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Streszczenie

Zespot wrodzonej centralnej hipowentylacji (CCHS) to bardzo rzadka, genetycznie uwarunkowana choroba zwigzana z dysfunkcja
autonomicznego uktadu nerwowego, ktorej gléwnym objawem jest hipowentylacja najczesciej podczas snu. Oznacza to dozywotnig
konieczno$¢ wspomagania wentylacji u pacjentéw z CCHS. Sposéb wentylacji zalezy od stopnia nasilenia objawdw choroby oraz od
wieku. W pierwszych latach zycia zaleca si¢ przede wszystkim wentylacj¢ za pomoca respiratora poprzez tracheostomie. Ma to jed-
nak wplyw na proces rozwoju mowy. U pacjentéw z CCHS op6znienia i zaburzenia rozwoju mowy stanowia bardzo czesty problem
wspoltowarzyszacy, ktory wymaga oddzialywania terapeutycznego. Ksztaltowanie wszelkich aspektéw zwiazanych z umiejetnoscia-
mi komunikacyjnymi pacjenta z CCHS nalezy przede wszystkim do zadan logopedy. W pracy przestawiono najwazniejsze informa-
cje na temat jednostki chorobowej oraz podstawowe kierunki postepowania w rehabilitacji logopedycznej, opierajac si¢ na dostep-
nym pi$miennictwie oraz do$wiadczeniach wlasnych.

Stowa kluczowe: zespdt wrodzonej centralnej hipowentylacji  tracheostomia  terapia logopedyczna « rozwdj mowy

Abstract

Congenital central hypoventilation syndrome (CCHS) is a rare genetic disorder associated with the dysfunction of the autonomic
nervous system. Its main symptom is hypoventilation most commonly occurring during sleep. This means a lifetime need for me-
chanical ventilation in patients with CCHS. A method of ventilation depends on the severity of the symptoms and patient’s age. In
the first years of life positive pressure ventilation via tracheostomy is generally recommended, however, this can affect the process of
a child’s speech development. Speech development delays and disorders are very common accompanying conditions that need ther-
apeutic intervention. Shaping all aspects of patient’s communication skills is first of all the task of a speech-language therapist. The
purpose of the article is to present a short review of basic information on CCHS and to provide general directions for speech thera-
py based on the available literature and author’s own proposals.
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Wstep

Zespdt wrodzonej centralnej hipowentylacji (CCHS), na-
zywany potocznie klagtwa Ondyny, to rzadka, genetycznie
uwarunkowana choroba charakteryzujaca si¢ uposledzo-
na kontrola oddychania, ktéra zwigzana jest z dysfunkcja
autonomicznego ukltadu nerwowego [1-4]. Objawia sie¢
ona hipowentylacja gléwnie podczas snu — przede wszyst-
kim w fazie NREM (ang. non-rapid eye movement) i nie-
obecna lub ograniczong odpowiedziag oddechowa na trwa-
I3 hiperkapnie¢ i hipoksemi¢ zaréwno podczas snu, jak

i czuwania [2-5]. Okreslenia klgtwa Ondyny uzyto po raz
pierwszy w 1962 roku dla opisania symptomoéw wystepu-
jacych u 3 dorostych pacjentéw po operacji mézgu, kto-
rzy wymagali mechanicznej wentylacji podczas snu przy
zachowanej prawidltowej czynnos$ci oddechowej w czasie
czuwania [6]. Nazwa wywodzi si¢ z germanskiej legen-
dy, w ktdrej to nimfa Ondyna przeklela swojego niewier-
nego meza — $miertelnika, pozbawiajac jego organizm
wszystkich automatycznych funkcji. Zaklety przez Ondyne
musial caly czas pamieta¢ o swoim oddechu, $wiadomie
wdycha¢ i wydycha¢ powietrze, w przeciwnym wypadku
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nieuchronnie by umart [7]. Choroba ma charakter wro-
dzony, diagnoza najcz¢$ciej stawiana jest w krétkim cza-
sie po urodzeniu [3]. W niektérych przypadkach choroba
moze przybra¢ fagodniejsza forme i objawi¢ sie w pozniej-
szym dziecinistwie, a nawet w dorostosci [5] — w przebiegu
sedacji, anestezji, infekcji oddechowej lub bezdechu sen-
nego [4]. Mowa wtedy o tzw. CCHS o p6znym poczatku
(ang. late onset CCHS, LO-CCHS).

