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ABSZTRAKT

Httér és célok: Az epidermolysis bullosa (EB) egy genetikai eredetii ritka betegség, ami a bér és a nyalkahartyak extrém mértéka
sériilékenységével jar. Az EB a mozgatdszervrendszert nem érinti kézvetlentl, de a hegesedés kévetkeztében mozgiskorlitozottsigot okoz.
Jelenleg kevés szakmai Gtmutatds talalhaté az érintettek szomatopedagdgiai ellatasara vonatkozoan, ezért tanulmanyunkkal szeretnénk a
szakirodalom, valamint a sajat tapasztalataink Osszegzésével tamogatisi, illetve adaptaciés lehetSségeket ajanlani iskolai és otthoni
kornyezetben.

Modszer: A gyermek iskolai tevékenységeinek megismerése céljabol pedagdgiai szemponti megfigyelést végeztink. A mozgasallapot
feltérképezéséhez a szomatopedagégiai funkcionalis dllapotfelmérés vizsgalatait hasznaltuk. Elvégeztiink egy adaptalt szterecognozis-
vizsgalatot, valamint a felsévégtagi funkciok és egyéb meghatarozott tevékenységek sajat megitélésen alapulé felmérését az ABILHAND-
Kids és a COSA kérdéivekkel.

Eredmények: Az izileti mozgasterjedelem testszerte csokkent, tobb iziletben is flexiés kontraktira alakult ki. A manipulaciét nagy
mértékben akadalyozza a pszeudoszindaktilia, azonban a sztereogndzis-vizsgalatban a targyak felismerését ez nem gatolta. Sajatos kétkezes
technikaval ir, 6nélléan étkezik, emellett az 6nellatasi és mindennapos tevékenységek terén nagymértéki személyi segitséget igényel.

Disgkusszid és kivetkeztetések: Az esettanulmany elkészitésénél fontos szempont volt a participativ szemlélet megvalésitasa. Az adapticios
lehetSségek segitik az iskolai és az 6nellitasi funkcik biztonsdgos kivitelezését. A betegség progndzisa egyénenként eltérd, igy a timogatast
személykozpontian sziikséges kialakitani, az aktualis mozgasallapothoz és egyéni igényeihez illesztve, az érintett személlyel és a kornyezetével

szoros egylttmiikodésben.

Kulcsszavak: cpidermolysis bullosa, ritka betegség, pszeudoszindaktilia, szomatopedagégia, esettanulmany, mozgisnevelés
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BEVEZETES

Problémafelvetés

Az epidermolysis bullosa (tovabbiakban: EB) egy genetikai eredetd ritka betegség, mely a bér és a
nyalkahartyak extrém mértéka sérilékenységével és holyagképzédésével jar. Az EB a tarto- és
mozgatoszervrendszert nem érinti kézvetlendl, de a hegesedés eredményeként kévetkezményesen
mozgaskotlatozottsagot okoz. A ritka betegségek, igy az EB esetén is az orvosi, illetve gybgyszeres
kezelés még gyakran kisérleti fazisban van, vagy nem elérhet6 a csaladok szamara. Jelenleg kevés szakmai
utmutatas, kutatds talalhaté a témdban, ezek tSbbsége a korai életkorra, a sebek megel6zésére és
kezelésére fokuszal, a mozgasterapiaval és gyogypedagogiai szempontu megkozelitéssel a nemzetkézi
irodalomban is csak szérvanyosan taldlkozhatunk. Jelen tanulmany fokusza az EB szomatopedagdgiai
megsegitési lehetSségeit feltarni, adaptaciés lehet&ségeket ajanlani iskolai, illetve otthoni kdrnyezetben.

HATTER

Az EB magaban foglal egy csoport genetikailag és klinikailag heterogén rendellenességet, amelyet
kismérték fesziilés és sériilés kovetkeztében a béron és a nyalkahartydkon megjelend hélyagképzdés
és er6zi6 jellemez (Fine & Hintner, 2009).

Az EB magyarul hélyagos felham-betegségre fordithato, és etnikai csoporttdl fliggetlentil,
mindkét nemet egyforma aranyban érinti. Medvecz és Karpati (2010) szerint 50.000-10.0000
(Has et al., 2020) t6bb mint 35 killénb6z6 altipust neveznek meg a szerzék. A tudomany jelenlegi
allasa szerint egyik tipusa sem gyogyithaté (Bruckner et al., 2020). Az ellatas a prevenciora, a
fajdalomenyhitésre és a sebek tiineti kezelésére fokuszal. Prodinger és munkatarsai (2019), illetve
Hou és munkatarsai (2021) is génterapiat, annak kilénb6z6 tipusait irjak le, mint példaul a
génszerkesztés vagy RNS szerkesztés. Ezek a kezelési médok fejlesztés alatt dllnak még.

A tanulmanyban résztvevé személy egy nyolcéves, 2. osztalyos gyermek. Diagnézisa a
dystrophikus EB kategoriaba tartozo ritka, Hallopeau-Siemens tipus. Minimalis trauma is sulyos
hélyagos sértléseket okozhat a nyalkahdrtyan, b6rén, amelyek hegesedve gyogyulnak (Pfendner et
al,, 2006). A dystrophikus EB tipusnal a himsz6vet dermisz rétegében térténik az elvaltozas,
amelynek a COL7A1 gén mutaciéi allnak a hatterében. Autoszomalis dominans vagy recessziv
moédon 6rékolhets. A betegség kovetkeztében kialakulhat a nyel6esé erézidja és szikilete, tovabba
fehétjeveszteség, vérszegénység, masodlagos gyulladdsok és rosszindulatd malformaciok. A bér
hegesedése kovetkeztében az iziiletekben flexiés kontraktardk (az {ziletek hajlitott helyzetben
vannak/nem nyujthatok teljesen) és kézdeformitisok johetnek létre (Diedrichson, Talanow, & Safi,
2005). Az ujjpercek ismétl6d6 sebesedése pszeudoszindaktilidhoz, az ujjak hegesedés altali
Osszen6véséhez vezet (Fine et al., 2008). Az ujjak szétvalasztasa matéti Gton lehetséges, de ez nem
jelent végleges megoldast. Egy-két éven belil kidjulas varhat6, az esetek felében ujra meg kell
ismételni az eljarast (Box et al., 2022).

