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Genotipus — fenotipus osszefugges (Méhes,Kosztolanyi,
Orvosi Hetilap,2006,147,1059-1061)

 Gen — agy — magatartas
osszefliggesenek feltarasa a jelenlegi
legnagyobb kihivas

* Az egzakt molekularis genetikal adatok és
a klinikai fenotipus kozotti osszefuggeés
tovabbra is sok betegseg esetében
tisztazatlan



Genotipus — fenotipus osszefugges (Méhes,Kosztolanyi,
Orvosi Hetilap,2006,147,1059-1061

« Human Phenome Project
(Freimer,Sabatti,Nature Genet,
2003,34,15-21)

* Ismert korképek eseten fontos a
negativumok rogzitéese is, a fizikalis es
magatartasi jegyek kovetese es
dokumentalasa, a valtozasok figyelemmel
Kisérese



Magatartasi fenotipus - Definicio

« Sztereotip viselkedeési mintak, amelyek ,nem
tanultak™ és megbizhatoan azonosithatoak egy
adott idegfejl6desi zavarban szenvedd
betegcsoport esetében (Harris,2006)

« A specifikus magatartasmintazat segithet egy
genetikai szindroma azonositasaban meg mielott
az etioldgia ismert lenne ( The Rett Syndrome
Diagnostic Criteria Workgroup,1988)



Magatartasi fenotipus - Definicio

* A motoros, kognitiv,nyelvi és szocialis
abnormalitasok karakterisztikus mintazata,
amelyek kovetkezetesen és viszonylag
specifikusan kapcsolodnak egy biologiai
zavarhoz (Flint,Yule,1994)

* Nem jelenik meg mindig,azonban
valoszinusége jelentosen megnovekedett

* gén — agy - magatartas




Tortenet

 Down (1887): az intellektualis karosodassal
kapcsolatos magatartasi jegyekrol eloszor
publikal — ,,...j0kedv és utanzasra valo
kepesseg...”

* Critchey és Earl (1932) . sajatos magatartasi
jegyek sclerosis tuberosa esetén

 Nyhan (1972) : magatartasi fenotipus
fogalmanak bevezetese — az onséerto
magatartas kapcsan



Nyhan definicioja (1976)

’Ugy erezziik van egy mintazata a
szokatlan viselkedésnek, amely egyedi
ezen gyermekekre... a sztereotip jegyek
mintazata utalhat a kozponti
idegrendszert érinto strukturalis
karosodasokra”




Magatartasi fenotipusok es
pszichopatologia

» Specialis teruleteken valo kepességek
tanulmanyozasa izgalmas terulet
(Hill,1978) — zene - szamolas

* A nem-specifikus kognitiv és magatartasi
jegyek tanulmanyozasa és levalasztasa
fontos (figyelemzavarok, impulzivitas,
onsertes, autisztikus vonasok,
perszerveracio) a magatartasi
fenotipusokrol




Down szindroma (21-triszémia)

» Békes nyugodt egyének, ritka kozlesek
hiperaktivitasrol és impulzivitasrol
(Clark,Wilson,2003)

* Fokozott kepesseg az utanzasra,egy
nemet csoport szerint trait-marker, amely
fuggetlen az intelligencia szintjetol
(Huffner,Redlin,1976) §

« JO szociabilitas, az autisztikus -

vonasok ritkak ~ /
(L ' ,




Velocardiofacialis szindroma (22g11.2
delécio)

* Visszahuzodottak és szereny szocialis
eszkozkészlettel rendelkeznek

A beszéd sivar és monoton, sivar es
Inadekvat affektivitas

* A betegek egynegyede esetében
jelentkeznek pszichotikus tunetek, a
szindromaban szenvedo feln6ttek kozott a
paranoid schizophrenia

30%-ban fordul elb -~
(Wang es mtsai,2000) =



Smith —Magenis szindroma (17p11.2
delécios szindroma)

* Alvaszavar, sztereotip viselkedes es
onserto magatartas

* A 18.nonapig nem ismerik fel

« Csokkent fajdalomtlrés eés beszedfejlodési
keses

* A kor elorehaladtaval az
alvaszavar kifejezettebb lesz
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Turner-szindroma

A fiatalabb lanyok eretlenek és gyakran
hiperaktivak, az idosebbek inkabb
depressziora hajlamosak, szorongoak

* A pubertas kezdetén ezen lanyok
aktivitasa lecsokken (Swillen es
mtsal,1993)

* Nincs kulonbseg a noi attitidok = %
vonatkozasaban a kontroll Ianyokkal
osszehasonlitva (elAbd eés mtsai,1995)




