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Wprowadzenie

Kolejny, 25. numer czasopisma adresowany jest do wszystkich osob zaintereso-
wanych tematyka rzadkich zespoléw genetycznych uwarunkowanych dziedzicznie,
jak i zaburzen neurorozwojowych, w tym ze spektrum autyzmu (ASD) - nauczy-
cieli, pedagogdw, rehabilitantéw, terapeutéw, pracownikéw stuzb medycznych i so-
cjalnych, a takze studentéw i rodzicow. Czes¢ artykuléw w nim zawartych powstata
w wyniku dyskusji prowadzonych podczas konferencji po$wigconej zagadnieniom
zwigzanym z tematyka rzadkiego zespotu genetycznego kruchego chromosomu X
i zaburzen neurorozwojowych, ktéra zostala zorganizowana przez Fundacje ,,Ro-
dzina FRA X” w Miedzyborzu oraz Fundacje Placdwek Terapeutycznych ,JAS
I MALGOSIA” w Szczecinku.

Zaburzenia neurorozwojowe to szerokie spektrum poje¢ obejmujacych szereg
nieprawidlowosci zwigzanych z rozwojem poszczegoélnych sfer, charakterystycz-
nych dla danego wieku rozwojowego. Osoby z zaburzeniami rozwoju wymagaja
kompleksowego wsparcia, a wigc rzetelnej diagnozy, terapii, doboru odpowiedniej
$ciezki edukacji na miare potrzeb, wspomagania ze strony rodziny i przemyslanych
rozwigzan z zakresu polityki spotecznej. Obecnie obserwuje sie rosnaca liczbe osob
z diagnozg zaburzen neurozwojowych. By¢ moze zwigzane jest to ze znaczng ewo-
lucjg diagnostyczng w ostatnim dziesiecioleciu i istotnymi zmianami obejmujacymi
dotychczasowe definiowania pojec.

Publikacje¢ te rozpoczyna artykul napisany przez lekarzy genetykéw z Uniwer-
sytetu Medycznego we Wroctawiu, ktérzy w swojej pracy zawodowej na co dzien
zajmujg si¢ diagnozg i problematyka chordéb rzadkich. Autorzy w swoim artykule
opisuja istotne zagadnienia zwigzane z zespotem kruchego chromosomu X, po-
czawszy od patogenezy zespolu, poprzez objawy, po strategie leczenia, zwracajgc
czytelnikowi uwage na nowe horyzonty terapii i na poradnictwo genetyczne, ktdre
ze wzgledu na specyfike dziedziczenia tego zespolu powinno obejmowac réwniez
badania genetyczne nawet dalszych krewnych.

Pie¢ kolejnych opracowan pos$wigconych jest problematyce spektrum autyzmu
(ASD). Dotykaja one takich kwestii jak: symptomatologia, diagnoza, terapia dziecka
ze spektrum autyzmu. Trzy nastepne zwigzane sg z kognitywistyka i zagadnienia-
mi neuropoznawczej teorii umystu u oséb ze spektrum autyzmu, a takze jej funk-
cjonowania w praktyce, diagnozy neuropoznawczej oraz terapii czy egzemplifikacji
na przykfadzie indywidualnego przypadku. W dalszych artykulach zawarta zostata
problematyka zwigzana z rolg integracji sensorycznej, zagadnieniami medycznymi
dotyczacymi zaburzen metabolicznych, stresu oksydacyjnego, standéw zapalnych,
bdlu neuropatycznego, traumy pourazowej, ale takze zaburzen neurorozwojowych
w Alkoholowym Zespole Plodowym (FAS).
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10 Wprowadzenie

Tom konczy bardzo istotny glos osoby z niepetnosprawnoscia, ktéry sktania do
refleksji i pewnych przemyslen w podejmowaniu pracy terapeutyczno-rehabilita-
cyjno-edukacyjnej, a co najwazniejsze, akcentuje, ze nalezy podejmowac dziatania
w nawigzywaniu wspotpracy we wszystkich obszarach z osobami na co dzien mie-
rzacymi sie ze swoimi niedyspozycjami.

