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Bevezetés

Hogyan hasznaljuk ezt az uatmutaté6t

Ezt a konyvecske olyan csaladoknak irodott, akiket érint a Turner-szindréma (TS). Nagyon sok
informacio talalhato benne. Egy része minden lanyt érint, sok pedig csak némelyeket. A TS egy nagyon
valtozatos betegség. Minden kislany, aki TS-sel él, egyedi. Semmiféle altalanositds nem vonatkozik
minden kislanyra, akdrmennyire pontos is az a csoportra nézve. A legtobb TS-sel €16 kislany egészséges
és jol alkalmazkodik; vannak koztiik olyanok is, akik specialis fizikai/testi, érzelmi, szocialis és tanuldsi
kihivasokkal néznek szembe. Azonban mindnyajan hasznat latjak a jo orvosi ellatasnak, jol informalt
érzelmi tamogatasnak és a gondos odafigyelésnek, a kapcsolodo betegségek kisziirésének.

Azt javasoljuk, hogy minden csalad olvassa el ezt a konyvet elejétdl a végéig, aztan készitsen egy listat
azokrdl az dket aggasztd dolgokrol és kérdésekrdl, melyekrdl aztan beszélniiik kell gyermekiik orvosaval.
Osszak meg az itt talalhaté informaciokat csaladtagokkal, baratokkal, tanarokkal, tanacsadokkal és
edzokkel. Egyiitt fogjak tudni kislanyuk egészséges novekedését minden tekintetben a legjobban
tamogatni.

A szavak hozzaallast kozvetitenek, ezért gy dontottiink, hogy ,,a személyt helyezziik elére” ebben a
kézikonyvben. Nem TS-es kislanyokrol beszéliink, hanem TS-sel €16 kislanyokrdl, ezzel is hangsulyozva,
hogy az embereket nem az egészségiigyi allapotuk hatarozza meg. Mikor pedig TS-sel ¢16 kislanyokrol
beszéliink, mindig emlékezziink arra, hogy altalanositunk, és minden kislany egyedi. K6szonjiik!

A szdszedet szavai félkovérek és alahtzottak elsé hasznalatkor

A Turner-szindroma kiilonb6zo arcai

Sarah egy értelmes tekintetii, éber 0jsziilott. A sziilei és orvosai azonnal észreveszik, hogy a kezei €s
labfejei szokatlanul puffadtak és a nyaka oldalan és hatuljan plusz boérrétegek talalhatoak. Orvosa
tisztaban van vele, hogy ezek olyan tulajdonsagok, melyek gyakran utalnak egy Turner-szindréma nevii
betegségre, ezért vérvizsgalatot rendel el, hogy megtudja, valdban errdl van-e sz6. Sarah sziilei aggddnak,
bar az orvos biztositja 6ket arrdl, hogy Sarah erds és egészséges kisbaba.

Emily 7 éves ¢és fiilgyulladasa van. Evek ota el3szor jar gyermekorvosnal. Mikor az orvos berajzolja a
magassagat a novekedési gorbére, észreveszi, hogy Emily alacsonyabb a korabeli lanyok nagy részénél.
Az orvosnak az is feltlinik, hogy a kislany kdrmei keskenyek és folfelé hajlanak. Szol Emily sziileinek,
hogy azt gyanitja, a kislanynak Turner-szindromaja lehet és be szeretné 6t utalni egy gyermek-
endokrinolégushoz (olyan orvos, akinek szakképzése a novekedési- és hormonproblémakra terjed ki).

Donna 14 éves és nagyon nyugtalanitja, hogy a melle még mindig ugyanolyan lapos, mint a 8 éves huga¢.
O a masodik legalacsonyabb lany az évfolyamaban, de a magassiga nem zavarja annyira, mint melle
novekedésének hianya. Nehézségei vannak az iskolaval és maganyosnak érzi magat, miota az egyetlen jo



baratja elkoltozott. Az orvosa is aggddik, és vérmintat vesz a karjabol kromoszoémavizsgalathoz - ahhoz a
vérvizsgalathoz, amit a Turner-szindroma megallapitasahoz hasznalnak.