Az EB-vel él6k a stlyossagtol fiiggd mértékd kronikus fajdalommal élnek (Schrider, Yuen, &
Jonkman, 2018). A tinetek mértékével Osszefiiggésben osteopeniat és osteoporosist irtak le
felno6ttkorban, amelyeket t6bbek k6zott a kotlatozott mobilitassal hoztak Gsszefiiggésbe (Kang et
al, 2021). Az EB az életmin8ségre negativ hatdssal van, a Hallopeau-Siemens tipusban a
bérbetegségeel él6k kozott a legalacsonyabb életmindségrdl szamolnak be gyermekek és felnSttek
esetén is (Horn & Tidman, 2002b).
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ESETBEMUTATAS

Az esettanulmany résztvevdje egy, a vizsgalatok elvégzésekor nyolcéves lanygyermek, aki a Mozgasjavito
Egységes Gyogypedagogiai Modszertani Intézmény, Ovoda, Altalanos Iskola, Gimnazium, Fejleszté
Nevelés-Oktatast Végzs Iskola és Kollégium tanul6ja. Az esettanulmany elkészitése el6tt mind a
gyermek mind a szil6 tdjékoztatdsa megtortént, az esettanulmany elkészitéséhez és a képek kézléséhez
a szUl6 informdlt beleegyezését adta.

Anamnézis

A tanulé 38. hétre sziiletett csaszarmetszéssel, 3380 gramm sullyal, Apgar 10/10. A zir6jelentésben
olvashat6, hogy a sziletést kévetéen a gyermek szajuregében friss, piros vér volt jelen. A vérzés
eredetének megallapitasara gégetikrozést végeztek. A vizsgalat eredményeképpen diffiz nyalkahartya-
levalast allapitottak meg. Tovabbi gyandjelként megfigyeltek a mellkason, a fejb6ron és a szdj korili
tertleteken hamsériiléseket. A sziiletés utan a Semmelweis Egyetem I. Gyermekgyogyaszati Klinikara
utaltak, és a genetikai kivizsgalast kovetSen EB (Q8120) diagnozist allapitottak meg,

A kovetkez6kben a rendelkezésre dllé orvosi dokumenticié alapjan emeljik ki a jelentSsebb
torténéseket. 2015-ben a gyermeket aftds szajgyulladas és kiszaradds miatt kezelték. 2016 majusaban
mindkét kézen és labon ujjszétvalaszté mitétet végeztek a Heim Pal Gyermekkorhazban, majd 2017-
ben megismételték az operaciot a kéz ujjain. 2019-ben Gjabb konzulticié tértént az ujjak szétvalaszto
mitéte kapcsan, am a korabbi két, hosszi tavon eredménytelen beavatkozas utan nem javasoltak azt (1.
kép). A 2019-es leletekben mar megjelenik az EB altipusa is: dystrophikus Hallaopeau — Siemens.

A sebek gyégyulasa az évek soran hullimzé volt. Stressz hatdsara a bér viszketése fokozodik. Az
orvosi kontrollok soran a mozgasallapotban fokozatos progressziét allapitottak meg, amely f6ként a térd
és a konyok fztletek flexiés kontraktarajaban nyilvanul meg. Ez természetesen a felsé végtagi funkcidkra
és a jarasra is hatassal van.

1. kép. Az ismétl6d6 hegesedés miatt kialakult pszeudoszindaktilia.

Utkeresés az allapotmegismerés soran

A vizsgalatok célja a mozgasallapotnak, a kommunikaciénak, a mindennapos tevékenységek
elvégzésének és a kéz funkcionalis hasznalatinak megismerése volt. A vizsgalati médszerek kivalasztisa
és elvégzése soran fontos szempontot jelentett szamunkra a lehetséges sériilések megel6zése, elkertilése.

A passziv izileti mozgasterjedelem vizsgilat esetén a bérkontraktirdk  megnyujtasaval
elkeriilhetetlen lett volna a sebestilés, a korabbi hegek felsértése, igy erre nem keriilt sor.
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Az izomer6 és izomtonus vizsgalata szintén nem tértént meg, a fenti okokbdl. A 4-es és 5-6s
izomer$ méréséhez szitkséges ellenallds olyan erdkifejtést gyakorolhat egy adott bérfeliletre, hogy a
holyagképzsdés, sebképzidés, vagy a sebek felszakadasa elkeriilhetetlen lett volna. Az orvosi
dokumentaci6 alapjan tudjuk, hogy testszerte izomatréfiat hataroztak meg. Jelen tanulmanyban az
izomer6t a mindennapos tevékenységek soran megfigyeltek alapjan becstltiik meg.

Az EB betegség miatt az egyensily és a koordinicids képességek organikusan nem érintettek,
azonban futds kézben magasabb az esés kockazata, igy ilyen jellegti dinamikus egyensulyvizsgalat
feladatokat nem kértiink a gyermektdl.

