε δύο έργα. το λεξιλόγιο

συσχετισμού και την μορφοσυνταΚΤΙΚ11 κατανόηση (σημασιολογικόΙμορφοσυντακτικό

στοιχείο). Εν τέλει. στα δύο εναπομείναντα έργα παρατηρείται στην φωνημΙΚΙ1 ανάλυση

(φωνολογικό στοιχείο) μηδενικό αποτέλεσμα και στις τρεις περιπτώσειςτων συνδρόμωνενώ

στην μορφοσυνταΚΤΙΚ11 ολοκλήρωση (μορφοσυντακτικό στοιχείο) ίσο αποτέλεσμα μεταξύ

του κοριτσιού με Σ.Ο και του αγοριού με I.SLO το οποίο υπερισχύει κατά δύο μονάδες από

την περίπτωση του αγοριού με 2:.L. Εν γένει. οι τρεις περιπτώσεις που απεικονίζονται στο

συγκεκριμένο σχεδιάγραμμα επιδεικνύουν πιο υψηλές επιδόσεις στο σημασιολογικό στοιχείο

παρά στο φωνο) ογικό και μορφοσυντακτικό στοιχείο με εξαίρεση το κορίτσι με Σ.Ο το

οποίο παρουσιάζει ιδιαίτερα υψηλΙ1 επίδοση στα περισσότερα έργα.
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Γράφημα 2: Αποτελέσματα επιδόσεων στα έργα του γλωσσικού εργαλείου Λ-α-Τ-ώ τριών

17χρονων με διαφορετικά σύνδρομα.
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Συνοψίζοντας και λαμβάνοντας υπόψη τις αναπαραστάσεις επίδοσης των παραπάνω

περιπτώσεων (Μ.Ο ηλικίας: 11 ετών & 17 ετών) που συγκρίθηκαν μεταξύ τους (ΓραφΙ1ματα

1 & 2) σε γλωσσικό ερευνητικό εργαλείο. μπορούμε να σημειώσουμε ότι το πρώτο μέρος της

πρώτης ερευνηΤΙΚΙ1ς υπόθεσης επιβεβαιώνεται ως προς το ότι υπάρχουν διαφoρoπoιllσεις στο

πρότυπο της γλωσσικής επίδοσης σε γλωσσικά έργα ανάμεσα στα διάφορα σύνδρομα που

σχετίζονται με Ν.Κ. Τα αποτελέσματα αυτά δείχνουν ότι υπάρχει μία τάση διαφοροποίησης

στο γλωσσικό πρότυπο των παιδιιον με διαφορετικά σύνδρομα Ν.Κ.

Στο Γράφημα 3 απεικονίζεται η επίδοση τριών περιπτώσεων ηλικίας ] 1 ετών με

Σ.ΟW, Σ.Ο και Σ.S στα μη γλωσσικά έργα των ερευνητικών εργαλείων, Wechsler ΝοnνeΓba]

Sca1e of Ability (WNV) και Raven. Σύμφωνα με το σχεδιάγραμμα αυτό. η υψηλότερη

επίδοση στις τέσσερις μη γλωσσικές υποδοκιμασίες (Μι1τρες. Κωδικοποίηση. Χωρική

Μνήμη. Σειροθέτηση Εικόνων) του εργαλείου WNV εντοπίζεται στην βαθμολογία της

περίπτωσης με Σ.S όπου στις τρεις από τις τέσσερις αυτές υποδοκιμασίες υπερτερεί

συγκριτικά με τις δύο περιπτώσεις με Σ.DW και Σ.Ο. Ωστόσο. στην υποδοκιμασία.

σειροθέτηση εικόνων. επιδεικνύεται μηδενΙΚΙ1 επίδοση και από τις τρεις περιπτώσεις που

συγκρίνονται μεταξύ τους. 1διαίτερο ενδιαφέρον εμφανίζει η επίδοση του κοριτσιού με

Σ.ΟW η οποία είναι μηδενtκ11 σε τρεις από τις τέσσερις υποδοκιμασίεςτου εργαλείου WNV.

Όσον αφορά την περίπτωση του κοριτσιού με Σ.Ο. αυηι παρουσιάζει μηδενική επίδοση σε

δύο υποδοκιμασίες του εργαλείου WNV ενώ στις υπόλοιπες δύο. τις μΙ1τρες και την χωρική

μνΙ1μη, η επίδοσ11 της έρχεται δεύτερη μετά τη επίδοση του κοριτσιού με Σ.S.

Συνεχίζοντας. οι επιδόσεις που απεικονίζονται στο παρακάτω σχεδιάγραμμα στο

εργαλείο. Raven, διαφέρουν μεταξύ τους και στις τρεις περιπτώσεις. Πιο συγκεκριμένα. το

κορίτσι με Σ.ΟW, ενώ στο προηγούμενο εργαλείο παρουσίαζε την χαμηλότερη επίδοση σε

σχέση με τις υπόλοιπες δύο περιπτώσεις. στο εργαλείο. Raven, επιδεικνύει την υψηλότερη

επίδοση. Αντίθετα. το κορίτσι με I.S επιδεικνύει την χαμηλότερη επίδοση σε αυτό το

ερευνητικό εργαλείο συγκριτικά με τις περιπτώσεις με Σ.ΟW και I.S. ενώ στο προηγούμενο

εργαλείο η επίδοσή της ανερχότανστην υψηλότερη.
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Γράφημα 3: Αποτελέσματα επιδόσεων στα μη γλωσσικά εργαλεία, WNV & Raven, τριών

11 χρονων με διαφορετικά σύνδρομα.

Στο Γράφημα 4 αναπαρίσταται η επίδοση τριών περιπτώσεων με Σ.Ο, Σ.SΙΟ και Σ.Ι

ηλικίας 17 ετών. στα μη γλωσσικά έργα των ερευνητικών εργαλείων, WNV και Raven.

Σύμφωνα με το παρακάτω σχεδιάγραμμα. η επίδοση των περιπτώσεων με Σ.Ο και Σ.SΙΟ

στην υποδοκιμασία. μι1τρες. του εργαλείου WNV είναι ίση και χαμηλότερη από την επίδοση

της περίπτωσης του αγοριού με Σ.S. Στην συνέχεια. διαφορετική κατάταξη της επίδοσης

παρατηρούμε στην υποδοκιμασία. κωδικοποίηση, όπου το κορίτσι με Σ.Ο παρουσιάζει την

υψηλότερη επίδοση συγκριτικά με τις άλλες δύο περιπτώσεις. η επίδοση των οποίων είναι

μηδενικι1. Στην υποδοκιμασία. χωρική μνΙ1μη, πρώτη επίδοση ανέρχεται εκείνη του

κοριτσιού με Σ.Ο. δεύτερη εκείνη του αγοριού με Σ.SΙΟ και τρίτη αλλά μηδενική εκείνη του

αγοριού με Σ.Ι. Μολαταύτα. στην τελευταία υποδοκιμασία, σειροθέτηση εικόνων,

παρουσιάζεται μηδενική επίδοση συνάμα και στις τρεις περιπτώσεις των διαφορετικών

συνδρόμωνπου συγκρίνονται μεταξύ τους.

