Stowniczek

aberracja - termin ten oznacza tyle, co zboczenie, odchy-
lenie od normy. Aberracje chromosomowe, o jakich méwi
sie w sytuacji zaktocen (odchylen) rozwoju u oséb z diag-
noza zespolu Downa, polegaja na zmianach w strukturze
chromosoméw. Zmiany te powstaja wskutek ich samorzut-
nych peknigé, ktére majg miejsce w warunkach naturalnych,
moga by¢ takze wywolywane sztucznie za sprawg dzialania
promieni jonizujacych réznych zwigzkéw chemicznych i 13-
czenia si¢ ich fragmentéw w nowe uklady.

chromasopatie - choroby uwarunkowane genetycznie (cho-
roby dziedziczne) spowodowane aberracja chromosomalna.

chromosomy - stale skladniki jadra komérkowego u orga-
nizméw wyzszych, zbudowane z kwasu dezoksyrybonuklei-
nowego (DNA) i bialek, bedace nosicielami czynnikéw dzie-
dzicznych, czyli genéw, ktére przy kazdym podziale komérki
s3 odtwarzane i rozdzielane migdzy jadra komérek potom-
nych. S3 one istotnym noénikiem informacji genetycznej
czlowieka. Garnitur chromosoméw sktada si¢ z 44 autoso-
moéw (ktére tworzg 22 pary) i jednej pary chromosoméw
plciowych (u kobiety XX, a u m¢zczyzny XY).

delecja - utrata jakiego$ odcinka chromosomu wskutek jego
pekniecia. ’

dziecko niepelnosprawne - kazde dziecko, ktére bez spe-
cjalnych ulg i specjalnej pomocy z zewnatrz jest dlugotrwale,
calkowicie lub w znacznym stopniu niezdolne do uczestni-
ctwa w grupie normalnie rozwinietych i zdrowych réwies-
nikéw.

dzieci specjalnej troski - dzieci z objawami fizycznej (w tym
sensorycznej) i/lub intelektualnej niepelnosprawnosci be-
dacej nastepstwem uszkodzen badz dysfunkcji narzadowo-
-tkankowych. S3 to np. dzieci z dysfunkcjg narzadu ruchu,
wada wzroku, stuchu, z réznego stopnia niepelnosprawnoscia
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intelektualng, z zespotem Downa, autyzmem. Ze wzgledu na
swdj stan zdrowia, potrzeby i czesto ograniczone mozliwosci
rozwoju czesto wymagaja one pomocy oséb trzecich.

dziecko z uposledzeniem sprzezonym (niepelnospraw-
noécia o charakterze sprzezonym lub ze sprzezonymi
zaburzeniami rozwoju) - dziecko, u ktérego zdiagnozowa-
no nie jedno, ale dwa, trzy, a nawet wiecej réznego rodzaju
upodledzen jednoczes$nie nakladajacych si¢ na siebie, spowo-
dowanych przez jeden lub wiecej czynnikéw endogennych
lub/i egzogennych, dzialajacych jednoczeénie lub kolejno
w réznych okresach jego zycia. ‘
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echolalia - zjawisko polegajace na automatycznym powta-
rzaniu ustyszanych pojedynczych dzwiekéw, stéw badz na-
wet calych zwrotéw, pytan, ktére najprawdopodobniej nie
maja charakteru komunikacyjnego.

geny - jednostki funkcjonalne materialu dziedzicznego za-
warte w chromosomach. Kazdy z tych nosnikéw informacji
genetycznej zakodowany jest w postaci specjalnej sekwencji
DNA. DNA zbudowane jest z roznych elementéw, gléwnie
zasad i cukréw. Kolejno$¢ ich wystepowania (sekwencja)
koduje informacje¢ genetyczng (nazywang kodem genetycz-
nym). '

kariotyp - charakterystyczny zesp6t chromosoméw osob-
nika lub grupy osobnikéw spokrewnionych. O podsta-
wowych cechach kariotypu decyduje liczba i morfologia
chromosomoéw, ktére w obrebie kariotypu mogg si¢ réznic¢
bezwzgledna dlugoscia, polozeniem centromeru, obecnos-
cig przewezen wtérnych i satelitow oraz rozmieszczeniem
hetero- i euchromatyny. Kariotyp moze ulega¢ zmianom
ewolucyjnym w wyniku mutagji strukturalnych chromoso-
moéw, czyli aberracji chromosomowych.

klinodaktylia - wada wrodzona, ktéra charakteryzuje sie
bocznym lub przysrodkowym skrzywieniem palca dloni
badz stopy. Najczgsciej dotyczy pigtego, malego palca, ktéry



jest wtedy zgiety w strong¢ dosrodkowa. Klinodaktylia moze
sie wigza¢ z réznymi zespolami genetycznymi, np. z zespo-
lem Downa.

szpotawo$¢ koniczyn dolnych - wada koriczyn dolnych prze-
jawiajaca si¢ w postaci palgkowatych, wygietych w ksztalt
elipsy i skreconych do wewnatrz stép, spowodowana nie-
domaganiem catego aparatu migéniowo- w1qzadlowego oraz
nieprawidlowym rozwojem kosci.

sygnaly parafoniczne - sygnaly pojawiajace si¢ na prelin-
gwalnym etapie rozwoju jezyka dziecka (czyli na etapie po-
przedzajacym rozwdj prawidlowego méwienia). Te moga
mie¢ posta¢ apeli (placz badz okrzyki naturalne: pojeki-
wanie, posapywanie, popiskiwanie) lub sygnaléw seman-
tycznych sytuacyjnych stalych badz zmiennych. W sytuacji
dzieci z zespolem Downa, u ktérych mowa nie rozwinela si¢
lub rozwingla si¢ w stopniu uniemozliwiajagcym efektywne
porozumiewanie si¢ przy pomocy jezyka méwionego (jezy-
kowo-stowny sposéb porozumiewania sig), sygnaly te maja
charakter emocjonalny. Po jakosci brzmienia owych sygna-
16w matka lub inne osoba opiekujaca sie nim na stale potrafi
rozpoznawac ich tre$¢ i znaczenie (np. w ten sposob dziecko
moze informowac otoczenie, ze jest mokre, gtodne, zmg¢czo-
ne, ze chce mu si¢ spac lub chce si¢ bawic).

trisomia ~ obecno$¢ w komorce jednego chromosomu wie-
cej niz normalnie (czyli 47 zamiast 46). , Tri” oznacza ,trzy” -
na jednym odcinku zamiast dwéch chromosoméw obecne
sg trzy. Do najbardziej znanych trisomii nalezy trisomia 21,
w ktérej stwierdza si¢ dodatkowy chromosom oznaczony
numerem 21. Trisomia chromosomu 21 jest przyczyng ze-
spolu Downa.