Na koniec warto przytoczy¢ wypowiedz 18-letniego ucznia z zespolem kruche-
go X jako wskazowke dla osob, ktorym bliskie sa poruszone tu zagadnienia: ,,Uro-
dzilem si¢ z jaka$ chorobag, z ktorg jest mi cigzko, ale mam kolegéw i kolezanki
w szkole, do ktorej chodze”.

Wszystkim autorom dziekujemy za napisanie tekstow i wspotprace.

Magdalena Betza-Gajdzica, Joanna Kulisiak-Kazmierczak
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Introduction

The subsequent volume of the journal is addressed to all readers interested in
rare genetically determined syndromes and neurodevelopmental disorders, includ-
ing autism spectrum (ASD) - teachers, educational advisors, therapists, health and
social care workers, university students, and parents. Some of the included articles
have resulted from the discussion at the conference dedicated to the issues of rare
fragile X syndrome (FXS) and neurodevelopmental disorders which was organized
by Rodzina FRA X (FRA X Family) Foundation in Miedzyborze and JAS I MALGO-
SIA Foundation of Therapeutic Centres in Szczecinek.

Neurodevelopmental disorders constitute a wide spectrum of notions which
comprise a lot of anomalies, typical for particular developmental ages and associat-
ed with the development of particular spheres. People with developmental disorders
require complex support — a reliable diagnosis, therapy, choosing the appropriate
educational path adjusted to their needs, family support and well-adjusted solu-
tions concerning social policy. Currently, the number of people with the diagnosed
neurodevelopmental disorders is increasing. This might result from the substantial
diagnostic evolution in the last decade and many important changes in defining
notions.

The volume opens with the study written by physicians geneticists from the
Medical University of Wroclaw, who deal with the diagnosis and subject matter
of rare diseases on a daily basis. In their article, the authors describe some signifi-
cant issues related to fragile X syndrome, including the syndrome pathogenesis and
treatment strategies, drawing attention to the new horizons in therapy and to ge-
netic counselling, which due to the specificity of inheritance should involve genetic
tests even in the case of distant relatives.

The next five studies are devoted to the issues of autism spectrum (ASD) and
they concern such issues as: symptomatology, diagnosis, therapy of a child with
ASD. Three consecutive ones are associated with cognitive science and such issues
as: the neurocognitive theory of mind in autism spectrum people, its functioning in
practice, neurocognitive diagnosis, therapy and case study exemplification. The fol-
lowing articles pertain to: the role of sensory integration, medical issues concerning
metabolic disorders, oxidative stress, inflammatory conditions, neuropathic pain,
posttraumatic shock, as well as neurodevelopmental disorders in fetal alcohol syn-
drome (FAS).

The volume is completed with an important standpoint of a disabled person,
which triggers off reflection in undertaking therapeutic, rehabilitation and educa-
tional work and, first of all, stresses that activities should be undertaken in collabo-
ration in all fields with people who daily struggle against their incapabilities.
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12 Introduction

What is worth presenting in the end are the words of an 18-years-old learner
with fragile X syndrome as a guideline for people interested in the discussed issues:
,I was born with a disease with which life is hard, but I have friends at the school
I attend”

We would like to express our gratitude to all authors for writing the texts and for
their valuable collaboration.

Magdalena Belza-Gajdzica, Joanna Kulisiak-Kazmierczak
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Ogolne informacje dla autorow
oraz przebieg i zasady procedury recenzowania

Czasopismo ,,Problemy Edukacji, Rehabilitacji i Socjalizacji Oséb Niepepelno-
sprawnych” jest wydawnictwem ukazujacym sie nieprzerwanie od 2007 roku. Po-
dejmowana tematyka obejmuje rozprawy naukowe oraz doniesienia z badan $cisle
zwigzane z zagadnieniami edukacji, rehabilitacji i socjalizacji os6b niepetnospraw-
nych. Ma ona integrowa¢ wiedze o niepelnosprawnosci oraz prezentowac badania
dotyczace rozwoju rehabilitacji, edukacji i funkcjonowania spolecznego oséb nie-
petnosprawnych z réznych dyscyplin naukowych (miedzy innymi: pedagogiki, pe-
dagogiki specjalnej, psychologii, fizjoterapii, socjologii).