Στη συνέχεια. τα αποτελέσματα της επίδοσης των τριών περιπτώσεων στο ερευνητικό

εργαλείο, Raven, διαφέρουν επίσης μεταξύ τους. Πιο αναλυτικά. η υψηλότερη επίδοση

εντοπίζεται στο κορίτσι με Σ.Ο και η χαμηλότερη στο αγόρι με Σ.SΙο.
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Γράφημα 4: Αποτελέσματα των επιδόσεων στα μη γλωσσικά εργαλεία. WNV & Raven,

τριών 17χΡονων με διαφορετικά σύνδρομα.

Συνολικά, λαμβάνοντας υπόψη τις αναπαραστάσεις επίδοσης των παραπάνω

περιπτώσεων γενετικών συνδρόμων νοητικής καθυστέρησης (Μ.Ο ηλικίας: 11 ετών & 17

ετών) που συγκρίθηκαν μεταξύ τους (Γραφήματα 3 & 4) σε μη γλωσσικά εργαλεία,

μπορούμε να αναφέρουμε ότι το δεύτερο μέρος της πρώτης ερευνηΤΙΚΙ1ς υπόθεσης

επιβεβαιώνεται καθώς τα αποτελέσματα στη μη γλωσσΙΚΙ1 επίδοση των παιδιών αυτών

δείχνουν ότι υπάρχει μία τάση διαφοροποίησης στο γλωσσικό πρότυπο των παιδιών με

διαφορετικά σύνδρομα .Κ.

Η δεύτερη ερευνηΤΙΚΙ1 μας υπόθεση αφορούσε τη διερεύνηση πιθανών

διαφοροποη1σεων στη γλωσσική και μη γλωσσΙΚΙ1 επίδοση των παιδιών με Σύνδρομο Oown

αυξανόμενης της ηλικίας. Η στατισΤΙΚΙ1 ανάλυση έγινε με το Mann-Whitney Test όπου στον

Πίνακα 2 εμφανίζεται ο Μέσος Όρος (Μ), η ΤυΠΙΚΙ1 Απόκλιση (50), η Μέση Κατάταξη

(MR) και η τιμή U που αφορούν τις επιδόσεις (αθροίσματα των Raw 5cores) των επτά

συμμετεχόντων με Σύνδρομο Oown στα γλωσσικά έργα του ερευνητικού εργαλείου. Λ-α-Τ­

ώ. Οι συμμετέχοντες αυτοί έχουν χωριστεί σε δύο ηλικιακές ομάδες, την πρώτη ομάδα

(Ομάδα 1) η οποία αποτελείται από τρεις περιπτώσεις (Μ.Ο ηλικίας: 11,5 έτη) και την

δεύτερη ομάδα (Ομάδα 2) η οποία αποτελείται από τις υπόλοιπες τέσσερις περιπτώσεις (Μ.Ο

ηλικίας: 17 έτη).
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Σύμφωνα με τον μέσο όρο των επιδόσεων και των δύο ομάδων στις υποδοκιμασίες

του Λ-α-Τ-ώ, η Ομάδα 1 επιδεικνύει χαμηλότερες επιδόσεις συλλήβδην σε όλα τα έργα του

εργαλείου. Στην συνέχεια. η Ομάδα 2 εμφανίζει την υψη) ότερη μέση κατάταξη ως προς την

επίδοσή της σε όλες τις υποδοκιμασίες του εργαλείου συγκριτικά με την Ομάδα 1. Ωστόσο.

ενώ φαίνεται να υπερτερεί η Ομάδα 2 συνολικά σε όλες τις υποδοκιμασίες, οι διαφορές της

επίδοσής της δεν είναι στατιστικά σημαντικές σε σχέση με την επίδοση της Ομάδας 1. παρά

μόνο στην υποδοκιμασία. εικονο-λεξιλόγιο.

Λ-α-Τ-ώ
ι

ΟΜΑΔΑ 1 ΟΜΑΔΑ 2ι

Ι

Π.ωσσικά έργα
ι

Μ SD U MR Μ SD U MRΙ
ι

Εικόνο-λεξιλόγιο Ι 27,33 2,08 0* 2 40,75 2,06 Ο 5,5ι

Λεξιλόγιο Συσχετισμού Ι 13,33 2,51 4 3,33 14,5 2,08 4 4.5ι

Προσληπτικό Λεξιλόγιο
Ι

3 1 3 3 6 4 3 4,75ι

Ι
Προφορικό Λεξιλόγιο ι 4,33 5,77 1,5 2,5 12,75 4,78 1,5 5.13

Ι

Άρθρωση
ι

2,33 4,04 2 2,7 7 6,48 2 5Ι

Φωνημική Ολοκλήρωση
ι

0,5Ι 0,33 0,6 2.2 3 1,41 0,5 5.4
ι

Φωνημική Ανάλυση Ι Ο Ο 4,5 3,5 4,25 8,5 4,5 4,4
ι

ΦωνημικήΔιάκριση Ι 6,33 10,97 0,5 2,2 20,5 1,3 0,5 5,4ι

Μ . Κ . J 4 1,41 Ο 1,5 8,5 1,73 Ο 4,5ορφοσυντακτικη ατανοηση i
Μορφοσυντακτική Ολοκλήρωσή 0,67 1,15 2 2,7 2,5 1,91 2 5

Πίνακας 2: Αποτελέσματα σύγκρισης της επίδοσης δύο ηλικιακών ομάδων με Σύνδρομο

Down σε γλωσσικά έργα.

*U=O,OO, Ρ=Ο,ω άρα Ρ<Ο,Ο5

Ο Πίνακας 3 παρουσιάζει τις στατιστικές αναλύσεις του Mann-Whitney Test που

αναφέρονται στον Μέσο Όρο (Μ). την Τυπικιl Απόκλιση (SD), την Μέση Κατάταξη (MR)

και την τιμή U των επιδόσεων (αθροίσματα των Raw Scores) των επτά συμμετεχόντων με

Σύνδρομο Down που εξετάστηκαν στα μη γλωσσικά έργα των ερευνητικών εργαλείων.