Az esettanulmdnyban a szomatopedagogiai funkciondlis  dllapotfelmérésben  haszndlatos
vizsgalatokat végeztik el a fentebb felsorolt kivételekkel. Az 1. tiblazatban 6sszefoglaltuk a tartds-,
gerinc-, aktiv iziilleti mozgasterjedelem-, jaras-, koordinacio- egyensuly- és sztereognézis-vizsgalatok,
tovabba a pedagogiai megfigyelés lefrasat és az altalunk végzett adaptaciokat.

Allapotfelmérési Moédszer leirisa Adaptaciok a sériilések
modszerek elkeriilése érdekében
A testtartas megfigyelése frontalis, sagittalis és
Tartas-, horizontélis sikban: fiziolbgiashoz viszonyitott A résztvevd ruhaban maradt
gerincvizsgalat elvéltozasokrdl, fejtartas, paros testrészek tkony pamutnadrio és polS
(Bernolak, 2010) szimmetriaja, fiziologids gérbiiletek, iziileti (vékony pamutnadrag & pSlo)
kontrakturak
Iziletd . P | 'Tbb alkalom alatt kerilt
mozgisterjedelem-{Az iziiletben fellép6 mozgas irdnya és az elmozdulas felvételre. relaxicio a felmérés
vizsgalat (aktiv) mértékének vizsgalata az anatémiai sikokban. ’

elején a spazmus oldasara

(Bernoldk, 2010)

Megfigyelés és a jarias mennyiségi / minGségi
jellemzbinek vizsgalata (irany, lépéshossz,
1épésszélesség)

Cip6talpra krétapor kertilt,
sotétkék szényegen sétalt

Jarasvizsgalat
(Egyed, 1992)

A mozgas 6sszerendezése térben, idében,
Orr-ujjhegy proba
Térd- sarok préba, fonalgombolyitas, Romberg-
proba, Nehezitett Romberg-préba, Timed Up and
Go, egy labon 4llas, jards egymas elé tett labakkal,

A statokinetikus reakciok
vizsgalata, valamint a dinamikus
egyensulyvizsgalatok koziil az
iranyvaltast és futast tartalmazo
prébak elhagyasra keriiltek

Koordinicio6- és
egyensulyvizsgalat
(Bernolak, 2010)

jaras két vonal k6zott

Szem takarasa soran fejkend6

Sztereognozis- . , L. L , ., helyett fugeony alkalmazisa
. g/ Haptikus észlelés, informacidszerzés tapintas altal, ¥ gg ;
vizsgilat vizualis kontroll nélkil, 10 hétkéznapi targy tortent,
(Gaubert & L Pt targy kulcs nem kerilt be a vizsgalati
felismerése i 1 s . 2.
Mockett, 2000) eszk6zok kdzé, az ollon gyari tok,
id6mérés nem volt
L, Strukturilt megfigyelési szempontsor alapjan
Pedagdgiai L &8 ZEMpOntsor a'apjan, | 1o
o tanérai, szabadidds, mozgasnevelésorai, étkezési Nem volt sziikséges
megfigyelés
helyzetben

1. tabldzat. Az dllapotfelmérés teriiletei és az alkalmazott adapticiok a bemutatott EB esethen.

A 2. tablazatban Osszefoglaltuk a fels6 végtagi funkcidk vizsgalatara és a tevékenységek 6nalld
elvégzésére iranyuld, sajat megitélésen alapuld kérddiveket. Az ABILHAND-Kids kérddiv a mindennapos
tevékenységek elvégzését értékeli, aszerint, hogy mennyire tartja nehéznek az adott tevékenységet az
érintett személy. A vizsgalatban Lénart (2019) magyar forditasat hasznaltuk fel. A kérd6iv 21 tételb6l all.
A vizsgalt személy négy valaszlehetéség (konnyd, nehéz, lehetetlen, ?) kézil valaszthatja ki, hogy a
kérdéses tevékenységet hogyan tudja végrehajtani. A ,,?” azt jeleni, hogy hirom hénapnal régebben vagy
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még sosem végezte ezt a feladatot. Az értékelésbe ez utdbbi valaszokat nem szamitjuk bele (Arnould,
Penta, Renders, & Thonnard, 2004).

A COSA kérdiiy (Mlink6, Rozsa, & Vamos, 2018) az egyes kompetenciateriileteken tapasztalt
végrehajtasi sikerességet és a tevékenységek tanul6 szamara megélt fontossagat vizsgalja. A COSA tételei
szempontjabol — faktorelemzés alapjan — 3, tartalmilag homogénebben kérdéscsoport kiléniil el. Ezek
az ,,Enbatékonysag”, ,,Onszabilyozds” és ,, ADI.” fankci6k kérébe sorolhatok. A kérdiv 25 hétkoznapi
tevékenységet sorol fel, illetve harom nyitott kérdést tartalmaz. A kompetencia és a fontossag értékelése
egy négyfoku skalan torténik. Az eszkéz hasznos lehet a mozgaskorlatozott gyermekek mindennapos
tevékenységének és kompetencidinak feltérképezéséhez. Segithet a problémak és egyéni igények
feltarasaban, az egyéni fejlesztési terv céljainak kijelolésében. Pedagdgiai szempontbdl a tervezés
kiemelten irdnyul azokra a terliletekre, ahol a gyermek/tanulé a kivitelezést gyengének, a fontosségot
hangsulyosnak jel6li. J6l hasznalhat6 a 6-17 éves korosztalynal, bar ezek nem szigort életkori keretek.

e Felhasznalasa
Kérddives e . .
. Eljaras Cél engedély-
modszerek -
koteles
25 hétkéznapi tevékenység
értékelése kompetencia és
COSA p : . . . .
., . fontossag szerint, harom Meghatarozott életkori
Gyermek Tevékenység] . i s , . .
PN nyitott kérdés, tevékenységek kivitelezési .
Elemzé Kérdoiv . . o L ) ey igen
s a tételek faktorelemzés alapjan | sikerességének és fontossaganak
(Mlink6 et al., 2018) e 1 L R
 elkiilénithetd csoportjai: onértékelése
Enbatékonysdg, Onszabalyozds és
ADL (Activities of Daily Living)
ABILHAND-Kids | 21 mindennapos tevékenység Felsévégtaghoz kotott
kérdéiv értékelése az elvégzés mindennapos tevékenységek nem
(Lénart, 2019) nehézsége szerint elvégzése

2. tdbldzat. A gyermek felsi végtagi funkcidit és egyéb meghatarozott tevékenységeit sajdt megitélés alapjan felmérd kérddivek a
vizsgdlathan.