Martha 24 éves és néhany honapja abbamaradt a menstruacios ciklusa. A négydgyasza kivizsgalta az
amenorrhoea (menstruacid hianya) legtobb gyakori okat és a vérvizsgalatok némely eredménye nagyon
meglepd — ugy tlinik, Martha petefészkei maris a menopauza (klimax) fazisaba értek. Martha alig 152 cm
magas €s mikor az orvos alaposabban megvizsgalja, észreveszi, hogy a kdrmei szokatlan alakuak és a
szajpadlasa magas és ivelt. Ugy tiinik, Martha azon nék csoportjaba tartozik, akik idében felserdiiltek, am
petefészkeik a korai felnéttkorban leallnak. A kromoszoémavizsgalat eredménye alatamasztja a diagnozist.

Ebben a négy torténetben Uigy tlinik, nem sok kdzos van — més a szerepldk kora és egyaltalan nem néznek
ki vagy viselkednek egyforman -, de mindnyajuknak Turner-szindromaja (TS) van. Ennek a
kdnyvecskének az a célja, hogy megvalaszoljon néhany kérdést, mely Ondkben és kislanyukban
felmeriilhetett ezzel a betegséggel kapcsolatban. Sok itt talalhatd informacié hasznos lehet felnétt nék
szamara is, akik Turner-szindromaval élnek, bar ennek a konyvnek a keretein talmutat a feln6ttkori
problémak mélyebb targyalasa. Gyermekének orvosa a legmegfelelobb a gyermekkel kapcsolatban
felmeriil6 konkrét kérdések megvalaszolasara, de az itt talalhat6 altalanos informacio6 segithet jobban
megérteni ezt a betegséget €s azt, mit is jelenthet gyermekének és csaladjanak életében.

Az alapok

Mi az a Turner-szindroma?

A szindréma olyan jellemz6k vagy tiinetek csoportja, melyek gyakran egytitt fordulnak el6 és ugyanarra
az okra vezethet6k vissza. 1938-ban Dr. Henry Turner kiadott egy cikkben hét olyan kislanyt mutatott be,
akik ugyanazokkal a jellemzokkel rendelkeztek, tobbek kdzt alacsony termet, a nemi jellegek hianya,
cubitus valgus (a karok enyhén kifelé fordulnak a konyoktol), a nyak lemez-szer(i, oldaliranyt
kiszélesedése és a lendtt hatsd hajvonal a nyakon. Az a betegség, melyet ekkor leirt, Turner
szindromajaként valt ismertté. Ma Turner-szindroémanak hivjak. Vannak, akik a TS-re gonadalis
dysgenesis-ként, petefészek fejletlenségként utalnak, mert egyik f6 jellemvonasa a petefészkek
fejlodésének zavara (dysgenesis) (a petefészek az a ndi belsé nemi szerv (gonad), melyben a peték
megtalalhatoak és mely a n6i nemi hormonok termeléséért felel6s).

1959-ben Dr. C.E. Ford felfedezte, hogy a TS oka egy kromoszoémalis (genetikai) betegség: a nemi
kromoszomak rendellenessége. Megfigyelte, hogy az altala vizsgalt TS-sel €16 kislanyok legtdbbjének
részben vagy teljesen hianyzott az X kromoszomaja, €s felvetette, hogy a betegség megfigyelt tiineteiért a
hianyz6 genetikai anyag volt a felel6s. A TS-t egy kromoszdma vizsgalat nevii vérvizsgalattal
diagnosztizaljak, melynek soran mikroszkop alatt lefényképezik a vizsgalt személy sejtjeiben talalhato
kromoszomakat. A TS az egyik leggyakoribb genetikai betegség, mely minden 2000-2500 kislany koziil
egyet érint.