Diagnoza

zaleca si¢ wentylacje dodatnim ci$nieniem poprzez trache-
ostomie¢. Wentylacja nieinwazyjna rozwazana jest zazwy-
czaj w przypadku starszych, stabilnych pacjentéw: w wie-
ku przynajmniej 6-7 lat, ktérzy wymagaja wspomagania
tylko w czasie snu [5]. Do permanentnego usuniecia rurki
tracheostomijnej, czyli dekaniulacji, dochodzi po przejsciu
na wentylacje przy uzyciu maski lub rozrusznika przepo-
ny (po odpowiednim okresie adaptacji) [7].

Zaburzenia towarzyszace, zaburzenia rozwojowe

Diagnoza CCHS moze zosta¢ postawiona tylko po uprzed-
nim wykluczeniu chordb ptuc, serca i schorzen nerwowo-
-mig¢$niowych jak réwniez uszkodzenia pnia mézgu moga-
cych powodowac hipowentylacje [4-6]. Wedlug kryteriow
podawanych przez American Thoratic Society (ATS), aby
moc zdiagnozowaé CCHS, wymagane jest takze stwier-
dzenie mutacji w obrebie genu PHOX2B [5]. W ponad
90% przypadkow mutacja polega na ekspansji powtdrzen
polialaninowych (ang. polyalanine repeat expansion mu-
tation, PARM), za§ w pozostalych ok. 10% przypadkéw
odnotowuje si¢ inne anomalie w obrebie genu PHOX2B
(ang. non-polyalanine repeat expansion mutation, NPARM)
[4,5]. Liczba powtorzen polialaninowych koreluje z nate-
zeniem klinicznych objawéw choroby - jej ciezszy prze-
bieg obserwuje si¢ przy wigkszej liczbie powtérzen poliala-
ninowych [4,5]. W przeciwienstwie do pacjentow z grupy
PARM, wiekszo$¢ pacjentéw z grupy NPARM wymaga sta-
fego wspomagania wentylacji [5].

Epidemiologia

CCHS jest choroba bardzo rzadks. We Francji oszaco-
wano, ze zdarza si¢ raz na ok. 200 000 urodzen [3]. ATS
podaje, ze w 2009 r. na $wiecie zdiagnozowanych byto
1000 os6b z CCHS, u ktérych stwierdzono mutacje genu
PHOX2B [5]. Dane te jednak dotyczg tylko kilku krajow,
a liczba chorych jest prawdopodobnie niedoszacowana.
Wiele przypadkéw CCHS o fagodniejszym przebiegu jest
niezdiagnozowanych. W Polsce, wg informacji udostep-
nianych przez Polska Fundacje CCHS ,,Zdejmij klatwe”,
odnotowanych jest 18 przypadkéw choroby [8]. Pomimo
iz podejmowane sg proby stworzenia ogélnoeuropejskie-
go rejestru pacjentéw z CCHS, jaki istnieje np. we Fran-
¢ji, nie udalo si¢ do tej pory jednoznacznie ustali¢ liczby
chorych w Europie i na $wiecie [9].

Zasady postepowania terapeutycznego

Podstawg opieki nad pacjentami z CCHS jest zapewnie-
nie im dostepu do stalej, sztucznej wentylacji [5]. CCHS
nie mija spontanicznie ani wraz z wiekiem i nie podda-
je sie leczeniu farmakologicznemu, co oznacza dozywot-
nig konieczno$¢ wspomagania wentylacji u chorych w za-
leznosci od nasilenia objawdw: w czasie snu lub w czasie
snu i czuwania [5]. Metody domowej wentylacji obejmu-
ja m.in.: wentylacje za pomoca przenoénych respirato-
réw na dodatnie ci$nienie podlaczanych przez rurke tra-
cheostomijna (ang. portable positive pressure ventilator via
tracheostomy), wentylacje nieinwazyjng za pomocg maski
nosowej lub ustno-nosowej, wszczepienie stymulatoréw/
rozrusznikdéw przepony (ang. diaphagram pacing) [5,7].
Sposob wentylacji dobierany jest indywidualnie do stanu
i potrzeb pacjenta. Generalnie w pierwszych latach zycia