EREDMENYEK

Tartds-, gerincvizsgdlat. A vizsgalt gyermek fejtartasa protrakcids, nagyon enyhe bal oldali lateralflexio
tapasztalhat6. A vallovek aszimmetrikus helyzetben vannak. A vallakat mindkét oldalon enyhén
abdukalt, berotalt helyzetben tartja. Nyaki, hati és agyéki gerincszakaszon elvaltozas, scoliosis nem
lathatd, bar ennek a megallapitasat a vizsgalati korilmények nehezitették. Spontan tartasa kifotikus, de
kérésre korrigalni képes. A medence el6rebillen. Mindkét csipéiziiletben és térdiziiletben flexids tartas
figyelhet6 meg a bérkontrakturak miatt.

Lziileti mozgdsterjedelem-vizsgalat. A valliziletben flexié-extenzié mozgasiranyban mindkét oldalon teljes
a mozgasterjedelem. A vall és vallov egyiittes mozgasai esetén kontraktura tapasztalhatd, a jobb oldalon
110°-0°-40°, a bal oldalon 130°-0°-40° mértékben. Mindkét konyokiziletben beszikilt a
mozgastetjedelem. A flexids-extenziés mozgastetjedelem 40°-110° a jobb kényokben, a bal oldalon 20°-
140°. A csukléiziletek mozgasa jelentGsen beszikult minden irdnyban. Az ujjak hegesedése miatt a
kézfejek 6kolbe szotitott helyzetben vannak. A jobb csip6iziiletben 28°-os, a bal oldalon 25°-os flexids
kontraktira tapasztalhaté haton fekve. A térd extenzibja nem lehetséges a flexios kontraktira miatt,
amely a jobb oldalon 45°-0s, a bal oldalon 34°-os.

Tzomerd-vizsgdlat. Az izomerét a mindennapos tevékenységek alapjan becsiltik meg. A gyermek
6nallé, segédeszkoz nélkili hely- és helyzetvaltoztatd mozgasra képes bel- és kiiltéren, igy a jarashoz

43



sziikséges izomcsoportok izomerejét minimum haromra értékelhetjik. A fels6 végtagok izomzata kissé
atrofids, azonban az izomer$ megfelel6 egyes tevékenységek elvégzéséhez, mint példaul az iras, étkezés.

Jardsvizsgilat. Onélléan, segédeszkéz nélkill jar. Jarisképe idérél idSre valtozik aszerint, hogy
aktudlisan hol jelennek meg sebek az alsé végtagokon. Amikor ezek kiterjedése, elhelyezkedése
akadalyozza, vagy fajdalmassd teszi a jarast, atmenetileg kerekesszéket hasznal az iskolan beldl.
Altalinosan jellemz6 a jarasképre a kifotikus tartas, a teli talpra 1épés, a révid 1épéshossz, valamint a kar-
lab szinkinézis hianya. Fels6 végtagjait spontan helyzetben a t6rzs el6tt tartja védekezésként. A jarast
neheziti, hogy a csipé- és térdiziilet extenzidja a kontraktardk miatt nem lehetséges. Kapaszkodas nélkil
mellélépéssel, kapaszkodva valtott labbal 1épcsézik. Mozgasardl altalanossigban elmondhat6, hogy
6vatossag és megfontoltsag jellemzi.

Koordindcid- és egyensitlyvizsgdlar. A statikus egyensulyi helyzetekben a gyermek jol teljesitett. A nehezitett
Romberg-préba soran — és egy labon allds esetén — mutatkozott nehézsége. A dinamikus egyensulyi
helyzetekben tobbszor tapasztaltunk instabilitast, valamint a nehezitett helyzetek sordn a gyermek sokkal
6vatosabb lett, mozgasa lassabba valt, és karjaival védekezé tartast vett fel.

A végtagkoordinacios feladatok soran a célz6 mozgasok pontosak a felsé és az als6 végtagokon is,
a mutatas 6kollel tortént.

Sztereognozis-vizsgdlat. A targyak felismerése maradéktalanul megvalésult a két kéz egyiittes
hasznélataval. A vizsgdlat soran valtozatos moédokon szerzett informaciot az elStte 1év6 targyrol.
Végighuzta a kezét a targyakon, megtapogatta, megemelte azokat, elmozditotta az asztalon, gorditette
kezeivel, hogy formdjukrdl, sulyukrdl, anyagukrol informaciot szerezzen.