V και Raven. Οι συμμετέχοντες με ~ύνδρoμo Down όπως προαναφέρθηκε ότι έχουν

χωριστεί σύμφωνα με το ηλικιακό κριτήριο σε δύο ομάδες. την Ομάδα Ι (Μ.Ο ηλικίας: 11.5

ετών) και την Ομάδα 2 (Μ.Ο ηλικίας 17 ετών).

Η δεύτερη ηλικιακιl ομάδα με Σύνδρομο Down εμφανίζει υψηλότερο μέσο όρο

επίδοσης στα δύο μη γλωσσικά έργα (κωδικοποίηση, χωρική μνιlμη) του εργαλείου WNY.

Αντίστροφα, η Ομάδα 1 παρουσιάζει υψηλότερο μέσο όρο επίδοσης στο έργο μήτρες.

Επίσης, οι δύο ηλικιακές ομάδες εμφανίζουν μηδενικό μέσο όρο ως προς την επίδοσή τους
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στο έργο, σειροθέτηση εικόνων. Τέλος. όσον αφορά το δεύτερο μη γλωσσικό ερευνητικό

εργαλείο, Raven, υψηλότερος μέσος όρος επίδοσης εντοπίζεται στην Ομάδα 2.

Τα παραπάνω επιβεβαιώνονται και από την μέση κατάταξη η οποία εμφανίζεται

υψηλότερη στην Ομάδα 2 όσον αφορά τα μη γλωσσικά έργα (κωδικοποίηση. χωρική μνήμη)

του WNV με εξαίρεση την σειροθέτηση εικόνων που εντοπίζεται ίση και στις δύο ομάδες

εξαιτίας της μηδενΙΚ11ς βαθμολογίας τους και χαμηλότερη στην Ομάδα 1 στις μΙ1τρες του

WNY. Ακόμη, στο εργαλείο Raven παρατηρείται υψηλότερη μέση κατάταξη σε σχέση με

την επίδοση στην Ομάδα 2. Παρόλο τις διαφορές που φαίνεται να εντοπίζονται μεταξύ των

δύο ηλικιακών ομάδων με Σ.Ο στο WNV και το Raven. αυτές δεν είναι στατιστικά

σημαντικές λαμβάνοντας υπόψη την τιμΙ1 U και κατ' επέκταση την τιμή Ρ.

WΔP ΟΜΑΔΑ 1 ΟΜΑΔΑ 2

Μη γλωσσικά έργα Μ SD U MR Μ SD U MR

Μήτρες 10,33 2,08 5 4,33 9,75 2,5 5 3,75
Κωδικοποίηση 1,33 2,3 0,5 2,2 12,75 6,9 0,5 5,4
Χωρική Μνήμη 2 2 3 3 4,25 2,63 3 4,75
Σειροθέτηση εικόνων Ο Ο 6 4 Ο Ο 6 4

Rανeη 10,66 1,52 2 2,7 13,75 3,3 2 5

Πίνακας 3: Αποτελέσματα σύγκρισης της επίδοσης δύο ηλικιακών ομάδων με Σύνδρομο

Oown σε μη γλωσσικά έργα.

Τα παραπάνω αποτελέσματα δείχνουν ότι οι επιδόσεις των δύο διαφορετικών

ηλικιακών ομάδων με Σ.Ο στο γλωσσικό εργαλείο (Λ-α-Τ-ώ) και στα μη γλωσσικά εργαλεία

(WNV & Raven) εμφανίζουν τάσεις διαφοροποίησης σύμφωνα με την μέση κατάταξη ως

προς την γλωσσική και μη. επίδοση των παιδιών αυτών αυξανόμενης της ηλικίας τους.

Συνεπώς. τα αποτελέσματα αυτά δεν επιβεβαιώνουν την δεύτερη ερευνητική μας υπόθεση.

Η τρίτη μας ερευνηΤΙΚΙ1 υπόθεση αφορούσε την αξιολόγηση της πλευρίωσης

(προτίμηση χεριού) στα άτομα με γενετικά σύνδρομα .κ. Ο Πίνακας 4 παρουσιάζει τα

πλευρικά πηλίκα των συμμετεχόντων που παρουσιάζουν γενετικά σύνδρομα Ν.Κ.
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Γενετικά Σύνδρομα Πλευρικό πηλίκο

Σύνδρομο Apert
(-60)

(Μο., 8,3 ετών)

Σύνδρομο Apert
(+80)

(Μο., 8,3 ετών)

Σύνδρομο Sotos
(+100)

(Μο., 10,10 ετών)

Σύνδρομο Dandy Walker (-100)
(Μο., 11,7 ετών)

Σύνδρομο Dubowitz &
(+100)Βαρηκο"ϊα

(Αγ., 13,1 ετών)

Σύνδρομο Lowe
(+100)

(Αγόρι., 16,8 ετών)

Σύνδρομο Lemli-Smith-Opitz (+100)
(Γα., 17,1 ετών)

Σύνδρομο Down (+60)
(Μο., 10,10 ετών)

Σύνδρομο Down (+80)
(Αγόρι., 11,6 ετών)

Σύνδρομο Down (+50)
(Μο., 11,9 ετών)

Σύνδρομο Down (+80)
(Μο., 14,2 ετών)

Σύνδρομο Down (+60)
(Μο., 16,6 ετών)

Σύνδρομο Down (+100)
(Μο., 18,00 ετών)

Σύνδρομο Down (+40)
(Μο., 19,2 ετών)

Πίνακας 4: Πλευρικά πηλίκα συμμετεχόντων ως προς την προτίμηση του χεριού τους.
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Το Γράφημα 5 απεικονίζει την προτίμηση χεριού των δεκατεσσάρων παιδιών και

εφήβων με τα γενετικά σύνδρομα, Apeι-t, Dandy- Walkeι-, DOV1'n, DuboV1!itZ, Lowe, SInith­

Len1Ii-Opi!Z και Sotos, που μελεΤ11θηκαν στην παρούσα έρευνα. Το 57% των παιδιών αυΤCOν

χρησιμοποιεί το δεξί χέρι. ενώ το 36% είναι αμφίχειρες και το 7% είναι αριστερόχειρες.

Όπως παρατηρούμε στο μεγαλύτερο ποσοστό των συμμετεχόντων κυριαρχεί το δεξί χέρι σε

αντίθεση με το μικρότερο ποσοστό των συμμετεχόντων αυτών στο οποίο κυριαρχεί το

αριστερό χέρι.

• Διξι6χιφις

• Aμφf,ιaφιrς
• Aριατ8ρ6xιnρις

Γράφημα 5: Ποσοστά προτίμησης χεριού μεταξύ ατόμων με γενετικά σύνδρομα Ν.Κ.
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4. ΣΥΖΗΤΗΣΗ

Στην παρούσα έρευνα εξετάστηκε το πρότυπο της γλωσσΙΚ11ς ανάπτυξης και των μη

γλωσσικών ικανοτήτων καθώς και η προτίμηση χεριού σε παιδιά και εφΙ1βους με γενετικά

σύνδρομα Ν.κ (Αρα!, Dαnd.v-Wα/ka, DΟΗϊ7, D/.IboVι·it~, LO)~'e, Slni!ll-Len1/i-Opil~ και Sotos).