Oproécz zaburzen oddychania w przebiegu CCHS wystepo-
waé mogg m.in.: choroba Hirschprunga, guzy (nowotworo-
we i nienowotworowe), m.in. nerwiak zarodkowy (ang. neu-
roblastomay), refluks zotagdkowo-przetykowy, dysfagia, inne
objawy zwigzane z dysfunkcjami autonomicznego uktadu
nerwowego, takie jak niewlasciwa reakcja Zrenic na $wia-
tlo, sporadyczne epizody nadmiernej potliwosci, pragnienie
oraz niewta$ciwa regulacja ci$nienia krwi, rytmu bicia ser-
ca oraz temperatury ciata. [1,5,7]. U szczegdlnie duzej gru-
PY pacjentdéw notuje sie opdznienia rozwojowe, opdzniony
rozwdj motoryczny oraz mowy a takze trudno$ci w nauce
[1]. Cho¢ niewiele prac naukowych omawia szczegélowo
problem rozwoju psychoruchowego dzieci z CCHS (w tym
rozwoju mowy, m.in. ze wzgledu na niewielkg grupe badaw-
cz3), mozna tu przytoczy¢ dane pochodzace z kilku opra-
cowan. Badanie majgce na celu oceng funkgji poznawczych
przeprowadzone przez Zelko i wspotautoréw w 2010 roku
na grupie 20 dzieci w wieku szkolnym wykazalo m.in., iz
ocena ogodlnego funkcjonowania intelektualnego w bada-
nej grupie miescita si¢ w szerokim zakresie wynikéw: od
nieznacznie obnizonych (ang. moderately deficient) do wy-
nikéw bardzo wysokich (ang. superior), przy czym $red-
ni wynik wg Full Scale Intelligence Quotient byl obnizony
w stosunku do populacji ogélnej [10]. Wyraznie obnizone
wyniki pacjenci uzyskiwali w zadaniach dot. percepcji wi-
zualnej oraz szybkosci grafopercepcji. W zadaniach doty-
czacych rozumienia werbalnego oraz pamigci roboczej nie
odnotowano znaczacych odchylenn. W badaniach epide-
miologicznych na podstawie wysytkowych kwestionariu-
szy, przeprowadzonych przez Vanderlaan i wspolautoréw
w 2004 r. na grupie 196 pacjentéw w wieku 0,4-38 lat, po-
daje sie, ze opdznienie rozwoju mowy (ang. speech delay)
wystepuje w 51% przypadkéw, co stanowito zarazem naj-
czesciej wystepujacy problem wspdttowarzyszacy CCHS
(w wynikach przeprowadzonego badania) [1]. Odnotowa-
no takze, ze az u 29,6% pacjentdéw zdiagnozowano trudnosci
w uczeniu sie (ang. learning disabilities). Z badan kwestio-
nariuszowych przeprowadzonych przez Montirosso i wspol-
autoréw w 2009 roku we Wloszech na grupie 26 pacjentéw
w wieku 1,5-17,5 lat wynika, ze problemy z wydawaniem
dzwickow/wypowiadaniem stéw (ang. making sounds/say-
ing words) obserwowane sg przede wszystkim wérod dzieci
do lat 6 (odpowiednio: 83,3% w grupie < 3 lat, 100% w gru-
pie 3-6 lat) [11]. Autorzy raportu tlumacza to faktem, ze
wiekszosé¢ dzieci do lat 6 jest wentylowanych przez trache-
ostomig, ktdra zakloca rozwoj mowy werbalnej. Tego typu
problemy obecne s3 jednak takze u czesci starszych dzieci
oraz nastolatkow (22,2% w grupie 7-12 lat, 25% w grupie
13-18 lat). Ponadto raport pokazuje, ze znaczacy problem
stanowi produkcja stéw, zdan i dtuzszych werbalnych wy-
powiedzi (83,3% w grupie < 3 lat, 66,70% w grupie 3-6 lat,
44,4% w grupie 7-12 lat, 20% w grupie 13-18 lat). Produk-
cja komunikatéw niewerbalnych nie jest jednak zaburzona,
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trudnoéci relacjonowane byly tylko wérdd niewielkiej licz-
by najmlodszych pacjentéw (16,7% w grupie < 3 lat). Taki
sam wynik odnotowano takze w zakresie rozumienia ko-
munikatéw niewerbalnych. Do wynikéw wszystkich wymie-
nionych badan nalezy jednak podchodzi¢ z ostroznoécia,
co podkreslajg sami autorzy raportéw. Wynika to gléwnie
z ograniczonej liczebnosci grupy badanej, co jest nieunik-
nione w przypadku badan nad chorobami rzadkimi, ale tez
— jak np. w badaniu Vanderlaan - jej niejednorodnoé¢, gdzie
warto$ci procentowe dotycza calej badanej grupy mimo du-
zej rozpigtosci wiekowe;j.

