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Directii logopedice de evaluare si interventie in contextul sindromului
Laurence-Moon-Bardet-Biedel

Cecilia MACRI"

Abstract:

This article presents a case study of Laurence-Moon-Bardet-Biedel syndrome. The main objectives of this
research are to underline the developmental features and to propose an assessment and intervention
approach focused on speech and language therapy in the situation of this rare syndrome. Results
demonstrated that an adequate assessment, focused on basic concepts and a specific individualized
intervention approach can ensure functional development even if the pathology is complex.

Keywords: multiple disabilities, Laurence-Moon-Bardet-Biedel syndrome, individualized
therapeutic approach, speech and language therapy

Sindromul Bardet-Biedl este un caz
particular al sindromului Laurence-
Moon, o afectiune geneticd din categoria
dizabilitdtilor multiple. Semnele si
simptomele acestei afectiuni variaza intre
indivizi, chiar si printre membrii aceleiasi
familii (Gafencu, Doros, Puiu, Micle,
Popoiu, Serban, 2005).

Pierderea vederii este una dintre cele mai
importante caracteristici ale sindromului
Bardet-Biedl. Obezitatea este o alta
caracteristica a sindromului Bardet-
Biedl. Cregterea in greutate incepe, de obicei, in
copildrie si continud sa fie o problemd pe tot
parcursul  vietii. Complicatiile pot include
obezitate, diabet de tip 2, hipertensiune
arteriala si nivelul colesterolului anormal
de ridicat (hipercolesterolemie) (Gafencu
si colab., 2005, Dindelegan, 2006).

Caracteristici suplimentare ale
sindromului Bardet-Biedl ar fi: afectarea
limbajului, dezvoltare Iintdrziatd a
abilitatilor =~ motorii,  tulburdri  de
comportament, cum ar fi imaturitate
emotionala si izbucniri nepotrivite,
neindemdnare sau slaba coordonare
motorie. De asemenea, sunt prezente

caracteristici distinctive faciale, anomalii
dentare, un numadr neobignuit de degete
la manad si/ sau degetele de la picioare si o
pierdere partiald sau completda a
mirosului (anosmie) (Gafencu si colab.,
2005).

Obiectivele studiului
Prin acest studiu se urmadreste:
—evidentierea particularitdtilor diagnostice in
contextul  sindromului  Laurence-

Moon-Bardet-Biedel;

—delimitarea specificului de interventie
cu focalizare asupra  corectarii
tulburdrilor din sfera limbajului oral si
a scris-cititului.

Studiul de caz
Particularitali diagnostice si de dezvoltare

a) Date personale

Acest studiu de caz este focalizat pe
evidentierea particularitatilor de
dezvoltare si diagnostice ale unui copil de
gen masculin, in varstd de 8 ani care
prezintd sindrom Laurence - Moon -
Bardet-Biedl. Pe acest fond patologic sunt
de inventariat si urmatoarele
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caracteristici: ~ obezitate  diencefalica,
astigmatism, bradipsihie generalizata
(fond organic), tulburdri de pronuntie si
vorbire, tulburari in sfera achizitiei scris-
cititului. Optdam pentru delimitarea
aceasta diagnostica avand 1in vedere
directiile propuse prin DSM-5 si de Bodea
Hategan, (2015), referitor la
circumscrierea tablourilor de tulburdri de
limbaj non-specifice, secundare, care apar
pe fondul unor patologii complexe, in
cazul nostru a  unui  sindrom
plurimalformativ, incadrat in categoria
dizabilitdtilor multiple.

b) Date referitoare la mediul familial

Copilul provine dintr-o familie fara istoric
medical care ar putea constitui un factor
de risc pentru aparitia acestui sindrom.
Mediul familial este unul functional,
dificultdtile cu care copilul se confrunta
fiind abordate de familie in mod suportiv,
familia se implicd in procesul de
recuperare al copilului.