Tandrai megfigyelés. A gyermek altalanos tanterv szerint tanul, a matematika az egyik kedvenc tantargya.
Latasa szemiiveggel korrigalt. Emlékezete, feladattudata és megfigyelSképessége koranak megfelel.
Figyelme felkelthetd, megtarthato és terelhetd. Két kezét egytittesen hasznalva képes kisebb mérett
targyakat megemelni vagy azokkal manipulalni. Traskor a ceruzat a két kézfej kozé szotitja, a jobb kéz a
dominans, ez szabilyozza a mozgast. A bal alkar a padon aldtimasztva fekszik, a bal kézfej hatin
tamasztja a ceruzat. A jobb kézfej helyezkedik el feliil, ezzel iranyitja a ceruza finommozgasat. A ceruza
nagyjabol 35-40 fokos szogben van az asztalhoz képest, irds kozben a fuzetre rahajol. iréstempo’jéban
kicsivel lassabb, de frasképe egységes és rendezett (2. kép). Sztenderd méretd, szabvanyos vonalazasu
fiizeteket, puha és hossza szaru grafitceruzakat hasznal. Csuszasgatlé alatét biztositja, hogy a fiizet vagy
kényv, amelyben dolgozik, ne mozduljon el.

——

e e nl— e - -

g g5 oA — —— — -
- — yr—

S—— S

2. kép. Az 1. képpel egy id6ben késziilt foté a gyermek irasképérol.
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Kommunikdcio. Beszédfejlédése megkésve indult. Halk hangerével, nyugodt tempdban beszél.
A nyelvfék lenévése miatt artikuldcios zavar (diszlalia) befolyasolja fokozottan az expressziv
beszédet. Beszéde tartalmilag koranak megfelels, de annak alaki részének problémai miatt
logopédiai fejlesztésen vesz részt.

Onellitdissal kapesolatos funkcidk. Az édesanyjat kérdeztiik az étkezési szokasokkal, preferalt, illetve
veszélyes ételekkel kapcsolatban. Altaliban nehezen righaté ételeket, husféléket nem fogyaszt.
Kemény ételeket (cukor, chips, ropi, alma) amelyek felsérthetik a szajat, szintén nem szokott enni.
A kisebb méretl szemes ételeket, koreteket (rizs, bulgur) fulladasveszély miatt kertili. Ha mégis
letapad, vagy eclakad az étel, akkor koéhdgéssel és egyéb megoldasokkal tavolitjak el azt.
A félrenyeléstdl vald félelem miatt egy ideje mar nem eszik ebédet az iskoldban, a megfigyelés
alkalmaval azonban még bent étkezett. Az ebédlében parnazott tlésen lt. A kiszedett ételt képes
volt 6nalléan elfogyasztani, segiteszkoz vagy személyi segitség nélkil. A jobb és bal fels6 végtaggal
a tanyér kortl korivet alkotott, és -az irashoz hasonlé médon- a két kéz kézé szoritotta a kanalat.

A mosdo6- és toaletthasznalatdban teljesen segitségre szorul. Otthon az édesanyja, az iskoldban
pedig a pedagdgiai asszisztensek segitenek ebben. Szabadidejében szivesen néz mesét, de rajzolni,
szinezni és kirakézni is szeret.

Kérddives midszerek. A fels6 végtagi funkcidkat az ABILHAND-Kids kérdéivvel mértik fel.
Az ebben felsorolt tevékenységek nagy része erékifejtést, a kezek alterndlé mozgasat, vagy az ujjak
finommotorikus mozgasat igényli. Ezeket a ,,sosem probalta” kategdridba sorolta. Akadtak olyan
tevékenységek is, amelyeket mozgas szempontjabdl képes lenne kivitelezni, viszont a sérilések
elkeriilése végett nem tehet meg (pl. hatizsak felvétele.) Koénnytinek talalta a polo levételét, a
kenyértarté kinyitasat (felhajthaté nyilasu), egy pohar vizzel valé megtoltését, éjjeli lampa
felkapcsolasat és egy sapka felvételét.

A COSA kérd6iv eredményei (1. abra) azt mutatjak, hogy a tisztalkodast és a csaladdal valo
kozos tevékenység végzését értékelte a gyermek a legfontosabbnak. A tisztalkodds mellett az
énhatékonysag korében jelentkeztek fontosnak {télt teriiletek, amelyekben a tevékenységek
elvégzésével kevésbé elégedett. Altaliban kompetensebbnek érezte magit olyan esetekben,
amelyek az idével val6 gazdalkodas és a szabalykévetési készségeket fedik le, mint példaul ,,Eleget
aludni”

Idében befejezni a munkamat az osztalyban”, ,,Elég id6t hagyni azokra a dolgokra, amiket
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szeretek”, ,,Elkésziteni a hazi feladatomat”, ,,Kévetni az osztaly szabalyait”.
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1. abra. A COSA kérd6iv eredményei a tevékenységekkel kapcsolatos fontossig és kompetencia megitélése

46

Tixztilkodis

Oltizkodés

Scpitsdg ndlkaly ékerds
Venni valamit magamnak
Hizimunkit végezni

Eleget aludai

Elég idde hagynl nzokra a dolgokm, nmiket
wreretek

Vigydeni a dolgaimra

Egyik helyrd! egy mébsikra menni

Azt csindind, amil akarok

Arma koncentrilng, amit ¢pp csindlok

Kizow tevékenység a canlddommal

Kt tevekenység o bordtaimmal

Koz tevékenywéy ar osztaly- tirsaimmal
Kavetnd az osztibly seabilyait

Iddben befejeznt o munkbmt az oxztilyban

Elkészitent n bz fedadmtomat

Kérdésckel feltenni a tandeom- nak, amikor
welksbges

Megértetnl magamat misokkal

A lehetdségek dtgondolisa, ha problémim
van
Dolgoent valumin, akkor is, ha az nehezen
megy
Megnyugtissam magam, amikor kiborulok

Rivenni n testemet, hogy azt tegye, mmit én
nkurok
Valamityen munkatevékenységre hasenilni
u kezeimet
Befejezni, amit éppen cainhlok, anélkil,
hogy wisdgosan elfaradndk

(OIS

-3
~
-
-

o Fontonhy @ Milyen Jol udorn exindlni

I Nom dgnain fontos mekom
2 Vonles nekem

N ER gt Tontos nckeim

A A foglontosatih nokem

| Nagyon nehecon tudom mogosnhing
2 Kleam neheren tudom mepesindinl
 Mog tudom osnidlv

A Ebbon taylog 0 vagyok

tekintetében.