Mozliwosci komunikacji pacjenta
z tracheostomig

Najpowszechniej stosowana metodg zapewnienia mecha-
nicznej wentylacji wérod pacjentéw z CCHS, szczegdlnie
w przypadku noworodkoéw i dzieci w wieku przedszkol-
nym, jest wentylacja za pomoca respiratora poprzez tra-
cheostomie. Poniewaz literatura nie podaje standardéw
postepowania terapeutycznego w aspekcie rozwoju mowy
dzieci z CCHS, logopeda, planujac terapie, moze korzy-
sta¢ z zalecen stosowanych w rehabilitacji mowy dzieci
z dtugotrwalg tracheostomia. Tracheostomia wykonana
w niemowlectwie blokuje mozliwo$¢ wokalizacji w naj-
wczesdniejszym okresie ksztaltowania si¢ mowy, a dtugo-
trwala tracheostomia stanowi zagrozenie dla jej dalszego
rozwoju [12]. Brak fonacji jest najbardziej skrajna kon-
sekwencja tracheostomii, jednak trudnosci komunika-
cyjne u pacjentdw moga przejawiac si¢ takze jako op6z-
nienia/zaburzenia w rozwoju mowy zaréwno w aspekcie
ekspresji, jak i percepcji jezykowej, a takze jako zaburze-
nia fonologiczne (ang. phonological disorders) badz zabu-
rzenia artykulacji [13]. Pacjent z tracheostomia oddycha
w sposob zmodyfikowany: powietrze wdychane i wydy-
chane jest przez rurke trachestomijng [14]. W przypad-
ku istnienia przecieku pomiedzy rurka tracheostomijng
a §cianami tchawicy mozliwe jest uzyskanie przeplywu
powietrza przez krtan i faldy glosowe, co jest niezbed-
ne do tworzenia glosu. Jednakze wydychane powietrze
podazac bedzie drogg o najmniejszym oporze, tak wiec
jego wigkszo$¢ bedzie wydostawac sie wciaz przez tra-
cheostomie [14]. Aby zapobiec wydostawaniu si¢ po-
wietrza przez tracheostomie, nalezy zatka¢ zewnetrzny
wylot palcem badz broda, jednak bardziej efektywnym
sposobem jest uzycie zastawki mowy (ang. speaking va-
Ive) [15]. Jest to zdejmowana naktadka umieszczana na
konicu rurki tracheostomijnej, ktéra uniemozliwia wyko-
nanie wydechu przez tracheostomie. Wydychane powie-
trze kierowane jest wtedy do goérnych drég oddechowych
przez krtan, a nastepnie przez usta lub nos na zewnatrz,
co konieczne jest do wytworzenia glosu [14]. Wskaza-
nia medyczne do uzycia zastawki mowy ocenia i moni-
toruje lekarz, zas kandydatami moga by¢ dzieci w kaz-
dym wieku, w tym niemowleta [14]. Wedlug American
Thoratic Society, aby mozliwe bylo tworzenie gtosu, roz-
miar rurki tracheostomijnej nie powinien przekracza¢
2/3 $rednicy tchawicy, w przeciwnym wypadku mozna
rozwazy¢ uzycie rurki fenestracyjnej — czyli z otworem,
jednak wskazania do jej zastosowania u dziecka powinny
by¢ bardzo starannie rozwazone przez lekarza prowadzg-
cego [15]. Mozliwo$¢ uzyskania fonacji zalezy od wielu
czynnikéw, m.in. droznosci gérnych drég oddechowych,
stanu faldéw gltosowych i pluc [14].