Szerencsére, a TS-sel €16 kislanyok nagy része egészséges, eredményes €s boldog élet elé néz.



Mi okozza a TS-t?

XY

Ahhoz, hogy megértsiik a TS okat, segitségiinkre lehet, ha tobbet tudunk meg a génekrdl és
kromoszomakrél. A testiinket szamtalan mikroszkopikus sejt alkotja, melyek mindegyikében talalhatok
keskeny, palcika-szerili szerkezetek, melyeket kromoszomaknak hivunk. Ezekben a kromoszémakban még
kisebb egységek talalhatoak, a gének. A gének sejtjeink computer-programozoiként miikodnek; benniik
talalhatdak azok az utasitdsok, melyek megmondjak a sejteknek, hogy mit €s mikor csinaljanak. A gének
felelések a szemiink €s hajunk szinéért, a magassagunkért, a testfelépitésiinkért, a névekedésiinkért és
fejlodésiinkért — mindennek veliink kapcsolatban igy vagy gy, de koze van a génekhez.

Autoszoma

A test legtobb sejtjében 22 par kromoszdma taldlhatd, melyeket
autoszémaknak hivunk. Mindegyik par kiilonbdz6, és mas fajta
géneket hordoz.

Nemi kromoszéoma par

A test legtobb sejtjében egy par nemi kromoszéma talalhato.
Ebben a sejtben egy X (a nagyobbik) és egy Y kromoszéma
talalhato, tehat ez az egyén valdszinlileg himnemd (XY). Ha két
XX kromoszéma lenne jelen, ez egyén nagy valdszin(iséggel
nénem( lenne (XX).

Az ivarsejtek (férfiakban a

spermium és ndkben a petesejt) csak 23 kromoszoémat tartalmaznak, a 23 par mindegyikének egyik tagjat.
Minden petesejtben talalhato 22 autoszoma és egy X nemi kromoszoma, és minden spermiumban
talalhat6 22 autoszoma és vagy egy X vagy egy Y nemi kromoszoéma. Mikor a fogantatas pillanataban a
petesejt és a spermium egyesiil, a normalis zigdta (megtermékenyitett petesejt a fejlédés legkorabbi
szakaszaban) tartalmazza a 46 kromoszoma teljes készletét — 44 autoszoémat (22-t mindkét sziil6tol) és két
nemi kromoszomat (egyet-egyet mindkét sziil6tdl). Ha két X kromoszoma van jelen, a baba lany lesz
(vagy gén-nyelven 46XX); ha egy X és egy Y talalhato, a baba fii lesz (46XY) (2. abra).



A himivarsejtekben 22 autoszoma
(nincs abrazolva) és vagy egy X vagy
egy Y kromoszoma talalhato.

A néi petesejtekben 22
autoszoéma (nincs abrazolva)
és egy X kromoszéma
talalhato.

Ebben a megtermékenyitett
petesejtben két X
kromoszoma talalhato, egy
az anya petesejtjébol egy
pedig az apa
himivarsejtjébdl. Ez a
megtermékenyitett petesejt

Ebben a megtermékenyitett
petesejtben egy X kromoszoma
talalhat6 az anya petesejtjébol és egy
Y kromoszoéma az apa

himivarsejtjébol. Ez a petesejt

valoszintileg valoszinlileg fingyermekké fog
leanygyeremekké fog feilédni
feilddni ylocnt

A nemi kromoszomak (X és Y) sok gént tartalmaznak, melyek koziil egyesek olyan kiilonb6z6 kiilsé
tulajdonsagunkért és mas jellemzok kialakitasaért feleldsek, melyeket a néi vagy férfi tulajdonsagokként
azonositunk. Ezek koziil a gének koziil valamelyik inditja el a nemi szervek fejlodését (petefészkek a
nékben és herék a férfiakban); ezek a szervek termelik azokat a hormonokat, melyek megjelenésének
eredménye a nemi fejlodés. A 46XX nékben vagy az apa vagy anya X kromoszémaja random modon
inaktivalodik (kikapcsolédnak benne a gének) a test minden sejtjében, kivéve a szaporodasért felelds
sejteket. Azonban néhany olyan gén, amely hasonlit az Y kromoszoman talalhat6 génekre aktiv marad. A
kislanyok normalis novekedéséhez és fejlédéséhez két teljes X kromoszoma sziikséges.