Η πρώτη ερευνηΤΙΚΙ1 μας υπόθεση προέβλεπε ότι Οα υπάρχουν διαφοροποιήσεις στο πρότυπο

της επίδοσης σε γλωσσικά και μη γλωσσικά έργα ανάμεσα στα άτομα με διαφορετικά

σύνδρομα που σχετίζονται με Ν.Κ [Oandy-WalkeI" (Σ.ΟW), Oown (Σ.Ο) και Sotos (Σ.S)

(Μ.Ο ηλικίας 11 ετών) - Oown (Σ. Ο), Sn1ith-LeInli-Opitz (Σ.SLΟ) και Lowe (Σ.Ι) (Μ.Ο

ηλικίας: 17 ετcoν)]. Πράγματι. παρατηριισαμε μία τάση διαφοροποίησης μεταξύ των

επιδόσεων των διαφόρων συνδρόμω\' που εξετάστηκαν χωρίς ωστόσο οι διαφορές αυτές που

προέκυψαν να μπορούν να θεωρηθούν σημαντικές εφόσον τα σύνδρομα εξετάστηκαν ως

μελέτες περίπτωσης εξαιτίας της σπανιότητας που διακρίνει την συχνότητα εμφάνισής τους.

Ειδικότερα. σύμφωνα με τα γραφΙ1ματα 1 & 2. οι επιδόσεις μεταξύ των παιδιών με

σύνδρομα ΟandΥ-WalkeΓ, Oown και Soto ηλικίας 11 ετών. διαφέρουν στα ερευνητικά

εργα)εία. Λ-α-Τ-ώ. V & Raven. Σε σχέση με τις βαθμολογίες των παραπάνω συνδρόμων

που πρόεκυψαν στα εργαλεία αυτά. φαίνεται πως τα ευρήματα της παρούσας ερευνηΤΙΚΙ1ς

προσπάθειας συμφωνούν σε αρκετά μεγάλο βαθμό με τα ευΡΙ1ματα προηγούμενων ερευνών.

Αρχικά. το κορίτσι με Σ.ΟW φαίνεται να εμφανίζει ιδιαίτερη δυσκολία σε έξι από τα

δέκα έργα του εργαλείου Λ-α-Τ-ώ και σε τρία από τα τέσσερα έργα του εργαλείου WNV

κρίνοντας από τη μηδενΙΚΙ1 βαθμολογία που παρουσιάζει σε αυτά. 2:το εργαλείο Raven

παρουσίασε την υψηλότερη επίδοση συγκριτικά με τα υπόλοιπα δύο σύνδρομα. Τα

αποτελέσματα αυτά συμφωνούν με πρόσφατη μελέτη (Love. και συν.. 2011) η οποία

αναφέρει ότι το Σ.ΟW χαρακτηρίζεται από αναπτυ ιαΚ11 καθυστέρηση και γνωσΤΙΚΙ1

ανικανότητα.

Δεύτερον. το κορίτσι με 2:.0 αντιμετώπισε δυσκολίες οι οποίες την οδιιγησαν σε

μηδενική βαθμολογία σε πέντε από τα δέκα γλωσσικά έργα του Λ-α-Τ-ώ. Οι τέσσερις από τις

πέντε μηδενικές της βαθμολογίες βρίσκονται στο φωνολογικό στοιχείο. γεγονός που

συμφωνεί με προηγούμενη μελέτη (Oodd & ThOlnpson, 2001 στο McE1wee & ΒemaΓd,

2002) που αναφέρει ότι ο λόγος στο Σ.Ο είναι συχνά ακατάληπτος. Το παραπάνω

αποτέλεσμα έρχεται σε συμφωνία επίσης. με τον CοnneΓS και τους συνεργάτες του (2011),

που αναφέρουν ότι τα παιδιά με Σ.Ο παρουσιάζουν γνωστικές δυσκολίες στην παραγωγΙ1
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λόγου καθώς και με τους Miles και Chapnlan. (2002) και τον ΤhΟΓdaΓdοttίΓ και τους

συνεργάτες του (2002), οι οποίοι αναφέρουν ότι αναδεικνύεται αδυναμία στην πεΡΙΟΧΙ1 της

γλωσσΙΚ11ς έκφρασης στα παιδιά με Σ.Ο (Silvennan, 2007). Έπειτα. η διαπίστωση της

αδυναμίας αυΤ11ς που παρατηρείται στην περίπτωση του κοριτσιού με Σ.Ο στο φωνολογικό

στοιχείο συμφωνεί και με τον MilleI" και τους συνεργάτες του (1992). όπου σημειώνεται ότι η

ανάπτυξη του λεξιλογίου στα παιδιά με Σ.Ο ποικίλλει καθώς μερικά από αυτά αναπτύσσουν

το λεξιλόγιό τους σε μια κλίμακα ανάλογη της νοητΙΚ11ς τους ηλικίας. ενώ μερικά

εμφανίζουν σημανΤΙΚ11 καθυστέρηση. ίσως. εξαιτίας των επιπλέον ελλειμμάτων άρθρωσης

(ΤageΓ-FlusbeΓg & Sullivan, 1998). Η πέμπτη μηδενική βαθμολογία του κοριτσιού με Σ.Ο

που εντοπίζεται σε ένα από τα δύο έργα του μορφοσυντακτικού στοιχείου συμφωνεί με

προηγούμενη μελέτη (ΜaΓcell. και συν .. 1995 στο Silvenllan. 2007). η οποία επισημαίνει ότι

έρευνες έχουν δείξει ότι οι συντακτικές και οι μορφοσυντακτικές δεξιότητες συνεχώς

αναγνωρίζονται ως κοινές περιοχές αδυναμίας στο Σ.Ο. Στο σημασιολογικό στοιχείο του

εργαλείου Λ-α-Τ-ώ η επίδοση του κοριτσιού με Σ.Ο είναι σχετικά υψηλΙ1 στα δύο από τα

τέσσερα έργα που περιλαμβάνονται σε αυτό. γεγονός που συμφωνεί μερικώς με την έρευνα

του Couzens και των συνεργατών του (20] ]). η οποία ανέδειξε σχετικά υψηλΙ1 επίδοση από

κάποιους συμμετέχοντές της με Σ.Ο σε υποδοκιμασίες λεξιλογίου και κατανόησης που

πλησίαζε την χρονολογΙΚ11 τους ηλικία. Όσον αφορά το μη γλωσσικό εργαλείο WNV. το

κορίτσι με Σ.Ο παρουσίασε μηδενΙΚΙ1 βαθμολογία σε δύο από τα τέσσερα έργα του ενώ όσον

αφορά το εργαλείο Raven. η επίδοσ11 της ανΙ1λθε δεύτερη με μία μονάδα διαφορά από την

επίδοση του κοριτσιού με I.OW που ανΙ1λθε πρώτη. Η εξέταση της περίπτωσης αυΤ11ς σε μη

γλωσσικά έργα κρίνεται απαραίτητη διότι όπως δηλώνει και ο Cllaplllan (1995). η μη

λεκτική νοηΤΙΚ11 ηλικία των ατόμων με Σ.Ο πρέπει να λαμβάνεται επίσης. σοβαρά υπόψη

(ChapJllan, 1997).