Podstawowe zalozenia terapii logopedycznej

Ksztaltowanie wszelkich aspektow zwigzanych z umiejet-
no$ciami komunikacyjnymi (w tym werbalnymi) dziec-
ka z CCHS nalezy przede wszystkim do zadan logopedy.
W przypadku wystepowania dysfagii lub innego rodzaju
zaburzen funkcji oralnych i pokarmowych logopeda tak-
ze odgrywa znaczaca role w procesie terapeutycznym, jed-
nak przedstawienie zalozen tego typu terapii nie stanowi
przedmiotu niniejszego opracowania. Tak jak w przypad-
ku kazdego pacjenta terapi¢ logopedyczng powinna po-
przedzi¢ doktadna diagnoza, obejmujaca m.in. wywiad (ze
szczeg6lnym uwzglednieniem aspektéw medycznych do-
tyczacych m.in. sposobu wentylacji), oceng sposobéw ko-
munikacji dziecka, takze w kontekscie jego mozliwosci po-
znawczych (pomocna jest ocena psychologa), ocene mowy
czynnej i biernej (w tym $rodkéw niewerbalnych), moto-
ryki artykulacyjnej, artykulacji i glosu. Diagnoza powin-
na postuzy¢ logopedzie do okreslenia celow terapii oraz
wyboru sposobu badz sposobéw komunikacji odpowied-
nich dla danego pacjenta. Wazne jest tu uwzglednienie
wszelkich aspektow funkcjonowania dziecka: poznaw-
czych, fizycznych i medycznych oraz jego ogélnego obra-
zu Kklinicznego. W przypadku pacjentéw, u ktérych nie-
mozliwa jest produkcja glosu i/lub mowy artykutowanej
na poziomie adekwatnym do prowadzenia komunikacji
werbalnej, za zasadne uznaje si¢ zastosowanie odpowied-
nio dobranej formy komunikacji wspomagajacej i alterna-
tywnej (ang. Augmentative and Alternative Communica-
tion, AAC) [14]. W przypadku gdy mozliwa jest fonacja
i mowa artykulowana, a poziom funkcjonowania intelek-
tualnego nie stanowi ograniczenia dla rozwoju mowy glo-
$nej, celem terapii logopedycznej moze by¢ stymulowanie
rozwoju komunikacji werbalnej oraz ksztaltowanie syste-
mu jezykowego na wszystkich jego poziomach: fonetycz-
no-fonologicznym, morfologicznym, skltadniowym, lek-
sykalnym, a w dalszej kolejnoéci tekstowym. U matego
dziecka z tracheostomia produkcja glosu bedzie prymar-
nym celem rehabilitacji logopedycznej [14]. Jesli dziecko
wokalizuje, zalecana jest praca nad zwigkszeniem liczby
i réznorodnosci wypowiadanych dzwigkdw. Skrocony czas
fonacji oraz problemy z utrzymaniem jej ciaglosci, zabu-
rzenia koordynacji oddechowo-fonacyjnej, wysokosci czy
natezenia pozadanej wokalizacji/ artykulacji, a mogace
prowadzi¢ do nieprawidlowosci o typie hiperfunkcjonal-
nym [14], sa czestymi trudno$ciami wystepujacymi u dzie-
ci z tracheostomig i powinny by¢ przedmiotem ¢wiczen
stale prowadzonych w toku terapii. Usprawnianie rozwo-
ju mowy i jezyka powinno si¢ odbywa¢ w trzech filarach:
przede wszystkim czynno$ci realizacyjnych (produkcja
mowy), ale takze czynnosci percepcyjnych (odbiér i ro-
zumienie mowy) oraz proceséw umystowych (baza dla
rozwoju jezyka). Podstawowe grupy ¢wiczen, ktére na-
lezaloby uwzgledni¢ w terapii, to: ¢wiczenia oddecho-
wo-fonacyjne (w tym rozwijanie §wiadomosci zwigzanej
z czynnoscig uktadu oddechowego w spoczynku i pod-
czas tworzenia glosu, praca nad elementami cech glo-
su zaleznymi od czynnosci ukladu oddechowego, ¢wicze-
nia ksztaltujace poszczegélne cechy glosu [16]), ¢wiczenia
usprawniajace prace aparatu artykulacyjnego — warg, jezy-
ka, podniebienia migkkiego, ¢wiczenia sprawnosci jezyko-
wych: fleksyjne, sktadniowe, leksykalne, stowotworcze, arty-
kulacyjne, ¢wiczenia percepcji stuchowej mowy, ¢wiczenia
stuchu fonemowego i fonetycznego, ¢wiczenia sprawnosci
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komunikacyjnych, a takze — biorgc pod uwage mogace wy-
stepowaé w CCHS opoéznienia rozwojowe i pdzniejsze trud-
nosci w nauce — ¢wiczenia wspierajace funkcje poznawcze,
m.in.: pami¢é¢ (stuchowa i wzrokowa), myslenie przyczy-
nowo-skutkowe, kategoryzacje, my$lenie przez analogie.