A TS genetikaja

A Turner-szindréma annak a kévetkezménye, hogy az X kromoszdma teljesen vagy részben elvész a
fogamzas el6tt vagy roviddel utana. A sziilok semmit nem tettek, amivel a TS kialakulasat
kislanyukban okozhattak volna, vagy annak kockazatat novelték volna, és semmit nem tehetnek
annak megel6zésére. A TS esetek mintegy felénél az egyik nemi kromoszoma teljesen hianyzik, és
igy csak 45 kromoszoma van a szokasos 46 helyett. Ezt a kromoszomat 45X-nek irjak (régebben
45X 0-ként hivatkoztak ra). Az ilyen kromoszomaju kislanyok esetében a TS tiinetei altalaban jol
észrevehetok és gyakran rogton sziiletés utan diagnosztizaljak oket (3. abra).
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Normal néi kromoszéma Turner-szindromas kromoszoma

A Turner-szindréma akkor jelentkezik, ha csak egy normal X kromoszéma van jelen. A masik X
kromoszoma vagy teljesen hianyzik a szervezet néhany vagy minden sejtjében, vagy lehet, hogy jelen
van, de hianyos vagy médosult.

A TS-sel ¢16 kislanyok mintegy 30%-anak normalis szamu kromoszomaja (46XX) van, masoknal
hianyzik egy X (45X); ma tigy gondoljuk, ez a hidny abbol addodik, hogy a megtermékenyités utan az
egyik X kromoszoma elvész néhany sejtben. Azt a jelenséget, mikor tobbféle kromoszoma minta van
jelen egy egyeden beliil, mozaicizmusnak hivjuk (45X és 46XX). A mozaicizmust nehéz diagnosztizalni,
mert sok olyan sejt talalhato a testben, amelyek a normal 46XX kromoszéma mintat hordozzak. Ezeknek
a kislanyoknak lehet, hogy kevesebb a jellegzetes tiinete van, mint azoknak a kislanyoknak, akiknek
hianyzik egy X kromoszomaja. Kis szdzalékban az is el6fordul, hogy egy TS-sel é16 kislanyban
megtalalhato legyen némi Y kromoszoma anyag. Azoknal a kislanyoknal, akiknek barmely sejtjében
megtalalhaté az Y kromoszéma részben vagy egészben, az alulfejlett petefészkekben daganatok
kialakulasanak fokozott veszélye all fenn akar mar gyermekkorban, ezért a petefészkek miitéti uton valod
eltavolitasa javasolt.

A TS-sel é16 lanyok egy masik 20%-anak megvan mindkét X kromoszémaja, de az egyik nem teljes, vagy
modosult. Ezeknek a moédosulasoknak a nagy része mar kozvetlen a fogantatas utan jelentkezik, és az
egyik X kromoszomabol vald genetikai anyag veszteségét tiikkrozi. Ebbe beletartoznak a gytir(i-
kromoszomak (X kromoszomak, melyek kor alaktiak, a végiik dsszeér), iso-kromoszoémak (X
kromoszomak, melyeknek két hosszl karja van az egy rovid és egy hosszl kar helyett) és a torlések (a
kromoszoma egy része hianyzik).