Rett-szindroma

Pervaziv idegfejlodesi zavar, kommunikacios
deficit, amely a masodik ev vegere
manifesztalodik

Jellemzo a kozepvonalban mutatkozo
kézmozgasok megjelenése, kézcsavaras,
kézmosas, tapsolas, utogetés

A korabbi celorientalt mozgasok eltiinnek

Keésobb a betegek csak nezéssel kepesek
interakciora, a szemmel kovetes

az egyetlen mod ahogy kommunikalni
kepesek, mert a verbalis kozlés es

a kezzel mutatas képessege elveszik
(Von Tetzschner és mtsai, 1996)




Lesh-Nyhan betegség

* Hypoxanthine - guanin
phosphoribosyltransferase mutacié eredmeénye

* Hugysav tulprodukcio, mozgaszavar, kognitiv
zavar, onsertés, novekedeési elmaradas

 Onsértés- Onharapas, amely gyakran
aszimmetrikus

* A betegek kontrollalni igyekeznek ezt

» Coprolalia tarsulhat kompulziv jelleggel, amely
utana beteg elszegyelli magat (Harris,1998)




Prader-Willi szindroma

* Aleggyakoribb diszmorfiaval jaro obezitas

« Kompulziv hyperphagia és az evessel
kapcsolatos patologias viselkedeés jellemzo

« Etelfelhalmozas,étellopas,
gyujtogetes jellemzo

* BoOrcsipkedés,borvakaras
jellemzo




Angelman-szindroma

* A 15-0s kromoszoma ugyanazon
szakaszanak delecioja felelos a
betegsegert mint a Prader-Willi-szindroma
eseteben az ismert, de az Angelman
szindroma eseteben a delecio az anyatol
orokolt 15-0s kromoszoman jelentkezik
mig a Prader-Willi szindroma esetén az az
apai eredetu kromoszomat erinti |




Angelman-szindroma

* Vidam és szociabilis gyermekek

» Feltartott es megfeszitett kartartas
* 80%-ban epilepszia

* Folyamatos es gyakran inadekvat

nevetgelés, gyakori a kezek osszeutese,
de ennek EEG korrelatuma nincs

« happy puppet syndrome”
« Sulyos mentalis retardacio




Fragilis X-szindroma

« Gyakori a tanulasi zavar és a
beilleszkedesi zavar (Clayton-Smith,1992)

A masik szemebe nézesével kapcsolatos
averzio jellemzo

« Szegyenlosek , szkizotipias jegyekkel

* Csak a szem es kézkontaktus
zavart, egyéb helyzetekben
reszponzivak szemben az
autistakkal (Wolf és mtsai,1989)
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Willlams-szindroma

* Az expressziv nyelvi kepessegek jobbak mint a

kognitiv szinvonal alapjan varhato lenne (Bellugi
és mtsai,2000)

* Mentalizacios feladatokban a Williams
szindromasok szignifikansan jobban teljesitettek
mint a Prader-Willi szindromaban szenvedodk,a
csoport fele nem kulonbozott a normal kontrolitol
(Tager-Flusberg es mtsai,1998)

« Ezen adatok tamogatjak a mentalizacio fodori
modularitas elmeletet (Harris,2006)




Nyelvpragmatikai deficit mentalisan retardalt gyermekeknél
(Tényi és mtsai, Gyermekgyogyaszat, 2005, 45-49)

« 20 perinatalis hypoxiaval osszefuggo kozepes
sulyossagu mentalis retardalt gyermek és 20
nem,mentalis kor és etnikum szerinti illesztett
kontroll gyermek

« Komorbid diagnozisu es farmakoterapiaban
reszesulo gyermekeket kizartunk

* |Q 45 és 50 kozott a Budapest-Binet teszt
alapjan

« Eletkor 12 és 14 év kdzott, mentalis elmaradas 5
eés 6 kozott



Nyelvpragmatikai deficit mentalisan retardalt gyermekeknél
(Tényi és mtsai, Gyermekgyogyaszat, 2005, 45-49)

» A pragmatikai deficit mérésére a grice-i
relevancia maxima megserteset objektivalo
5 rovid kerdes-felelet mondatpar

* 0 és 2 kozott score,maximum 10 pont volt
elerheto

* t-préba es Mann-Whitney-teszt

» Két vizsgalo, interrater reliabilitas
megfelelo volt



Nyelvpragmatikai deficit mentalisan retardalt gyermekeknél
(Tényi és mtsai, Gyermekgyogyaszat, 2005, 45-49)

20 egészseges kontroll

mentalis retardacio e kontroll

Perinatalis hypoxias eredeti mentalis retardacioban
nyelvpragmatikai deficit
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Gyermekpszichidtriai
tanhulmédnyok