c) Date medicale semnificative

Antecedente postnatale: nasterea a fost
naturala, la termen, fard complicatii.
Parametrii staturo-ponderali au fost in
limite normale (greutatea fatului 3,4 kg,
lungimea de 53 cm). La 6 luni mama
impdrtaseste medicului de familie
ingrijorarea cu privire la greutatea
copilului. Mama constatd si un strabism
la  unul dintre ochi, dar nu-l
investigheazd, considerandu-l fiziologic.
A mers in picioare la 1 an, nsa pana la 1
an si 4 luni nu avea echilibru si tinea in
permanentd un deget pe perete sau pe
mobild, cand se deplasa singur.

d) Traseu educational:

A fost inscris la grddinita de la varsta de 3
ani, unde s-a adaptat usor, iar la 3 ani si 3
luni educatoarele au semnalat pdrintilor
faptul cd acesta mdndnca tinand capul
foarte aproape de farfurie si au sugerat
control de specialitate, control care a
evidentiat o miopie accentuata si
strabism. De atunci poartda ochelari cu
dioptriile de -6,5, la ambii ochi.

A frecventat gradinita cu program
prelungit, intre 3 si 7 ani. Intdmpina
dificultati in rezolvarea oricdror sarcini
care solicitau vederea, era retinut, timid,
comunica foarte putin cu educatoarea si
colegii.

Urmeazad scoala primard, intr-o scoala de
masd. In mediul scolar s-a adaptat cu
dificultate, nu reusea sd relationeze cu
colegii si nici cu doamna invatdtoare, nu
rezolva nici o sarcind primita intrucat nu
intelegea si nici nu putea executa ceea ce
i se crea ca urmare a deficitelor din plan
motor si vizual perceptiv. Reusea sa scrie
sau sa citeasca doar caractere de 1-2 cm,
numai dacd i se indica elementul grafic,
vizat. La educatie plasticda si abilitati
practice nu realiza singur nici o
compozitie. Investigatiile fdcute la
indemnul invdtdtoarei, au stabilit drept
cauzd a obezitdtii si a miopiei, afectiuni
neurologice: Sindromul Laurence-Moon-
Bardet-Biedl, obezitate diencefalica,
recomandandu-se dietd si miscare.

Greutatea corporald in acest moment este
una excedentara in raport cu varsta
acestuia, 59 kg, indltime 1,32 m. In
momentul in care desfisoarda anumite
activitdti sau realizeazd anumite actiuni,
apar migcari involuntare ale capului, ceea
ce indici suferintd neurologica. In aceste
conditii se impune cu necesitate un
consult neurologic detaliat pentru
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identificarea acuratd a cauzelor si
extinderii tabloului neurologic.

e) Demersul de evaluare in sfera limbajului

In examinarea limbajului si a comunicarii
au fost utilizate urmadtoarele probe
(Vrdsmas, Stanicd, 1997):

—probe de investigare a pronuntiei pe

baza albumului logopedic si a
aplicatiei »Pasi prin lumea
sunetelor!”(Bodea-Hategan, Talas,

2015), proba vorbirii independente,
povestirea dupd imagini (s-a notat
fluenta vorbirii, calitatea vocii, ritmul),
probd de orientare spatiald si
temporala;

—probd pentru identificarea tulburarilor
din sfera citirii: citire de litere, silabe
(inchise/deschise), cuvinte
(monosilabice/bisilabice/trisilabice  /
plurisilabice), propozitii formate din 2-
4 cuvinte, scrise cu litere de
tipar/mand, text cunoscut/necunoscut,
din 3 propozitii scurte;

—probd pentru identificarea tulburarilor
din sfera scrierii: copiere / transcriere /
dictare de litere, silabe, cuvinte,
propozitii formate din 2-4 cuvinte,
despartire in silabe a unui cuvant
monosilabic / bisilabic / trisilabic /
plurisilabic, completarea unor cuvinte
lacunare cu litera/silaba  lipsd,
ordonarea unor cuvinte pentru a
forma o propozitie logica;