Evtizedekig probaltak a tudosok megtalalni, hogy az X kromoszéman mely gén okozza a TS
tulajdonsagait. 1997-ben fedezték fel az elsé ilyen gént, a SHOX-ot (short stature homeobox-containing —



alacsony testmagassag homeobox-tartalmu). Ugy tiinik, ennek az X kromoszoma génnek az elvesztése
kulcsszerepet jatszik a TS-sel €16 lanyok alacsony termetének kialakuldsaban. Mivel ez a gén a magzati
fejlodés soran (sziiletés el6tt) bocesajtodik ki a végtagokban (kiilondsen a konyokben, térdben és
csukloban), az alkapocs csontokban és a fiilben, valoszintileg a TS egyéb jellegzetességeinek
némelyikéért is felelds. Lehetséges, hogy a kozeljovében felfedeznek mas géneket is, melyek a TS-sel
kapcsolatosak.

Hogyan diagnosztizaljak a TS-t?

Sziiletés elott

A TS-t felfedezhetik ,,véletleniil” a terhesség folyaman, ha kromoszoémavizsgalatot végeznek
amniocentézis vagy chorionboholyminta vétel soran (CVS); ezeket a vizsgalatokat gyakran azért rendelik
el, mert az anya idésebb (ami NEM noveli a TS kockazatat). A TS jelenlétére akkor is fény deriilhet,
amikor egy magzati ultrahangvizsgalat soran észreveszik a magzaton a TS-sel jaré gyakori tiinetek
valamelyikét, mint példaul a cisztikus hygromat (nyirok-folyadék a nyak koriil) vagy sziv-
rendellenességeket €s a magzati kromoszomavizsgalat meger6siti a TS-t. Ha a problémak sulyosak,
el6fordulhat vetélés.

Ha a diagnozis a terhesség elején kideriil, lehet, hogy a sziilék kiizdenek azzal a nagyon személyes €s
nehéz dontéssel, hogy megtartsak-e a babat. Segithet, ha beszélnek olyan csaladokkal, akiknek van TS-sel
€16 kislanyuk, olyan felnéttekkel, akik TS-sel élnek, egy gyermek-endokrinoldgussal és genetikai
tanacsado csapataval.

Csecsemokorban

A TS-sel ¢é16 lanyok nagyjabol felében a diagnozis felallitasa
sziiletéskor vagy csecsemOkorban megtorténik, altalaban azért,
mert jelen vannak a tipikus fizikai jellemzdk, mint az 6démas
végtagok (a nyirokfolyadék tultengés miatti duzzanat, kiilondsen
a kezeken és labfejeken), vagy egy olyan szivbetegség, ami a TS-
ben néha eléfordul. A gyermek orvosa ilyenkor el kell rendeljen

egy kromoszoémavizsgalatot, hogy a diagnozist igazolja, még
akkor is, ha mar végeztek egyet a baba sziiletése elott.

Gyermek- és kamaszkorban

Vannak olyan kislanyok, akik sziiletéskor nem hordozzak a TS nyilvanval¢ fizikai jegyeit és kés6bbi
gyermekkorig nem is diagnosztizaljak oket, akkor pedig azért, mert meg nem magyarazhaté modon
alacsony a testalkatuk vagy lasst a ndvekedésiik. Vannak olyan kislanyok, akik azért fordulnak orvoshoz,
mert nem indul el a serdiilésiik — vagyis, nem né melliik, vagy a mellndvekedés elindul ugyan, de nem



menstrualnak. Egy gyermek-endokrinologus vizsgalata felfedezheti a TS apro jeleit ezeken a lanyokon,
melyek az alapellatas soran esetleg nem tiintek fel senkinek.

Ha a vérmintabol készitett kromoszémavizsgalat normalis egy olyan kislany esetében, akinek a termete
megmagyarazatlan okokbol alacsony vagy késik a serdiilés, de az orvos tovabbra is TS-re gyanakszik,
akkor egy ici-pici bérdarabot eltavolitva nyerhetiink a vértdl kiilonb6z6 sejteket, melyeknek
kromoszomait meg lehet vizsgalni. Erre a vizsgalatra akkor is sziiksége lehet, ha a mozaicizmus
diagnozisat kell megerdsiteni, melynek esetén egyes sejteknek normal kromoszéomajuk van, mig
masoknak nem.

