Williams szindrómás kutatások

Nyelvi vizsgálatok. A Williams szindrómával kapcsolatos korábbi nyelvi vizsgálatok eredményei ellentmondásosak: abban mindenki egyetért, hogy általában véve a nyelvi képességek ebben a szindrómában viszonylag megőrzöttek, de távolról sem érintetlenek. Nem tisztázott azonban, hogy mi az, ami sérült, és hogy a deficit nyelvspecifikus vagy az általánosabb kognitív deficit nyelvi visszatükröződése. Mi specifikus nyelvi funkciók tesztelésével, valamint a nyelv és más megismerési tartományok kapcsolatainak eddigi és további vizsgálataival erre a kérdésre keresünk választ. Vizsgálati eredményeink összefoglalása, ha egyébként nem jelezzük, 15 fős Williams szindrómás csoportra vonatkoznak, akiket egyelőre 6-10 éves iskolásokkal hasonlítottunk össze.

1. Szókincsvizsgálat. Ebben a vizsgálatban képmegnevezési tesztet használtunk. A szavak három csoportját (főnév, ige, összetett szó) további két alcsoportra bontottuk ritka és gyakori szavakra (Füredi-Kelemen 1989 alapján). A Williams-szindrómások a korábbi vizsgálatok szerint viszonylag nagy szókinccsel rendelkeznek, és az általános megfigyelés szerint gyakran használnak ritka szavakat. Bizonyos elképzelések szerint ez azt tükrözheti, hogy nem érzékenyek a gyakoriságra, mint lexikonszervező elvre. A Williams-szindrómások teljesítményét 7-9 éves iskolásokéval összevetve a kétszempontos (csoport, gyakoriság) varianciaanalízis feltárta, hogy a két csoport között mind a gyakori, mind a ritka szavakban szignifikáns különbség van. Mind a csoport főhatás, mind a gyakorisági főhatás szignifikáns és a csoport X gyakoriság interakció is szignifikáns. Eredményeink szerint tehát a WMS csoport szókincs teljesítménye alacsonyabb a kontroll csoport teljesítményénél, ráadásul a szakirodalom korábbi eredményeitől eltérően a WMS csoport a kontrollt meghaladó módon produkált gyakorisági hatást. A hatások tisztázására a továbbiakban mentális és verbális korban illesztett kontrollcsoportra van szükség.

2. Szabályos-kivételes ragozás vizsgálata A Pléh, Palotás és Lőrik (1991) féle Szűrővizsgálat a nyelvfejlődési elmaradások feltárására teszt Névszótőváltozatok altesztjének kibővített változatát használtuk. A teszt képmegnevezési feladat, amely a szabályos és kivételes tövek többesszámú vagy tárgyesetben álló ragozott alakjának produkcióját váltja ki. A teszt bővítésére azért volt szükség, hogy itt is tudjuk vizsgálni a gyakoriság szerinti eltéréseket. Az eredményeink, amelyek különös érdekessége hogy egy korábban nem vizsgált gazdag morfológiájú nyelvre épülnek, itt megfelelnek a nemzetközi szakirodalmi adatoknak: a Williams-szindrómások a kivételes ragozású tövek ragozott formáit nehezebben produkálják, és gyakran szabályosítják, a gyakoriságtól függetlenül, a mentális lexikon és a nyelvtan disszociációját mutatva. Az eredmények azonban arra is rávilágítanak, hogy a mentális lexikon sérülése nem minden-vagy-semmi jellegű: az életkor előrehaladtával a WS személyek is egyre kevesebb kivételes alakot szabályosítanak: többször kell találkozniuk az adott alakkal ahhoz, hogy megtanulják őket.