DISZKUSSZ10

Javaslatok

A vizsgalatok és a megfigyelések eredményei alapjan lathatd, hogy a tanulmanyban szerepls
gyermek az Onellatas terén tapasztal leginkabb akadalyokat. Sajatos megolddsokkal képes bizonyos
tevékenységeket elvégezni, de a pszeudoszindaktilia ellehetetleniti a finommotorikus mozgast
igényl6 cselekvést, igy az 6nellatas terén nagy mértékben igényel személyi segitséget.

Barbosa és munkatarsai (2022) kutatasaban az EB-val diagnosztizalt gyermekek iskolai
inkluziéjarél szamolt be, amelyben édesanyakat kérdeztek meg az EB-s gyermekiik kapcsian
szerzett tapasztalataikrol. A sziiléi beszamolokbdl kidertlt, hogy az iskolanak, tanaroknak és a
gyerekeknek az el6zetes informacionyujtas rendkivil fontos azért, hogy elGsegitse a befogadd
légkor kialakuldsat. A tdimogat6 személyzet (asszisztens), a kérnyezeti adaptacio, a kényelem és az
olyan feltételek biztositisa, amelyek megvédik az EB-s személyt a sériilésektdl, esszencialisak és
erbsitik a folyamatot. Az esettanulmanyban szereplé, EB-val diagnosztizalt gyermek
szomatopedagogiai elldtisa soran kialakult tapasztalatainkkal az el6bb emlitett feltételek
megegyeznek.

A kovetkezékben a gyermek Onértékelése és sajat tapasztalataink alapjan fogalmazunk meg
javaslatokat, elsdsorban mozgasneveldi szemszioghil. A gyermekkel legfontosabb kézos célok kézott
emelheté ki a lehet§ legnagyobb foka 6nallésag elérésének timogatdsa és a mozgasallapot
romlasanak megakaddlyozasa vagy lassitisa.

A célunk elérése érdekében tobb terileten szitkséges timogatnunk a gyermekeket/tanuldkat.
Ilyen példaul a kérnyezeti adaptacid, a rendszeres mozgasnevelés, fizioterapia és ergoterapia,

valamint a szocialis és pszichés tamogatas, amelyekre egyidejlleg van sziikséglk az érintetteknek.

Altalanos javaslatok az iskolai kérnyezet, az osztalyterem adaptacidjara

Els6ként az iskolai kirnyezet, ezen beliil is az osztalyterem adaptdcidiara szeretnénk altalanos javaslatokat
megfogalmazni. Nagyon fontos, hogy biztonsagossa tegylk a kérnyezetet azért, hogy elkertljik a
sérilésveszélyes helyzeteket, ezzel a biztonsagérzetet is fokozzuk. A talajon elhelyezett kabelek,
szényegek vagy akar kiszobok koénnyen okozhatnak esést. Veszélyt jelentenek az éles szél
batordarabok, berendezési és hasznalati targyak, a padok nehéz megkézelithetsége, zsufolt
elhelyezése és a kbnnyen felborulé berendezési targyak elhelyezése. Fontos, hogy a tanulé asztala
allithaté magassagu legyen, ezzel is segitve a helyes testtartas felvételét. A donthets asztallap szintén
hasznos lehet az 6rai tevékenység soran. Az asztallapra ajanlatott csuszasgatlot tenni, hogy a
konyvek és a fiizetek ne mozduljanak el munka kézben. Donté6tt asztallap esetén a csuszasgatld
segit megakadalyozni az {réeszk6z0k lecsiszasat is. A tanuld székét az aktualis testméreteinek
megfelel6en valasszuk ki, hogy az iilése megfeleléen pozicionalt legyen. Amennyiben tdl alacsony
széket valasztunk, koncentraltabb nyomas keril az Gl6égumokra, amelyek fokozhatjadk a
hélyagképzbdést, a bér erdzidjat. Ha a valasztott szék tul magas, akkor a comb disztélis részén
alakulhat ki nyomdspont. Az idedlis tléspozicié a 90°-ban hajlitott csipéizilet, a 90°-ban hajlitott
térdizilet és a labujjaktol a sarokig alitaimasztott lab. Ebben az esetben egyenletesen oszlik el a
terhelés a farpofiakon és a combok teljes felilletén, valamint a talpakon. A szék tl6felileltére
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érdemes lehet memoriahabos antidecubitus parnat helyezni, hogy tovabb csékkentsik a

hélyagképzbdés veszélyét és noveljik a kényelmet.