Ksztaltowanie podstaw komunikacji jezykowej moze od-
bywa¢ sie za pomocg techniki programowania jezyka, za-
kladajgcej zbudowanie w umysle dziecka minimum grama-
tycznego i leksykalnego stworzonego na podstawie analizy
regul systemowych, etapéw rozwoju mowy dziecka oraz
frekwencji uzycia wyrazéw, by na takiej bazie narastat je-
zyk w aktach codziennej komunikacji [17]. Przy znaczaco
ograniczonej komunikacji werbalnej pozadane i akceptowa-
ne zdaja si¢ wszelkie proby aktywnosci werbalnej, a ksztal-
towanie prawidlowej artykulacji wydaje si¢ schodzi¢ na
dalszy plan. Jednak jako ze u dzieci z dlugotrwala trache-
ostomia obserwuje si¢ czgsto powstawanie btednych wzor-
cow artykulacyjnych dla dzwigkéw mowy, praca nad prawi-
dlowa wymowa powinna by¢ w miare mozliwosci dziecka
wdrazana od samego poczatku terapii [13,14]. Znaczacym
wsparciem moze by¢ wprowadzenie do rehabilitacji pacjen-
ta nauki czytania. Nauka czytania jest tu jednak nie tyle ce-
lem, co $rodkiem do opanowania systemu jezykowego [17],
w tym takze ksztaltowania podsystemu fonetyczno-fonolo-
gicznego. Inng technika, ktéra moze zosta¢ wykorzystana
w terapii, jest prowadzenie pamig¢tnika spetniajacego role
materialu jezykowego. Jest to tez spos6b na poszerzanie za-
sobu stownictwa i uczenia regul odmiany fleksyjnej, sktadni

Pismiennictwo:

zdan. Ma on za zadanie prowokowa¢ do uzywania jezyka
dzwigkowego, prowadzenia dialogu, a w dalszej kolejnosci
aktywnego zadawania pytan i tworzenia prostych narracji,
stwarza¢ takze okazje do ¢wiczen czytania wedlug przyje-
tych w terapii zatozen [17,18]. W zaleznosci od innych wy-
stepujacych u dziecka objawdw i uwarunkowan klinicznych
do rozwazenia jest takze wlaczenie réwnolegtych dzialan re-
habilitacyjnych, np. terapii stuchowej, terapii psychomoto-
rycznej czy integracji sensorycznej, aby w sposéb holistycz-
ny oddzialywaé na rozwoj dziecka.

Podsumowanie

Zaburzenia rozwoju mowy stanowig bardzo czgsty pro-
blem u pacjentéw z zespotem wrodzonej centralnej hipo-
wentylacji, jednak w obecnie dostepnym pi$miennictwie
brak jest informacji dotyczacych standardéw i rezultatow
postepowania logopedycznego. Wynika to gtéwnie z nie-
jednorodnosci tej grupy jak tez z jej malej liczebno$ci, co
jest charakterystyczne dla badan nad wszelkimi chorobami
rzadkimi. ZatoZenia postepowania logopedycznego musza
by¢ dostosowane do kazdego indywidualnego przypadku
i oparte gtéwnie na do$wiadczenia terapeuty i mozliwo-
$ciach dziecka. W zalezno$ci od mozliwosci uzyskania fo-
nacji i mowy artykultowanej oprécz stymulowania rozwo-
ju komunikacji werbalnej do rozwazenia jest tez wlaczenie
stosownej formy komunikacji wspomagajacej lub alterna-
tywnej. Cele oddziatywan powinny podlega¢ jednak sta-
tej ewaluacji w toku prowadzonej terapii logopedyczne;j.