Τρίτον. η επίδοση της περίπτωσης με I.S είναι υψηλότερη σε όλα τα γλωσσικά έργα

του εργαλείου Λ-α-Τ-ώ σε σχέση και με τις δύο περιπτώσεις των παιδιών με I.OW και Σ.Ο

με εξαίρεση την μηδενΙΚΙ1 βαθμολογία που υπέδειξε στην φωνημική ανάλυση (φωνολογικό

στοιχείο). Τα αποτελέσματα αυτά συμφωνούν με προηγούμενες μελέτες (Allanson & Cole,

1996 • Cole, 2005 • Tatton-BIΌwn και συν .. 2009 στο Fickie και συν .. 201]) οι οποίες

αναφέρουν ότι στο Σ.S οι μαθησιακέςδυσκολίες κυμαίνονταιαπό ήπιες έως σοβαρές εφόσον

η επίδοση του κοριτσιού αυτού κυμαίνεται μεταξύ αυτού του είδους της διαβάθμισης της

μαθησιακής δυσκολίας. Ακόμη. τα αποτελέσματααυτά συμφωνούν μερικώς με τους Baujat

& CοnηίeΓ-ΟaίΓe (2007) οι οποίοι αναφέρουν ότι το I.S εμφανίζει μία καθυστέρηση στην
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έκφραση της γλώσσας. Όσον αφορά το εργαλείο WNV. η περίπτωση με I.S έχει επιδείξει

μηδενική βαθμολογίασε ένα από τα τέσσερα μη γλωσσικά έργα του ενώ στο εργαλείο Raven

η επίδοσή της ανέρχεται στη τρίτη θέση συγκριτικά με τις άλλες δύο περιπτώσεις.

Κλείνοντας. σύμφωνα με την βιβλιογραφία. ενώ στο σύνδρομο αυτό εμφανίζονται

προβλήματα βαρηκο'ϊας τα οποία παροξύνουν την αναπτυξιακή καθυστέρηση. συγκεκριμένα

στις περιοχές του λόγου και της γλώσσας (SΙΌUΙ-, Mazer & ShevelJ. 2006). στην παρούσα

πι::ρίπτωση δεν εμφανίζεται κανένα τέτοιου είδους ακουστικό πρόβλημα.

Επίσης. σύμφωνα με τα γραφΙ1ματα 3 & 4. οι επιδόσεις των εφΙ1βων με τα σύνδρομα

Oown, Sιηίth-Leιηlί-ΟΡίtΖ και Lowe (Μ.Ο ηλικίας: 17 έτη). διαφέρουν στα ερευνητικά

εργαλεία. Λ-α-Τ-ώ. WNV & Raven. Τα ευΡΙ1ματα των επιδόσεων των παραπάνω συνδρόμων

που πρόεκυψαν από τα εργαλεία αυτά στην παρούσα ερευνηΤΙΚΙ1 προσπάθεια. φαίνεται πως

συμφωνούν σε αρκετά μεγάλο βαθμό με τα ευΡΙ1ματα προηγούμενων ερευνών.

Καταρχι1ν. το κορίτσι με Σ.Ο εμφανίζει την υψηλότερη επίδοση σε έξι

(σημασιολογικό και φωνολογικό στοιχείο) από τα δέκα γλωσσικά έργα του εργαλείου Λ-α-Τ­

ώ και την χαμηλότερη σε ένα μόνο έργο (λεξιλόγιο συσχετισμού) συγκριτικά με τις άλλες

δύο περιπτώσεις με I.SLO και Σ.Ι. Επίσης. εντοπίζεται βαθμολογία που ανέρχεται στην

δεύτερη θέση μετά την επίδοση της περίπτωσης με I.SLO στο έργο μορφοσυντακτική

κατανόηση. μηδενΙΚΙ1 βαθμολογίαστο έργο φωνημΙΚΙ1 ανάλυση και ίση βαθμολογίαστο έργο

μορφοσυνταΚΤΙΚ11 ολοκλ11ρωση με την περίπτωση με I.SLo. Τα παραπάνω ευΡΙ1ματα

συμφωνούν με βιβλιογραφικές πηγές όπως αυτή του CοnneΓS και των συνεργατών του

(20 Ι Ι), που αναφέρει ότι τα παιδιά με Σ.Ο παρουσιάζουν γνωστικές δυσκολίες στην

παραγωγΙ1 λόγου. αυτιι των Miles & ChaΡιηan (2002) και του ΤhΟΓdaΓdοttir και των

συνεργάτες του (2002). οι οποίοι αναδεικνύουν την αδυναμία των παιδιών με Σ.Ο στην

πεΡΙΟΧΙ1 της γλωσσικής έκφρασης (Silνeπηan. 2007) και εκείνη του Mille!" και των

συνεργατών του (1992). η οποία αναφέρει ότι η ανάπτυξη του λεξιλογίου στα παιδιά με Σ. Ο

ποικίλλει καθώς μερικά από αυτά αναπτύσσουν το λεξιλόγιό τους σε μια κλίμακα ανάλογη

της νοηΤΙΚ11ς τους ηλικίας. ενώ μερικά εμφανίζουν σημανΤΙΚΙ1 καθυστέρηση. ίσως, εξαιτίας

των επιπλέον ελλειμμάτων άρθρωσης (Tager-Flusberg & Sullivan, 1998) από τη στιγμή που

η επίδοση του κοριτσιού με Σ.Ο στο φωνολογικό στοιχείο είναι ακροθιγώς μεν υψηλότερη

από τις δύο άλλες περιπτώσεις αλλά χαμηλΙ1 δε όσον αφορά την κλίμακα της συνολικής

βαθμολογίας των Γaw scores. Ακόμη. το κορίτσι με Σ.Ο φαίνεται να αντιμετωπίζει δυσκολίες