Felnottkorban

A TS-sel é16 ndk kis szamanal a serdiilés normalisan lezajlik, de valamikor az id6k soran a petefészkek
miikddése leall, a hormonok nem termelddnek és abbamarad a menstrudcioé. Ezek koziil a nék koziil
néhdnyat ndgyogyaszati vizsgalat soran diagnosztizalnak, ahova azért mentek, mert vagy abbamaradt,
vagy rendszertelenné valt a menstruacios ciklusuk, vagy problémak adddtak a teherbeeséssel. Az orvos
elrendelhet hormonteszteket, melyek utalhatnak a TS-re, de a kromoszémavizsgalat a betegség biztos
megallapitasanak egyetlen modja.

Névekedés és fejlodés

Névekedés
Mint barmely mas gyermek életében, a ndvekedéssel és fejlédéssel kapcsolatos dolgok kozponti szerepet

foglalnak el a TS-sel €16 gyermekek életében is. Ez a rész harom olya teriiletre fog ravilagitani, melyek
gyakran problémat okoznak a TS-sel €16 lanyoknak: a testalkati novekedés, a nemi fejlodés, valamint
azon készségek fejlodése, melyek elengedhetetlenck ahhoz, hogy jol teljesitsenek az iskolaban és a
kapcsolataikban.

Novekedés a TS-ben

Az alacsony testalkat a TS leggyakoribb jellemzéje. Az ezzel a szindromaval é16 kislanyok valamivel
kisebbek sziiletéskor — atlag hosszuk kevesebb, mint 47 cm, szemben a mas 0jsziilott kislanyok 51 cm-es
atlagaval — és jellemz6en elég lassan nének csecsemd- és kisgyermekkorban. Ezeknek a kislanyoknak kb.
50%-a a novekedési tablazat also 5 percentilise ala esik magassagat illetden masfél éves korara, 75%-uk
pedig 3,5 éves korara. A mozaicizmussal ¢é16 kislanyok novekedése valtozatosabb, de 2 éves korukra
koziiliik is 50% az also 5 szazalék ala esik. A ndvekedés tovabbra is lassabb marad a normalisnal egész
gyermekkorban, ezért a TS-sel €16 kislanyok és mas kislanyok kozotti magassagkiilonbség az ido
elérehaladtaval novekszik.

Sok TS-sel ¢16 kislany csontkora elmarad a koratol, ami azt jelenti, hogy a csontjuk jobban hasonlit a
fiatalabb kislanyokéhoz. A pubertas a lanyoknal altalaban akkor indul el, mikor a csontkoruk 11 év koriili.
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A n6i hormonok (6sztrogének), melyeket a petefészkek termelnek a pubertas ideje alatt (vagy amit a

gyermek tabletta, ill. egyéb formaban bevesz) gyorsitja a csontndvekedést és érést. A testi novekedés

akkor all le, mikor a csontok ndovekedési lemezei 6sszendnek 15 éves kor kornyékén. A legtobb olyan

kislany, aki semmilyen hormonkezelést nem kap, nem megy keresztiil a kamaszkori hirtelen

novekedésen, és lassan tovabb novekedhet akar a hiiszas éveiig (4. abra)

; Girls without TS
27— 2 Untreated girls with TS

m ™2 3 4 5 6 7 8 9 101 121141 1 17 1819
Age (Years)

Turner-szindroma
novekedési tabla

Noévekedési tablazatok: A
novekedési tablazatokat arra
hasznaljuk, hogy 6ssze tudjuk
hasonlitani az egyik gyermek
novekedését mas azonos kort és
nemi gyermekekével. Ez a
novekedési tablazat a Turner-
szindromaval €16 kislanyok
magassagi tartomanyat mas lanyok
magassagi tartomanyaval hasonlitja
ossze.