Javaslatok az 6nallésagot tamogaté specialis eszkozokkel kapcsolatban

A kovetkezS8kben az 6nallésagot tdimogatd specidlis eszk6zokrdl fogalmazunk meg javaslatokat.
Fontos olyan, akar hétk6znapi eszkézoket is beszerezniink, amelyeket a kézdeformitas mellett is
tud hasznalni az érintett személy. Az osztalyteremben alkalmazhatunk példaul eszkoztart6 szijakat,
amelyekkel kénnyebben meg tudja fogni vagy tartani a targyakat. Az 6nall6 ivast timogathatjuk egy
olyan kulaccsal, amely gombnyomassal nyilik. Az 6lt6zkédésbe bevonhatjuk a gyermeket, ha
példaul a zipzarra egy kulcskarikat tesziink, amellyel kénnyebb megfogni azt. A ruhavasarlasnal
célszerd keriilni a fehér szind darabokat. Alsé ruhazatban a lazabb anyagu nadragok okozzak a
legkevesebb bérirritaciot, mig a farmer keményebb anyaga sebek kialakulisahoz vezethet. A
szandalok kozil érdemes a zart orrdakat haszndlni, a cip6kbdl pedig csak a kényelmes
béranyagiakat, amiket kénnyen fel lehet venni. Ezekben a helyzetekben természetesen a praktikus
szempontok mellett kiemelten hangsialyos a gyermek énkifejezési  szandékanak, sajat
preferencidinak figyelembevétele, a konzultativ, konszenzusos valasztaisok megvalositasa. A
nemzetkdzi ergoterapias ajanlasokat Chan és mtsai (2019) fogalmaztak meg az EB Osszes tipusat

felolelve.

Javaslatok a mozgasneveléssel kapcsolatban

A mozgasnevelés soran fontos, hogy aktiv tornaval tartsuk fenn az {ztletek mozgasterjedelmét és
altalanosan erdsitsiik az izomzatot.

A testnevelési jatékok adaptalasa kiemelt feladat, ezzel timogathatjuk az EB-val él6 gyermek
oromteli részvételét és elkertlhetjik a kortarsaktdl valé elszigetel6dést. A targyi feltételek
megteremtése mellett a biztonsagos, bizalmi 1égkor kialakitasara is torekedni kell a tarsakkal és a
mozgasnevel6vel, hogy az érintett gyermek felszabadultan tudjon bekapesolédni a jatékokba.

Kidob6 helyett példaul ,labdafogét” jatszhatunk, amelyhez nagyméretd Bobath-labdat
hasznalhatunk, amit kénnyd guritani, észrevenni. A gurul6zsamolyon végzett feladatok esetén, egy
szivacsos, ,,U” alaki elemet vagy parnat rogzithetiink a gurulézsamolyhoz, amin a gyermek lovaglo
tlésben tlhet. Az ,,épitmény” gyerekmotorra emlékeztet, ahhoz hasonlé médon, a labaival tudja
hajtani.

A labdas jatékok esetében hasznalhatunk alternativaként lufit. A csapatjatékok kozil igy a
réplabdat vagy a focit is adaptalhatjuk EB diagnoézisa gyermek szamara. A biciklizés szintén jo
rekreacios tevékenység lehet. A kerékpart sok olyan kiegészitével szerelhetjik fel, amellyel
kilénb6z6 allapotd gyermekek szamara is hasznalhatéva tudjuk tenni. A legstabilabb eszk6zok a
haromkerekd biciklik. A pedalra érdemes lehet régzité pantot tenni, vagy ,,bebujés” pedalt
valasztani, nehogy lecsusszon a lab. A pszeudoszindaktilia fennallasa miatt javasolt egy laposabb és
szélesebb kormanymarkolat a stabil kormanyzasért. A sport, mint rekredcios tevékenység fontos,
hogy megjelenjen az EB-val €16 személyek életében is, hiszen a mozgasszegény életmod fokozza a
mozgasallapot romlasat. Ezenfelil tovabbi pozitiv hozadéka lehet a sportnak a pszichés allapot
javitasa, tovabba a timogaté szocialis halo 1étrejétte. A célokat minél jobban ért6, egylttmikodd

bevonédashoz a pszichoedukativ hattértdmogatis elengedhetetlen.
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Tanulsag, tapasztalatok

Az EB diagnézisi személyek szomatopedagdgiai ellatisa ritka megjelenése miatt nehezen
alapozhat6 korabbi tapasztalatokra, iranyelvekre, mind a funkcionalis diagnosztika, mind az ellatis
és fejlesztés teriiletén. Tapasztalataink alapjan a szakirodalomban megjelend javaslatok altaldban
enyhébb megjelenésti EB esetén nyujtanak segitséget a fizioterapias és ergoterapias ellatashoz.
Nagymértékd kreativitas sziikséges az adaptalt kérnyezet, szabadidés tevékenységek és onellatasi

tevékenységek személyre szabott kialakitdsahoz.

Limitaciok

A Barbosa és munkatarsai (2022) altal készitett tanulmany is ramutat arra, hogy az EB-val
diagnosztizalt személyek iskolai integracidjaban széleskérd teammunka szitkséges az érintett
személy, a csalad és a kilonb6zé  alrendszerekben jelenlévé  szakemberek  kozott.
Esettanulmanyunkban a csalad és az osztalyf6nok informacioira is tdmaszkodtunk, ugyanakkor
tovabbi, a gyermekkel kapcsolatban all6 személyek bevondsa is fontos lehet, mint példaul az osztaly
asszisztense, pszichologus, logopédus és kezel6orvos.

Az allapotmegismerés modszertananak Osszeallitasanal a szomatopedagogiai diagnosztikdaban
hasznalt fizikalis vizsgalatokat kiegészitettitk egyéb funkcionalis felméré eszkozokkel. A fizikalis
vizsgalatok esetében t6bb olyan feladat is megjelent, amelyeknél nem tudtuk volna garantdlni a
sérilésmentes felmérést, ezért azokat ki kellett hagynunk a folyamatbdl. Az EB-specifikus
méréeszkozok, illetve szakirodalmi ajanlasok esetleges megléte mellett sajnos volt olyan
kivalasztott méréeszkoz, amelyet nem tudtunk eredményesen haszndlni a silyos kézdeformitas
miatt.