—alte metode utilizate in investigare:
observarea sistematica, interviul cu
mama, interviul cu profesorii (pentru
invdtdmant primar, de limba englezd,
de educatie fizica, de religie).

f) Examinare psihopedagogicd

Motricitate

—Motricitate
generalizatg;
—Lateralitate: dreaptd ( mand / picior);

generald:  hipokinezie

Conduite si structuri perceptiv - motrice:

—cunoasterea schemei corporale:
denumeste in limbaj verbal
principalele pdrti ale corpului (cap,
maini, picioare, ochi, nas, gurd, limbad,

fata);
—structuri perceptiv - motrice de
culoare: utilizeaza etichetele

lingvistice specifice pentru principalele
culori (rosu, verde, albastru, galben,
negru), chiar nuante, de ex. roz,
violet;

—structuri perceptiv - motrice de forma:
identifica si denumeste cercul,
patratul, triunghiul, dreptunghiul si
spatiale: cubul;

—structuri perceptiv - motrice de
madrime: diferentiaza mare-mic, inalt-
scurt;

—structuri perceptiv-motrice de
orientare spatiala: indica si denumeste
sus-jos, fata-spate, stanga-dreapta;

—orientarea si structura temporala:
denumeste zilele saptamanii, lunile
anului, anotimpurile.

Aparatul fono-articulator periferic:
integru anatomo - functional, motricitate
deficitara, slaba coordonare a
componentelor aparatului
fonoarticulator, ca urmare sunt frecvente
tulburarile de pronuntie.

Procesarile fonologice: prezinta deficite
in sfera  procesarilor  fonologice,
diferentiazd cu greutate sunetele sonore
de cele surde (de ex. s-z, v-f, s-j, c-g), atat
la nivel izolat, cat si la nivelul silabelor si
cuvintelor.
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g)Examinarea limbajului oral

Examinarea limbajului oral s-a realizat
prin sarcini de vorbire reflectatd. S-a
putut constata faptul cd omisiunile
sunetelor sunt frecvente, mai ales atunci
cand trebuie sd repete cuvinte formate
din grupuri consonantice (de ex. in loc de
,strugure”, pronuntd ,stugure”).

De asemenea, examinarea limbajului s-a
realizat si prin sarcini de vorbire
independentd, sarcini care au subliniat
prezenta tulburarilor de pronuntie, a
ritmului monoton, incetinit in
exprimarea verbald. Structurarea morfo-
sintacticd evaluata pe baza formularii
unor propozitii dupd imagini este
achizitionata la nivelul asteptat (nu s-au
constatat greseli de acord gramatical
substantiv-adjectiv, subiect - predicat,
substantiv-numeral). Calitatea vocii este
afectata atat pe dimensiunea intensitate
(prezinta voce soptitd), cat si pe
dimensiunea 1indltime (sunetele sunt
articulate intr-un registru de tonalitate
grava).

Limbajul oral a fost evaluat si prin sarcini
de comprehensiune verbald, sarcini care
releva un nivel scdzut al abilitatilor de
intelegere verbald (definire de cuvinte,
completare a unei propozitii cu elementul
lipsa).

h)Examinarea limbajului scris

Citirea

—citirea literelor: confunda ,v-f’, ,d-b”,
,m-n", ,c-g”, grupurile de litere ,ce -
che”, ,ge - ghe”, ,ci - chi”, ,gi - ghi”;

—citirea cuvintelor: cu dificultdti - pe
litere, cu omisiuni, addugiri,
inversiuni, sau prin identificare
aleatorie;

—citirea unui text cunoscut: cu
dificultati - repetdri, omisiuni, addugiri
de cuvinte;

—citirea unui text necunoscut:
intampind  dificultati - repetari,
omisiuni, adaugiri de cuvinte;

—ritmul citirii: rar, lent, monoton, cu
multe reveniri si autocorectdri, cautd

in permanenta feed-back-ul
terapeutului.
Scrierea

—aspectul grafic: demonstreaza abilitdti
deficitare de organizare a spatiului de
scris (foaie -agezarea defectuoasd in
pagind, caiet, dar si in toate activitatile
incarcate  de  factorul  spatial:
geometrie, desen, in reperarea unui gir
ordonat sau in activitdti de numadrare);
elementele  grafice sunt redate
deformat, supradimensionate, fdra
legdturi intre semnele grafice, scrisul
este neliniar, uneori randurile se
suprapun.

