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Tisztelt fragilis X (FXS) szindromas
gyermeket gondozo orvos!

H. Vivien vagyok, egy 2008 végén szilletett, FXS-s szindrémas kisfit édesanyja.

Bizonyara On is tudja, hogy jelenleg hazankban még nem létezik olyan szervezet, amely a FRAXA-val érintettek szamara hatékony
segitséget tudna nyujtani. Ezért dontdttem gy, hogy a magam szerény eszkdzeivel megprébalok a hasonlé sorsu érintettek kérébdl
eqgy kozosséget formalni. Az elmdlt honapokban mar tobb csaldd csatlakozott a kezdeményezéshez.

J6 volna, ha ennek a kezdeményezésnek a hire minél tobb érintetthez eljutna. lgy szabadon dénthetnének arrél, hogy részesei kivan-

nak-e lenni az egymast segit6 kdzdsségnek.

Ennek érdekében kérem az On segitségét:

Az aldbbiakban megprobaltam réviden 6sszegydjteni a legfontosabb tudnivaldkat. Szeretném, ha a jovében talalkozik egy fragilis X
szindromaval érintett csaladdal, tajékoztassa ket elérhetdségemrdl.

Tisztelettel H. Vivien

fragilisx@gmail.com vagy h.vivien@martin-bell.hu

www.fragilisx.blogspot.com
www.martin-bell.hu

Mi a fragilis X szindroma (FXS)'?

Az FXS az egyik leggyakoribb &rokletes, értelmi elmaradast oko-
26 genetikai elvaltozas, valamint az autizmus leggyakoribb ismert
oka. Kétezer Ujszl6ttbd| egyet érint: minden 1500. fitnal és 2500,
lanynal fordul el§ (6sszehasonlitasképpen: a Down-szindréma
gyakorisaga kb. 700 Ujszll6ttbdl egy). Magyarorszagon évente
hozzavetbleg 70 csecsemd sziletik FXS-sel. A lanyok esetében
enyhébb tinetekkel lehet szamolni, ugyanakkor a rendellenes
génmikodést nagyobb ardnyban hordozzak tinetmentesen (kb.
250-bdl 1), mint a fiuk (kb. 800-bal 1).

Mi okozza az FXS-t?

A szindréma akkor jelenik meg, amikor az egyik X kromoszéma-
hoz kapcsolodo (FMR1-nek nevezett) génben elvéltozés torténik.
Ez a gén egy olyan fehérje eléallitasaért felel, amely a normal
agymUkodéshez szikséges. Ha ez a gén nem mikodik megfe-
lel6en, Ugy a szlikséges protein egyaltalan nem, vagy csak részben
termel6dik és az agy ennek hianyaban nem ugy fejlédik, ahogy
kellene.

Melyek a legjellemzdbb tiinetek?
A fizikai tineteket (melyek inkabb fiaknal jellemzéek) csecsemd-
és kisgyermekkorban nehezebb felismerni, altaldban a feln6tté
valas soran valnak egyre inkabb lathatéva.

* Nagy fejkertlet, hosszukas arc, magas homlok, elallé fulek,
gétikus szajpadlas, és pubertas soran kialakult macroorchidismus
(megnovekedett herék)

* Lassabb fejlédési item

o Altaldban mar csecsemékorban lassabb mozgasfejlédéssel jar
egyutt (gyakran kotészoveti lazasag is tarsul hozza), de a meg-
késett beszédfejlédés is figyelmeztets jel lehet

1 egyéb létez6 nevei: torékeny X, FRAXA szindréma, Martin-Bell-kor

o Ertelmi lemaraddas, mely-
nek mértéke valtozo, az
enyhe tanuldsi nehézsé-
gekt6l a sulyos mentalis
retardacioig terjedhet.

* A szindromaval kommu-
nikaciés zavarok (hadar,
inkabb érti, mint aktivan
haszndlja a nyelvet) és vi-
selkedési zavarok (figye-
lemzavar, impulzivitas,
hiperaktivitas, szorongas,
szocialis elszigetel6dés,
fokozott izgalmi allapot)
jarhatnak egyutt.

* Tanulasi nehézségek

» Szocidlis és viselkedési problémak (gyenge szemkontaktus, fo-
kozott izgalmi llapot, csokkentett figyelem, hiperaktivitas,
repkedés)

e Autisztikus tnetek (pl. hangokra, fura tapint&st anyagokra valé
érzékenység, ,repkedés”; jellemezhetik kényszercselekvések,
ragaszkodhatnak a dolgok megszokott helyéhez, az események
megszokott sorrendjéhez. 20-30%-uk autista és az autistak kb.
5%-a FXS-es.),

* A betegek kb. 25%-a epilepszias.

Ha felmeriil a gyanu
Molekularis genetikai vizsgalattal allapithaté meg a diagnoézis,
amit minden olyan esetben javasolt elvégezni, amikor az értelmi
lemaradas oka ismeretlen.