Egy TS-sel €16, nem-kezelt felndtt nd
atlag magassaga 142 cm, bar egyes
nok elérik a 152 cm-t. A sziilok
magassaga hatassal van a lanyuk
magassagara — az a kislany, akinek
magasak a sziilei, valoszintileg
magasabb lesz, mint az a kislany,
akinek alacsony sziilei vannak. Azok
a TS-sel €16 lanyok, akik nem kaptak
novekedési-hormon kezelést,
koriilbeliil 20 cm-rel lesznek
alacsonyabbak felnéttkorukban, mint
az a szilileik magassaga alapjan elére
megmondhato6 lett volna. Minden TS-
sel él6 kislany névekedését

pontosan kovetni kell, és rendszeresen bejel6lni a novekedési tablan.
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Novekedési-hormon kezelések

Az egyik nagy valtozas, ami a TS kezelésében bekovetkezett az elmult években, azon a sok kutatason
tanulmanyon alapul, mely az ezen kislanyok kezelésében bioszintetikus novekedési hormont (GH)
alkalmazott. Az Amerikai Etel- és Gyogyszeregészségiigyi Intézet sok més orszaghoz csatlakozva 1996-
ban jovahagyta a GH hasznalatat a TS-sel €16 kislanyok kezelésében. Azéta a novekedési-hormon a TS
standard kezelésének részévé valt. Mara tudjuk, hogy ha elég koran kezdédik a kezelés és elég sokaig
kapjak a novekedési hormont, a legtobb TS-sel €16 kislany gyorsabban n6 és akar a normal felnéttkori
magassagot (152 cm) is elérheti, habar az egyes egyének eredményei nagy valtozatossagot mutatnak. A
kutatok tovabbra is keresik a legbiztonsagosabb ¢és leghatékonyabb mddjat a novekedés és a serdiilés
tamogatasanak a TS-sel €16 kislanyok ¢életében, igy a kezelési javaslatok valtozhatnak, ahogy egyre tobbet

tudunk meg a betegségrol.

A jelenlegi iranyelvek alapjan ajanlatos az novekedési-hormon
kezelést akkor elkezdeni, amikor egy kislany magassaga az 5-0s
(magyar eldiras szerint 3-as) percentilis ala esik a szabvany
novekedési tablazatban - akar mar 2 éves korban. A TS-sel €16
kislanyoknak nagyobb mennyiség javasolt, mint a GH hidnyos
pacienseknek, és vannak orvosok, akik az adagot tovabb ndvelik, ha a
kislany novekedése lelassul (mindekdzben alaposan figyelve
barmilyen lehetséges mellékhatasra).

Androgéneket (férfi-tipusti hormonokat) normalis esetben mind
kislanyok, mind pedig kisfiuk termelnek. A kislanyokban a
mellékvesekéreg 8-9 éves kor koriil kezdi el az androgének termelését,
a petefészkek pedig tovabbi androgéneket termelnek a serdiilés ideje
alatt. Ezek az androgének egyiitt el0segitik a nemi szérzet normalis
novekedését, novelik az izommennyiséget, és hirtelen ndvekedést

okoznak. A kutatasi eredmények azt mutatjak, hogy ha kis dozisban

adagolunk androgéneket (egy oxandrolone nevil hatéanyag formajaban) a GH-val egyiitt, az ndveli a
novekedést a TS-sel €16 lanyok esetében anélkiil, hogy til sok androgén mellékhatasat okozna (mint pl. a
pattanasok vagy az arcszorzet). Altalaban androgéneket a 9 év folotti TS-sel é16 lanyoknak szoktak adni,
mert normal esetben is ilyenkor kezdenek az androgénszintek novekedni. Androgéneket nem szabad
magukban (GH nélkiil) hasznalni a TS-sel €16 lanyoknal, mert magukban nem segitik a feln6ttkori
magassagot. Eurdpaban és Magyarorszagon jelenleg ilyen készitmények nem elérhetok.