—copierea se situeazd la nivelul
cuvintelor, poate fi realizatd numai
daca i se indicd cu ceea ce trebuie sa
scrie si unde trebuie sa scrie.

—structura gramaticala: dificultati legate
de flexiunea morfologica a cuvintelor
de la un gen la altul / de la un numar
la altul, de completare a unor
propozitii lacunare, de formularea
raspunsului la o 1intrebare scrisd,
utilizarea excesivd a unor cuvinte de
legatura ( si, eu, este).

—scrierea cifrelor: deformatd, fara a
respecta dimensiunea casutei foii
caietului de matematica.

i)Comportament

Comunica cu dificultate atat cu colegii,
cat si cu cadrele didactice. Refuza orice
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activitate didactica (intelectuald),
motivand cd nu poate sau nu stie. Cand i
se oferd explicatii uneori le contesta,
alteori nu asteaptd finalizarea acestora si
incepe sd lucreze fard a urmadri sarcina
datd. Oboseste dupa 15 minute de
activitate sustinutd. Manifesta o atitudine
pasivd, de neincredere in fortele proprii,
izolare.

Demers de interventie

Demersul de interventie propus valorifica
specificul  activitdtii  logopedice  si
delimiteazd principalele arii de dezvoltare
care pot fi abordate, atat sub forma de
obiective propuse, cat si cu exemple de
activitati (Mitrofan, 2003, Bodea Hategan,
2013).

Tabel 1. Plan de interventie individualizatd

Domeniul de Obiective

dezvoltare

Exemple de sarcini si activitati

Tactil - kinestezic

Perceptia auditiva

Perceptia vizuala

20

mana.

comprehensiune verbald);

perceptive;

- dezvoltarea coordondrii vizual-motorii;
- dezvoltarea capacitatii de structurare
perceptiv-motrica a spatiului.

- dezvoltarea abilitatilor perceptiv - vizuale,
- antrenarea abilitatilor tactil - kinestezice.
- dezvoltarea abilitatilor de coordonare ochi-

- educarea auzului fonematic;
- dezvoltarea abilitatilor de procesare
auditivd (detectare, identificare, diferentiere,

- activarea si antrenamentul resturilor de
vedere in parametrii fiziologici;
- dezvoltarea schemelor si modelelor

jocuri senzorio-motorii pentru
antrenarea operatiilor de baza: a lua,
a aseza, a deschide, a inchide, a indoi,
a strange, a tdia, a infdsura;
- jocuri pentru parcurgerea vizuald a
conturului unor imagini, concomitent
cu parcurgerea aceluiasi contur cu
mdana sau cu un creion, decupaje,
colaje de figuri geometrice, de mdarimi
si culori diferite;

- jocuri pentru capacitatea de
prehensiune, concomitent cu
antrenarea musculaturii  fine a

degetelor si mdinii, pentru realizarea
unor miscdri cu grad mare de precizie
- jocuri de coordonare bimanuald: de
manipulare, de folosire a obiectelor
de scris.

- exercitii de detectie si localizare a
sursei sonore;

- exercitii de diferentiere auditiva,
onomatopee, pronuntie ritmica, de
identificare a obiectelor dupa zgomot
etc.;

- exercitii de
verbala.

comprehensiune

- explorarea vizuald primard a unor
jucdrii, contururi, forme, obiecte;

- exercitii de discriminare figura-fond
cu ajutorul desenelor;

- exercitii de fixare a unor obiecte
care se impun prin marime, culoare,
formd, semnificatie;