στο μορφοσυντακτικό στοιχείο, γεγονός που συμφωνεί με τον Marce]] και τους συνεργάτες
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του (1995), οι οποίοι αναφέρουν ότι έρευνες έχουν δείξει πώς οι συντακτικές και οι

μορφοσυντακτικές δεξιότητες συνεχώς αναγνωρίζονται ως κοινές περιοχές αδυναμίας στο

Σ.D (Silvennan, 2007). Επιπλέον, η σχετικά υψηλΙ1 επίδοση του κοριτσιού με Σ.Ο στο

σημασιολογικό στοιχείο σε σχέση με το φωνολογικό και το μορφοσυντακτικό στοιχείο

έρχεται να συμφωνήσει με τον Couzens και τους συνεργάτες του (2011), που αναφέρουν ότι

η επίδοση κάποιων συμμετεχόντων της έρευνάς τους με Σ.Ο Ι1ταν σχετικά υψηλΙ1 σε

υποδοκιμασίες λεξιλογίου και κατανόησης που πλησίαζε την χρονολογική τους ηλικία.

Επιπροσθέτως. η επίδοση της περίπτωσης αυηις στο μη γλωσσικό έργο μήτρες του

εργαλείου WNV είναι ίση με την περίπτωση του αγοριού με Σ.SΙΟ, υψηλότερη στα έργα

κωδικοποίηση και χωρική μνήμη ενώ μηδενική στο έργο σειροθέτηση εικόνων. Τέλος. στο

εργαλείο Raven. η περίπτωση του κοριτσιού με Σ.Ο εμφανίζει την υψηλότερη επίδοση

συγκριτικά με τις υπόλοιπες δύο. Η εξέταση της συμμετέχουσας στα παραπάνω μη λεκτικά

εργαλεία είναι σημανΤΙΚΙ1 καθώς σύμφωνα με τον Chaplnan (1995), όπως προαναφέρθηκε. η

μη λεΚΤΙΚΙ1 νOητtκ11 ηλικία των ατόμων με Σ.Ο πρέπει να λαμβάνονται επίσης. σοβαρά

υπόψη (Chaplnan, 1997).

Συνεχίζοντας, η επίδοση της περίπτωσης του αγοριού με Σ. Ι στα γλωσσικά έργα του

εργαλείου Λ-α-Τ-ώ ανέρχεται στην δεύτερη θέση σε τέσσερα από τα δέκα έργα του

εργαλείου ενώ σε πέντε έργα του εργαλείου αυτού φαίνεται να αντιμετώπισε δυσκολίες που

οδ11γησαν την επίδοσ11 του στην χαμηλότερη θέση συγκριτικά με τις υπόλοιπες δύο

περιπτώσεις. Ακόμη η βαθμολογία του είναι μηδενική στο γλωσσικό έργο φωνημική

ανάλυση του εργαλείου αυτού. Όσον αφορά το εργαλείο WNV, το αγόρι με Σ.Ι εμφανίζει

μηδενΙΚΙ1 βαθμολογία και στα τρία έργα του εκτός από το έργο μήτρες. Τέλος. στο εργαλείο

Raven, η επίδοσ11 του ανέρχεται στην δεύτερη θέση συγκριτικά με τις υπόλοιπες δύο

περιπτώσεις. Ωστόσο. τα παραπάνω ευΡΙ1ματα δεν μπορούν να συγκριθούν με την

βιβλιογραφία καθώς η τελευταία δεν αναφέρει πληροφορίες για το γλωσσικό προφίλ του Σ.Ι.

Παρόλο αυτά. γνωρίζουμε ότι το ~. Ι χαρακτηρίζεται από μέτρια έως βαριά νοηΤΙΚ11

καθυστέρηση (Lowe, και συν., 1952 στο Kenw0l1hy, ΡaΓk, & ChaΓnas, ]993 • loi, 2006 στο

ΑιηiΓhakiιηi, και συν.. 2009).

Επιπρόσθετα. όσον αφορά την περίπτωση του αγοριού με Σ.SΙΟ, η επίδοσή του σε

σχέση με τις υπόλοιπες δύο περιπτώσεις φαίνεται να είναι υψηλότερη σε δύο από τα δέκα

γλωσσικά έργα του εργαλείου Λ-α-Τ-ώ και χαμηλότερη σε τρία έργα του εργαλείου αυτού εκ

των οποίων στη φωνημΙΚΙ1 ολοκλήρωση η βαθμολογία του είναι μηδενικι1. Επίσης. σε τρία
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έργα του Λ-α-Τ-ώ όπου τα δύο ανήκουν στο σημασιολογικό στοιχείο και το ένα (φωνημlΚll

διάκριση) στο φωνολογικό στοιχείο. η βαθμολογία του αγοριού με Σ.SLΟ ανέρχεται στη

δεύτερη θέση συγκριτικά με τις άι) ες δύο περιπτώσεις. Στα υπό! οιπα δύο έργα. το αγόρι με

Σ.SLΟ εμφανίζει ίση βαθμολογία με το κορίτσι με Σ.Ο στην μορφοσυνταΚΤΙΚ11 ολοκλήρωση

και μηδενΙΚ11 βαθμολογία στο έργο φωνημlΚll ανάλυση. Στο εργαλείο W V. η επίδοσ11 του

στο έργο μήτρες είναι ίση με την επίδοση του κοριτσιού με Σ.Ο και δεύτερη στο έργο χωΡΙΚΙ1

μνήμη μετά από την επίδοση της περίπτωσης του κοριτσιού με Σ.Ο. Επιπλέον. όσον αφορά

τη βαθμολογία του αγοριού με I.SLO στο εργαλείο Raven. αυτή είναι χαμηλότερη

συγκριτικά με τις υπόλοιπες δύο περιπτώσεις. Ωστόσο. τα παραπάνω αποτελέσματα δεν είναι

εύκολο να συγκριθούν με ευΡΙ1ματα της βιβλιογραφίας διότι όπως αναφέρει και ο Tiemey με

τους συνεργάτες του (2001). το I.SLO ενιο δεν είναι μία πολύ σπάνια διαταραχι1. το

γνωστικό και το επικοινωνιακό προφίλ του. δεν έχουν μελετηθεί συστηματικά. Ωστόσο.