Pierwotng wersja czasopisma jest wersja papierowa (preferencyjna).

2. Redakgja przyjmuje teksty oryginalne, ktérych tre$¢ nie byla dotad publiko-
wana z podziatem na prace: oryginalne / pogladowe / doniesienia z badan /
kazuistyczne / list do redakcji / recenzje.

3. Prace naukowe publikowane sa w jezykach: polskim, stowackim, czeskim,
niemieckim i angielskim z wymogiem obowigzkowych streszczen w jezykach
polskim i angielskim.

4. Teksty do publikacji mozna nadsyta¢ drogg elektroniczng lub poczta trady-
cyjna (na adres Redakcji) obowigzkowo z dofaczong wersja elektroniczng ar-
tykutu.

5. Wstepnej kwalifikacji nadestanych tekstow dokonuje Zespdt Redakeyjny,
ktéry poddaje ocenie merytoryczng zgodnos¢ tresci z profilem tematycznym
tomu, formalne warunki okreslone dla tekstow naukowych, a takze dostoso-
wanie tekstu do wymogdéw edytorskich.

6. Inne teksty, niebedace artykulami naukowymi takie jak recenzje, komunika-
ty, polemiki, nie podlegaja procedurze recenzowania, a o ich publikacji decy-
duje Zespot Redakeyjny.

7. Redakcja informuje autoréw o dopuszczeniu tekstu do recenzji w osobne;j
wiadomosci. Autor moze tekst wycofa¢ wylacznie przed przekazaniem go do
recenzji wydawniczej. Redakcja po wstepnej weryfikacji nie odsyta tekstow,
ktore nie spelniajg warunkow formalnych, i nie informuje o tym fakcie au-
toréw.

8. Teksty wstepnie przyjete do publikacji podlegaja ocenie dwoch niezalez-
nych recenzentéw zgodnie z zasada double-blind review. Szczegélowe zasa-

dy procedury recenzowania zostaly opracowane na podstawie wytycznych
ministerialnych oraz Kodeksu pracownika naukowego, przygotowanego przez

Kup ksigzke


http://ebookpoint.pl/page354U~rt/e_17cx_ebook

Komisje do spraw Etyki w Nauce PAN, uchwalonego przez Zgromadzenie
Ogolne PAN 13 grudnia 2012 .

9. Zespol Redakcyjny informuje autoréw o treéci recenzji i prosi o ustosun-
kowanie si¢ do nich, po czym podejmuje decyzje o dopuszczeniu lub niedo-
puszczeniu tekstu do publikacji. Redakcja ma prawo do skracania i korekty
wydawniczej nadestanych tekstow. Na tym etapie procedury wydawniczej
autor ma obowigzek przesta¢ pisemne o$wiadczenie o oryginalnosci tekstu
na adres Redakcji lub wydawnictwa.

10. Lista recenzentdw prezentowana jest w ostatnim tomie (numerze) dla danego
roku, a takze znajduje si¢ na stronie internetowej www.problemy.edukacji.
us.edu.pl.

11. Archiwalne numery czasopisma oraz wszelkie szczegétowe informacje znaj-
duja sie na stronie internetowej www.problemy.edukacji.us.edu.pl.

Zespot Redakcyjny

Adres Redakeji:

»Problemy Edukacji, Rehabilitacji i Socjalizacji Oséb Niepelnosprawnych”
ul. Bielska 62

43-400 Cieszyn

tel. +48 33 8546200

e-mail: problemy.edukacji@us.edu.pl
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