- exercitii de orientare in spatiul
grafic, de structurare si organizare
vizual-spatiald, de manipulare, de
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Conditiile
favorabile
invdtarii si
crearea unui
tonus afectiv
pozitiv din partea
copilului

Pregrafia

Prelexia

Invitarea literelor

- stimularea atentiei vizuale si a capacitdtii
de orientare si concentrare;

- stimularea memoriei senzoriale (vizuale,
auditive, tactil - kinestezice)

- educarea mainii dominante - exercitii
pentru independenta degetelor;

- coordonarea: miscare, respiratie, vorbire.
- stabilizarea lateralitatii si a coordondrii
oculomotorii:

- educarea deprinderilor de articulare
corectd a eventualelor sunete deficitare;

- formarea si dezvoltarea mecanismelor de
structurare si integrare fonograficd.

- identificarea, reproducerea si insusirea,
literelor;

- particularitati in tulburarile de diferentiere
a fonemelor sau grafemelor.

mentinere a directiei de trasare,
scriere.

- exercitii pentru stimularea atentiei
bazate pe desen;

- redarea unor serii de obiecte,
imagini, completarea unor cuvinte
sau propozitii;

- asamblarea sau completarea unor
imagini din mai multe segmente/parti
componente;

- reproducerea unor figuri de
complexitate crescutd, exercitii de tip
puzzle;

- exercitii bazate pe memordri de
cuvinte, propozitii, scurte povestiri,
cifre.

- trasarea de cercuri cu madna
dominantd, apoi cu cea opusd, apoi
simultan, cu modificarea
dimensiunilor cercurilor si a directiei
de trasare;

- trasarea unui semicerc cu o manad si
continuarea cu cealaltd mana, ingirare
de margele;

- contururi desenate, desenarea unor
linii paralele;

- exercitii de miscare continud pe
verticald, orizontald, oblicd, cu opriri
la comanda, apoi in continuare pe
aceeasi directie;

- exercitii de pronuntare corecta a
sunetelor;

- exercitii de pronuntie prelungitd a
vocalelor si exercitii de pronuntie
melodicd a grupurilor de vocale;

- exercitii pentru campul lexico -
grafic, pentru abilitdtile implicate in
actul lexico - grafic.

- familiarizarea cu ,suprafata plana’
si cu ,,linia ”.

- analiza si sinteza elementelor grafice
cunoscute etc.

- complexul terapeutic: ,Scrierea
motrica ” a literelor;

- decuparea literelor, citirea si
scrierea literei;

- reproducerea literelor cu ochii
inchisi etc.;

- se lucreazd separat cu fiecare
consoand confundatd, se consolideaza
si automatizeazd prin antrenarea ei in

i
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Invitarea - reproducerea de combinatii cu intelegerea

silabelor semnificatiei.

Insusirea - identificarea sensurilor cuvintelor si

cuvintelor/ structurilor gramaticale;

Vocabularul - recunoasterea/reproducerea in scris/citit a
cuvantului;

- despartirea corecta in silabe si scrierea
corectd a cuvintelor cu cazuri particulare (in
silabe);

- scrierea si citirea diftongilor si triftongilor;

Insusirea - recunoasterea/
propozitiilor reproducerea/alcatuirea/scrierea/citirea
propozitiilor;

- utilizarea corectd a dialogului, expunerii.

Insusirea textului - expunerea logici si fluenti a ideilor;

- scrierea/citirea unor texte scurte;
- alcdtuirea unor texte scurte.

silabe si cuvinte, apoi se diferentiaza
de cealalta.

- compunerea si descompunerea
silabelor directe si inverse;

- scrierea silabelor prin copiere si
dictare; citirea;

- recunoagterea unei silabe intr-un
ansamblu de structuri asemdnatoare;
- lexia si grafia diftongilor si
triftongilor, scrierea /citirea silabelor
inchise si deschise cu si fdrd
semnificatie etc.