3. Verbális rövidtávú emlékezetés nyelvfejlődés
A WMS csoport verbális munkamemória kapacitását számterjedelmi feladattal valamint a nemszó ismétlési teszt magyar változatával vizsgáltuk meg. A számterjedelmi vizsgálatban növekvő hosszúságú számsorok elismétlése volt a feladat. Az Álszó Ismétlési Tesztben egyre növekvő szótagszámú értelmetlen, de a magyar nyelv fonológiai törvényszerűségeinek megfelelő álszavakat kell elismételni. A Williams-szindrómások teljesítménye ezeken a teszteken általában az egészséges tartomány alsó övezetébe esett, ismét a nemzetközi eredményeknek megfelelően, amelyek azt mutatják, hogy a munkamemória egyes alkomponensei disszociálhatnak Williams-szindrómában, és a verbális komponens szelektív és viszonylagos érintetlensége egyik támasza lehet a mentális elmaradás ellenére jelentkező jó nyelvi teljesítménynek. A munkamemóriakapacitás és a Williams-szindrómások egyéb nyelvi mutatóinak összefüggéseit vizsgálva azt találtuk, hogy ebben a klinikai csoportban a kontrollcsoporthoz képest sokkal erősebb a kapcsolat a verbális rövidtávú emlékezet kapacitása és egyrészt a szókincsfejlődés, másrészt pedig a morfológia feladaton mutatott, a nyelvtan működését tükröző teljesítmények között. A WS adatokon végzett regresszió elemzés azt is kimutatta, hogy a verbális munkamemória terjedelem jobban megjósolja a szókincs gazdagságát, mint az intelligencia vagy az életkor. Ezek az eredmények alátámasztják azt az elgondolást, amely szerint a Williams-szindrómás gyerekek a normálisan fejlődő gyerekekhez képest jóval nagyobb mértékben és hosszabb ideig támaszkodnak verbális munkamemóriájukra, és esetükben a jelentés alapú kódolásnak valamint a hosszú távú emlékezetet felhasználó stratégiáknak lényegesen kisebb szerep jut a szavak elsajátításában.

Vizuális feldolgozás. A hagyományos nézet szerint a dorzális pálya sérült, és az egészséges személyek globális feldolgozási hajlamához képest a WS-ben a látvány lokális jegyei határozzák meg az észlelést. Mi a vizsgálatainkban abból az anatómia megfigyelésből kiindulva, hogy az agy méretének általános csökkenésén belül is a legnagyobb mértékű a parieto-okcipitális területek redukciója, a vizuális feldolgozás korai szakaszának mechanizmusait vizsgáljuk. A kontúrintegrációs és orientációdetekciós feladatok előzetes eredményei arra utalnak, hogy ez a korai feldolgozás is sérült lehet.

5. Téri-vizuális rövidtávú emlékezet

A Williams szindrómások kognitív profiljának legszembetűnőbb eleme a jó nyelvi képességek és a súlyos téri deficit szembenállása, amelynek a hátterében a munkamemória alkomponenseinek disszociációja is állhat. Az eddigi vizsgálatok alapján Williams-szindrómás gyerekek verbális munkamemóriája megtartott, míg a téri-vizuális információk rövidtávú megtartásának képessége sérül. A téri munkamemória működésének vizsgálatára az egyik legelterjedtebb neuropszichológiai vizsgálóeljárást, a Corsi-kockákat használtuk. A feladatban a vizsgálatvezető egymás után megérint néhányat az előtte elhelyezkedő kilenc kockából, amelyet a szemben ülő vizsgálati személynek ugyanabban a sorrendben kell megérinteni. Eredményeink egybevágnak a szakirodalomban korábban közölt WS vizsgálatokkal: míg a korábban említett verbális munkamemória feladatokban a WS csoport az enyhén károsodott-egészséges övezetben helyezkedik el, a téri rövid távú emlékezeti feladatban súlyosan károsodott teljesítményt mutat.

6. Hosszú távú téri emlékezet

A Rey lokalizációs teszt segítségével a hosszútávú téri tanulási teljesítményt is felmértük. Ebben a tesztben a vizsgálatvezető egy 5 X 5-ös mátrixon mutat egymás után 5 négyzetet, minden oszlopban egyet, és minden próbában ugyanazt az 5-öt. A Williams-szindrómások teljesítménye ebben a próbában messze elmarad mind a verbális, mind a téri illesztett kontrollokétól, és jó bejóslója a téri rövidtávú emlékezet kapacitása.