σύμφωνα με τον DeΒaΓbeΓ και τους συνεργάτες του (20] ]). το σύνδρομο αυτό συνοδεύεται

από μαθησιακά και συμπεριφοριστικά προβλήματα. Τέλος. σύμφωνα με την παραπάνω

συνολΙΚ11 ανασκόπηση της επίδοσης του αγοριού αυτού σε όλα τα γλωσσικά έργα

παρατηρείται ιδιαίτερα στο φωνο) ογικό και μορφοσυντακτικό στοιχείο δυσκολία η οποία

έρχεται να επιβεβαιωθεί από προηγούμενες έρευνες (Tint. και συν .. ]994 • Kelley ]996 •

wokovo & Mulvihi11 1996 στο Tiemey. και συν .. 2001) οι οποίες επισημαίνουν ότι τα

άτομα με I.SLO παρουσιάζουν σοβαΡ11 γλωσσική αναπηρία και ο λόγος τους δεν

αναπτύσσεταιστο έπακρο (Ma1gol·zata. και συν .. 1999).

Λαμβάνοντας λοιπόν πρώτα υπόψη τα ευΡΙ1ματα της παρούσας ερευνηΤΙΚ11ς

προσπάθειας όπως παρουσιάζονται στα γραφΙ1ματα 1. 2. 3 & 4. είτε στο σχολιασμό αυτών

και κατ' επέκταση τα ευρήματα της βιβλιογραφίας γύρω από το θέμα της γλωσσΙΚΙ1ς

ανάπτυξης σε παιδιά με I.D, I.S. I.SLO, I.OW, Σ.Ι, φαίνεται να συνάδουν μεταξύ τους σε

αρκετά μεγάλο βαθμό ω J προς την τάση διαφοροποίησης που παρατηρείται στο γλωσσικό

και μη γλωσσικό πρότυπο των παραπάνω συνδρόμων που συγκρίθηκαν μεταξύ τους.

Η δεύτερη υπόθεση μας που προέβ) επε ότι θα υπάρχουν διαφΟΡΟΠΟ111σεις στο

πρότυπο της γλωσσικής και μη γλωσσlΚllς επίδοσης των παιδιών με Σ.Ο αυξανόμενης της

ηλικίας δεν επαληθεύτηκε καθώς οι διαφορές που παρατηρήθηκαν δεν είναι στατιστικά

σημαντικές. Αναλυτικότερα, εξετάστηκαν επτά συμμετέχοντες με Σ.Ο σε γλωσσικά και μη

γλωσσικά εργαλεία οι οποίοι χωρίστηκαν σε δύο ηλικιακές ομάδες. την Ομάδα ], η οποία
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αποτελείται από τρεις περιπτώσεις με Μ.Ο ηλικίας. 11.5 ετών και την Ομάδα 2, η οποία με

την σειρά της αποτελείται από τις υπόλοιπες τέσσερις περιπτώσεις με Μ.Ο ηλικίας. 17 ετών.

Οι επιδόσεις των Ομάδων & 2 στο εργαλείο Λ -α-Τ-ώ φαίνεται να

διαφοροποιούνται με υψηλότερο μέσο όρο και μέση κατάταξη να σημειώνεται από την

Ομάδα 2. Εντούτοις. οι διαφορές αυτές δεν θεωρούνται σημαντικές πι ην της περίπτωσης του

έργου εικονο-λεξιλόγιο που βρίσκεται στο συγκεκριμένο εργαλείο. Ενιο λοιπόν. η Ομάδα 1

φαίνεται να αντιμετώπισε περισσότερες δυσκολίες συγκριτικά με την Ομάδα 2. τελικά και οι

δύο ομάδες φαίνεται να αντιμετωπίζουν από κοινού δυσκολίες στα γλωσσικά έργα του Λ-α­

Τ-(Ο. σε άλλα από αυτά περισσότερο και σε άλλα λιγότερο. Για παράδειγμα. στο

σημασιολογικό στοιχείο επιδεικνύονται καλύτερες επιδόσεις σε σχέση με το φωνολογικό και

το μορφοσυντακτικό στοιχείο. Η παραπάνω αυηΙ διαπίστωση συμφωνεί με την

βιβλΙOγραφlΚll πηγή (Millel.. 1999). που αναφέρει ότι το προφίλ της γ) ώσσας αλλάζει με την

ηλικία και η συντακτικι1 αδυναμία αναδύεται στο τέλος της παιδικής ηλικίας και στις αρχές

της εφηβικής. Επιπλέον. το γεγονός ότι η επίδοση της Ομάδας 2, που αποτελείται από

περιπτώσεις με μεγαλύτερη η) ικία από αυτές της Ομάδας Ι. είναι υψηλότερη, έρχεται σε

συμφωνία με την βιβλιογραφική πηγή (ΜilleΓ. 1990) η οποία επισημαίνει ότι τα παιδιά με

Σ.Ο αποκτούν παραγωγικές γλωσσικές δεξιότητες σε πιο αργό ρυθμό από άλl ες γνωστικές

δεξιότητες.

Στη συνέχεια. με γνώμονα τις επιδόσεις των δύο ομάδων στο μη γλωσσικό εργαλείο

WNV. παρατηρείται υψηλότερη επίδοση από την Ομάδα 2 στα έργα κωδικοποίηση και

χωρικιl μνιlμη. Αντίθετα. στο έργο μήτρες. η Ομάδα 1 παρουσιάζει υψηλότερο μέσο όρο και

μέση κατάταξη σε σχέση με την Ομάδα Ι. ενώ στο έργο σειροθέτηση εικόνων η επίδοση και

των δύο ομάδων είναι μηδενικι1. Με βάσει τα παραπάνω αποτελέσματα. οι δύο ομάδες

φαίνεται να αντιμετώπισαν μεγαλύτερη δυσκολία στο έργο σειροθέτηση εικόνων αν

κρίνουμε από την μηδενικό μέσο όρο που παρουσιάζεται και στον Πίνακα 3 στην παράγραφο

των αποτελεσμάτων. Επίσης και στο μη γλωσσικό εργαλείο Raven, υψη) ότερη επίδοση

εμφανίζει η Ομάδα 2. Οι διαφορές λοιπόν που υπάρχουν στις επιδόσεις των δύο ομάδων και

στα εργαλεία Υ και Raven, δεν θεωρούνται σοβαρές σύμφωνα με το κριτήριο της

στατιστικής σημαντικότητας. Μολαταύτα. το εύρημα ότι η υψηλότερη επίδοση εμφανίζεται

από την πλευρά της Ομάδας 2 σε όλα τα έργα πλην τις μήτρες. συμφωνεί σε αρκετά μεγάλο

βαθμό με την βιβλιογραφία που σημειώνει ότι η επικοινωνιακιl δεξιότητα συνεχίζει να

καθυστερεί σε σχέση με τις καθημερινές δεξιότητες διαβίωσης και κοινωνικοποίησης
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(Dykens, και συν., 1994 στο ChaΡlηan, 1997). Εν τέλει, συγκεκριμένα γνωστικά προφίλ του

Σ.Ο θα μπορούσαν να αλλάξουν με την τυπική ηλικιακή ανάπτυξη του κάθε ατόμου. τις

εμπειρίες και την εκπαίδευση (Silvennan, 2007).