A fajdalommal val6 folyamatos megkiizdés fizikai és pszichés kimeriiléshez vezet, ami rontja a
mindennapi tevékenységek elvégzésének képességét. Egy kovetkez vizsgalatban érdemes volna az
EB-val €16 személy altal megélt fajdalommal is foglalkozni. Fine és munkatarsai (2004), illetve Horn
¢és Tidman (2002a), vizsgalataikban megallapitottak, hogy a dystrophikus EB Hallopeau-Siemens
altipusa esetében a leggyakoribb a nagymértékd fajdalom megjelenése, ami negativan befolyasolja
az érintett személyek életminSségét.

Az EB kapcsan elvégzett mozgasvizsgalati eredmények (f6ként az {zlleti mozgasterjedelem és
a jarasvizsgalat) gyakran csak pillanatnyi képet mutatnak, hiszen az aktudlisan megjelené sebek
befolyasoljak az egyes végtagok terhelhetéségét. A fijdalom kényszertartisokat és védekezd
izomspazmust eredményez, ami negativan hat a mozgaskivitelezésre, valamint a jarasképre. A
fiziologiastdl eltéré terhelés akar tovabbi sebek kialakulisahoz, egyes izmok talterheléséhez
és/vagy izilet fijdalmakhoz vezet. A felsorolt okokbdl kifolydlag méréseinket célszerd t6bbszor
elvégezniink, hogy éltalanos képet kapjunk az érintett tanulonk dltalinos mozgasallapotardl. A
folyamatos monitorozas a nemzetkozi ajanlasok szerint is kiemelten fontos az EB-val él6k esetén
(Chan et al,, 2019).
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KOVETKEZTETESEK

Esettanulmanyunk elsédleges célja az volt, hogy az EB megbetegedés példdjan keresztil mutassuk
meg a ritka betegségek esetén gyakran szikséges adaptaciés igényt, mind az dllapotmegismerés,
mind a timogatas teriiletén. Emellett betegségspecifikus ismereteket szeretnénk nyujtani azoknak,
akik szakemberként vagy érintettként érdeklédnek az EB szomatopedagogiai ellatasarol. Fontos
tapasztalatokat szereztink a személyes megéléstdl, a felhasznalt vizsgaloeljarasokrél és a
szomatopedagogiai diagnosztikdba vald beilleszthet6ségiikrsl EB esetén. Az ABILHAND-Kids
alkalmas lehet kevésbé sulyos allapotd EB érinettek felmérésére (Eismann, Lucky, & Cornwall,
2014), de a sulyosabb kézdeformitassal rendelkez6k szamara nem adekvat ez a kérdéiv. A
felsévégtagi funkciok felmérésére tovabbi vizsgalati médszerek kiprobalasa is célszeri lenne,
példaul az ergoterapids ajanlasok kérd6ivének egy kézspecifikus része (Chan et al, 2019). Emellett
javasolt tevékenységelemzést végezni a személyre szabott megsegitési lehet6sségek megtalalasahoz.

Az EB esetén a sikeres timogatashoz az érintettek és a killénb6z6 szaktertiletek képvisel6inek

koz6s egylittmikodése szitkséges.

Hol juthatunk informaciohoz a ritka betegségekr6l?
A ritka betegek ellatisa sordn a leggyakotibb kihivds az informacié hidnya a betegek és a
szakemberek szamara is.

Az Orphanet nemzetkézi adatbazis tartalmazza a ritka betegségek enciklopédiajat,
kereséfeliiletet az egyes betegségekkel foglalkoz6 szakemberek, szakértéi kozpontok, regisztralt
civil szervezetek, arva gyogyszerek, klinikai kutatisok és diagnosztikai laboratériumok kérében.
Angolul, valamint a nagyobb eurépai nyelveken elérhet6. Emellett az angol nyelvii PubMed
adatbazis és a Webbeteg honlap is megbizhat6 informaciokkal szolgal.

Hazankban a Ritka Betegségek Szakért6i Kézpontjai a négy orvostudomanyi egyetemen
muikodnek. A hazai ritka betegszervezeteket Osszefogd civil szervezet a_Ritka és Velesziletett

Rendellenességgel él6k Orszagos Szévetsége (RIROSZ), informacids kézpontja a Mentéov
Kozpont.
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A rare case: movement education of a child with

epidermolysis bullosa

ABSTRACT

Background and aims: Epidermolysis bullosa (EB) is a rare genetic disorder that is associated with extreme vulnerability of the skin and mucous
membranes. EB does not directly affect the musculoskeletal system, but it causes limited range of motion due to scarring. Currently, there
are few professional guidelines for the somatopedagogical care of people with EB, so with our study, we would like to summarize the
literature and our own experiences to offer support and adaptive solutions in school and at home.

Method: To map the child’s functional and school activities we carried out somatopedagogical functional assessment and pedagogical
observation. We also performed an adapted stereognosis test, as well as a self-reported assessment of upper limb functions and other specific
activities using the ABILHAND-Kids and COSA questionnaires.

Results: Range of motion was found decreased and flexion contractures were found in several joints. Manipulation was severely hindered
by pseudosyndactyly, but it did not hinder the recognition of objects in the stereognosis test. Writing was performed with a special two-
handed technique. Eating was performed independently, while in other areas of self-care and daily living activities significant personal
assistance was required.

Discussion and conclusion: An important aspect of this case study was the participatory approach. We found that adaptations are effective
ways to the safe implementation of the school and the self-care activities. The prognosis of the disease varies from individual to individual,
therefore the support needs to be person-centered, that fits to the current movement status and individual needs. In this process, close

cooperation with the affected persons and their environment is essential.

Keywords: epidermolysis bullosa, rare disease, pseudosyndactyly, somatopedagogy, case report, movement education
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