1. Vanderlaan M, Holbrook CR, Wang M, Tuell A, Gozal D. Epi-
demiologic survey of 196 patients with congenital central hypo-
ventilation syndrome. Pediatr Pulmonol, 2004; 37(3): 217-29.

2. Chen ML, Keens TG. Congenital central hypoventilation syn-
drome: not just another rare disorder. Paediatr Respir Rev, 2004;
5(3): 182-29.

3. Trang H, Dehan M, Beaufils F, Zaccaria I, Amiel ], Gaultier C.
The French Congenital Central Hypoventilation Syndrome Regi-
stry: general data, phenotype, and genotype. Chest; 2005; 127(1):
72-79.

4. Ramanantsoa N, Gallego J. Congenital central hypoventilation
syndrome. Respir Physiol Neurobiol, 2013; 189(2): 272-79.

5. Weese-Mayer DE, Berry-Kravis EM, Ceccherini I, Keens TG, Lo-
ghmanee DA, Trang H. An Official ATS Clinical Policy State-
ment: Congenital Central Hypoventilation Syndrome. Gene-
tic Basis, Diagnosis, and Management. Am ] Respir Crit Care
Med, 2010; 181(6): 626-44.

6. Chin WT. Congenital Central Hypoventilation Syndrome, 2014.
http://emedicine.medscape.com/ (dostep: maj 2016).

7. Materialy The Central Hypoventilation Syndrome European Ne-
twork. Zesp6l osrodkowej hipowentylacji. Broszura informa-
cyjna dla Pacjenta i jego Opiekuna wersja 1.2 — Listopad 2012.
www.ichsnetwork.eu (dostep: maj 2016).

8. Materialy Polskiej Fundacji CCHS ,,Zdejmij Klatwe”. http://zdej-
mijklatwe.blogspot.com/ (dostep: luty 2016).

9. Materialy CCHS Support group. http://www.cchssupport.co.uk/
index.html (dostgp: maj 2016).

10. Zelko FA, Nelson MN, Leurgans SE, Berry-Kravis EM, Weese-
-Mayer DE. Congenital Central Hypoventilation Syndrome: Neu-
rocognitive Functioning in School Age Children. Pediatr Pul-
munol, 2010; 45: 92-98.

11. Montirosso R, Morandi F, D’Aloisio C, Berna A, Provenzi L, Bor-
gatti R. International Classification of Functioning, Disability
and Health in children with congenital central hypoventilation
syndrome. Disabil Rehabil. 2009; 31 Suppl 1: 144-52.

12. Hill BP, Singer LT. J Speech and language development after in-
fant tracheostomy. Speech Hear Disord, 1990; 55(1): 15-20.

13. Kertoy MK, Guest CM, Quart CM, Lieh-Lai M. Speech and
phonological characteristics of individual children with a hi-
story of tracheostomy. J Speech Lang Hear Res, 1999; 42(3):
621-35.

14. Woodnorth GH. Assessing and managing medically fragile chil-
dren: tracheostomy and ventilatory support. Lang Speech Hear
Serv Sch, 2004; 35(4): 363-72.

15. Mitchell RB, Hussey HM, Setzen G, Jacobs IN, Nussenbaum
B, Dawson C, Brown CA 3rd, Brandt C, Deakins K, Hartnick
C, Merati A. Clinical consensus statement: tracheostomy care.
Otolaryngol Head Neck Surg, 2013; 148(1): 6-20.

16. Szkietkowska A, Kazanecka E. Emisja glosu. Wskazéwki meto-
dyczne. Warszawa: Instytut Fizjologii i Patologii Stuchu, Uni-
wersytet Muzyczny Fryderyka Chopina; 2011.

17. Cieszynska-Rozek J. Metoda Krakowska wobec zaburzen roz-
woju dzieci. Z perspektywy fenomenologii, neurobiologii i je-
zykoznawstwa. Krakow: Wydawnictwo Metody Krakowskiej;
2013.

18. Szuchnik J, Skarzynski H. Uczen - zmysty, komunikacja. War-
szawa: Stowarzyszenie Przyjaciot Osob Niestyszacych i Niedo-
styszacych; 2004.

45