Τελικά. λαμβάνοντας υπόψη τα αποτελέσματα που παρουσιάζονται στους Πίνακες 2

& 3 και τα ευΡΙ1ματα της βιβλιογραφίας διαπιστώνουμε ότι τα δύο παραπάνω συμφωνούν σε

αρκετά μεγάλο βαθμό μεταξύ τους ως προς το ότι στο ~.O υπάρχει μία τάση διαφοροποίησης

στο γλωσσικό πρότυπο των παιδιών με I.D. Ωστόσο. οι διαφοροποη1σειςπου σημειώθηκαν

στο πρότυπο της γλωσσΙΚΙ1ς και μη γλωσσΙΚΙ1ς επίδοσης μεταξύ των δύο ηλικιακών ομάδων

δεν μπορούν να θεωρηθούνστατιστικά σημαντικές με αποτέλεσμαη δεύτερη ερευνητική μας

υπόθεση να μην επιβεβαιώνεται.

Η τρίτη ερευνητική μας υπόθεση προέβλεπε ότι στα άτομα με Ν.Κ. εμφανίζεται

υψηλότερη συχνότητα αριστεροχειρίας και αμφιχειρίας σε σχέση με τα πρότυπα που

παρατηρούνται στο γενικό πληθυσμό. Πράγματι. παρατηρήσαμε ότι το ποσοστό των

αριστερόχειρων συμμετεχόντων μας ανέρχεται στο 7% και των αμφίχειρων στο 36%.

Κρίνοντας από το άθροισμα των δύο αυτών ποσοστών της αριστεροχειρίας και της

αμφιχειρίας ερχόμαστε σε συμφωνία με τις βιβλιογραφικέ πηγές (Batheja & McManus, 1985

στον Βλάχο. 2009 • Lewin, Kohen, & Mathew. 1993 στο Βλάχο. 2009 • Vlachos &

ΚaΓaΡetsas, 1999 • Αρματάς. Σταυρούση, & Βλάχος. 2011) οι οποίες επισημαίνουν ότι τα

άτομα με Ν.Κ. εμφανίζουν πιο συχνά αριστεροχειρία και αμφιχειρία συγκρινόμενα με τα

άτομα τυΠΙΚΙ1ς ανάπτυξης που όπως αναφέρεται και από την Annett (1985). το 8-12% του

τυπικού αυτού πληθυσμού είναι αριστερόχειρες και σύμφωνα με τον Βλάχο (1998). το 90%

περίπου του πληθυσμού αυτού είναι δεξιόχειρες. Επιπλέον. κρίνεται σημαντικό να

σημειώσουμε ότι τα τρία από τα πέντε παιδιά που βρίσκονται στο 36% και είναι αμφίχειρα

βρίσκονται σε παιδική ηλικία γεγονός που συμφωνεί εν μέρει με την έρευνα των Vlachos &

ΚaΓaΡetsas (1999). που ανέδειξε ότι τα άτομα με _.0 εμφανίζουν μια πιο σταθερή προτίμηση

χεριού σε μεγαλύτερεςηλικίες. σε αντίθεση με πιο μικρές ηλικιακά ομάδες. Συνεπώς λοιπόν

φαίνεται τα παιδιά με αναπτυξιακέςδιαταραχέςνα έχουν μη σαφή εγκεφαλΙΚΙ1 πλευρίωση.
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Επιπροσθέτως. επιβάλλεται να επισημανθεί ότι τα ευΡΙ1ματα της παρούσας

ερευνητικής προσπάθειας δεν μπορούν εύκολα να γενικευτούν εξαιτίας του πολύ μικρού

αριθμού συμμετεχόντων και της σπανιότητας που διακρίνει ορισμένα γενετικά σύνδρομα που

μελετήθηκαν. Επομένως. οποιαδ11ποτε ερμηνεία των ευρημάτων που προέκυψαν όσον αφορά

την επίδοση των συμμετεχόντων στο γλωσσικό πρότυπο. γίνεται με επιφύλαξη και

αντιστοιχεί μόνο στα παρόντα αποτελέσματα μιας και αυτά εκφράζουν γενικές τάσεις λόγω

των περιορισμών που θέτει ο μικρός αριθμός του δείγματος της παρούσας έρευνας.

Εν κατακλείδι. με αφορμ11 την παρούσα έρευνα θα Ι1ταν σημανΤΙΚΙ1 παράβλεψη να

μην τονιστεί η ανάγκη πραγματοποίησης περαιτέρω ερευνητικών προσπαθειών οι οποίες θα

εμπλουτίσουν τις γνώσεις σε θέματα γλωσσικής ανάπτυξης και των παραγόντων που

σχετίζονται με αυτή. στο πεδίο της Ν.Κ. με απιοτερο στόχο την οργάνωση κατάλληλων

εκπαιδευτικών παρεμβάσεων. Πιο συγκεκριμένα θα ήταν ΧΡΙ1σιμο να μελετηθούν οι

ιδιαιτερότητες που παρουσιάζει το κάθε γενετικό σύνδρομο ξεχωριστά ως προς το γλωσσικό

προφίλ του το οποίο μπορεί να επηρεάζεται από πολλούς παράγοντες. όπως το φύλο. η

ηλικία. το οικογενειακό και το ευρύτερο περιβάλλον του κάθε παιδιού. Άλλωστε όπως

σημειώνουν οι Tager-Flusberg & Sullivan (1998). η απόκτηση της γλώσσας είναι μία από τα

πιο αξιοσημείωτα επιτεύγματα. Είναι υπεύθυνη για την αλλαγΙ1 των παιδιών σε

επικοινωνιακά όντα. ικανά να μιλούν για τις καθημερινές τους δραστηριότητες. τα

μελλοντικά τους σχέδια. τις υποθετικές ιδέες τους. τα συναισθήματά τους. τις ανησυχίες

τους. και τις απορίες τους για τον κόσμο γύρω τους (ΒUΓack, και συν.. 1998). Έπειτα, το

μαθησιακό περιβάλλον σύμφωνα με τον Waπen (1993). παίζει σημαντικό ρόλο στην

ανάπτυξη των γλωσσικών δεξΙΟΤ11των των παιδιών (Chaplnan, Ι 997). Επομένως. η

υποστήριξ11 μας απέναντι στα άτομα με Ν.Κ μπορεί να μεγιστοποιηθεί μέσω μελετών και

κατάλληλων εκπαιδευτικών παρεμβάσεων προκειμένου τα άτομα αυτά να συμμετέχουν

πλήρως σε όλες τις εκφάνσεις της καθημερινΙ1ς ζωι1ς.
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