- analiza si sinteza lexicd si graficd a
cuvintelor;

- exercitii cu cuvinte sinonime,
omonime, antonime;

- accentuarea corectd a cuvintelor;

- respectarea spatiilor dintre cuvinte,
scrierea pe orizontald/verticalg;

- exercitii de citire si scriere corectd a
cuvintelor, citire ritmatd, despartire
in silabe;

- copiere cu litere de tipar;

- completarea cuvintelor lacunare;

- exercitii de recunoastere / scriere/
citire a diftongilor, triftongilor, a
cuvintelor care contin grafemul “x”,
consoand/vocala dubla.

- exercitii de copiere/dictare/alcatuire
de propozitii enuntiative,
exclamative, interogative, insotite de
analizd si sintezad etc.

- exercitii de citire a imaginilor izolat/
in suita;

- constructii de dialoguri.

- exercitii de copiere / dictare/
autodictare/ citire de texte scurte;

- exercitii de citit - scris selectiv, in
pereche, pe roluri, pe sintagme

- compuneri dupa imagini, pe bazd de
intrebdri, cu inceput dat, cu cuvinte
de sprijin.

22

Rezultate obtinute Progresele realizate sunt evidente:

Programul de interventie mai sus —Manifestd interesul de a se angaja in

prezentat a fost implementat pe parcursul sarcinile scolare, mai ales cele de scris-

a 2 ani, copilul frecventind cabinetul citit, de a finaliza sarcinile primite

logopedic de 2 ori/sdptamana. (chiar dacd timpul afectat sarcinii s-a
scurs).
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—Rezistenta la efort intelectual si fizic a
crescut.

—Este mai sociabil, mai activ si interesat
de cei din jur, a legat prietenii cu
cativa colegi de clasa.

—Este atent si activ la ore. Reuseste sa
urmdreasca pe carte sau pe caiet
atunci cand citesc altii sau cand citeste
el, scrie mult mai mult din ceea ce se
lucreaza in clasd pe caietul de clasa.

—Este constiincios si nu vine cu temele
neefectuate la scoala. A cautat si citit,
din proprie initiativd, un roman pentru
Copii.

—Vocabularul activ este mai bogat.
Intelege sensul cuvintelor, in context
si formuleaza propozitii cu acestea,
gdseste sinonime/antonime potrivite.
Reda elemente esentiale si de detaliu
dintr-un text citit. Ordoneazad planul
logic de idei al unui text analizat.
Recunoaste substantivele, verbele si
adjectivele dintr-un text, realizeazd
corect acordul dintre ele, poate
conjuga un verb la timpurile si
persoanele invdtate. Exprimarea e
logica si fluenta.

—Citeste cu interes, prin silabisire,
uneori cu tendinta de a pronunta legat
cuvintele, in functie de tipul textului si
de mdrimea caracterelor, de cele mai
multe ori fara a pierde randul, cu mai
putine omisiuni si inversiuni de litere.
Prefera textele cu continut
moralizator.

—Scrie cursiv, respectand, in general
forma si structura literelor i mai putin
liniatura caietului. Nu mai confunda
literele, utilizeaza scrierea cu literda
initiald mare la inceputul propozitiei,
pentru nume, foloseste semnele de
punctuatie relativ corect. Rezolva cu

placere exercitii cu itemi de
completare sau cu alegere multipla,
care vizeaza intelegerea si
interpretarea textului sau imbogdtirea
vocabularului.

—Rezolva exercitii  si
operatiile matematice
concentrul o — 1000000.

—Numadrd, compard si ordoneazd in
concentrul 0-1000.

—Profesorii si pdrintii apreciaza pozitiv
progresele inregistrate de elev.

Abordarea individualizata, atat in planul
evaludrii, cat si in planul interventiei
terapeutice poate asigura progrese
importante in cazul wunor patologii
complexe, rare, patologii incadrate in
categoria dizabilitdtilor multiple. In
aceste situatii abordarea limbajului se
realizeazd integrat, perspectiva aceasta
asigurand un demers holistic, consistent
articulat, cu vizibile progrese nu doar in
plan lingvistic, ci mai ales in plan social-
functional.
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