Az dsztrogének (n6i tipust hormonok) nem hatékonyak a novekedése segitésében. Ahogy egy kislany a
serdiilés foylamatanak felépitéséhez elkezd Osztrogéneket szedni, a csontkora eléreszalad €s az ora
gyorsabban ketyeg afelé az idopont felé, mikor a csontnovekedése megall. Ha egy kislany nem kezd el
magato6l serdiilni, neki és a sziileinek kell eldonteni, hogy mikor kezdje el szedni az 6sztrogént; a
dontéshez figyelembe kell venni egyrészt a még kivant testmagassag novekedést, mas részrél azonban
gondolni kell arra is, hogy a serdiilés a normalishoz kozeli id6pontban induljon el. Az atlag TS nélkiili
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lanyok mellnovekedése 10 és 11 éves koruk kozott kezdddik el, elsé menstruaciojuk pedig 12 és 13 éves
kor kozott jelentkezik, bar vannak, akiknek a mellndvekedésiik nem indul el 13,5 éves korig.

Ha a pubertas kezdetét elhalasztjuk arra az idére, mikor a legtobb lany mar befejezi, hatassal lehet egy
lany énképére, a kortarsaival vald baratsagaira és a nemi fejlodésére. Az 6sztrogén elkezdésének ideje egy
fontos dontés, és annak kiilonb6z6 szemszogeit a csaladoknak nyiltan at kell beszélnilik egymassal és
olyan szakemberekkel, akik részt vesznek a kislany ellatasaban. Nincs egyetlen olyan valasz sem, ami
mindegyik kislanyra érvényes.

A megnodvekedett felnSttkori testmagassag teriiletén a legjobb eredmény sok dologtdl fiigg:

- a TS korai diagnozisa

- jo altalanos allapot és tapanyagbevitel

- alassu novekedés pontos kezelése megfeleld dozisti novekedési-hormonnal

- egyes lanyok esetében kis-dozisu oxadrolone kezelés hozzaadasa kés6i gyermekkorban

- az Osztrogén-terapia viszonylag kései megkezdése (ezt egyenstulyban kell tartani a normalishoz
kozeli pubertaskori fejlodés fontossagaval).

Mindenfajta novekedéssel kapcsolatos kezelést gyermekendokrinologus szakembernek kell feliigyelnie,
aki szorosan koveti a kislany kezelését, hogy figyelje novekedését és ellendrizze a kezelés ritka, de
lehetséges mellékhatasait. A GH 1000-bol kevesebb, mint 2 lanyban okoz mellékhatasokat, de ezek kozt
vannak a sulyos fejfajas és hanyas, melyet az agyban megnovekedett nyomas (6déma) okoz; inzulin
rezisztencia és vércukorszint emelkedés; a gerincferdiilés sulyosbodasa; a ndvekedési lemez karosodasa a
csipOben; szemolcsok, anyajegyek gyorsabb novekedése (az utols6 harom altalaban gyors ndvekedési
szakaszokban jelentkezik).

Mas testi jellemzék

Sok szokatlan fizikai jellemz0 figyelhetdé meg a TS-sel €16 kislanyokon. El6fordul, hogy egy olyan
jellemzod, ami nagyon észrevehetd az egyik kislanyon, szinte lathatatlan a masikon. Sok kislany csak
néhannyal rendelkezik ezek koziil a jellemzok koziil, €s vannak, akiken egyaltalan nincsenek nyilvanvalo
jelek. A jellemzok kozott némelyik azért jelentkezik, mert a sziiletés eldtt €s utana is mashogy
novekednek a csontok. Alabb olvashatunk egy listat a leggyakoribb jellemzékrél, beleértve az orvosi
kifejezéseket és leirasokat:

- zOomok megjelenés

- keskeny, magas tetejli szajpadlas és stirti fogazat

- retrognathia (hatrabb helyezett also6 allkapocs)

- széles mellkas tavol all6 mellbimbdkkal, melyek befelé forduldak lehetnek (ahelyett, hogy kifelé
allnanak)

- cubitus valgus (az alkarok enyhén kifelé fordulnak)
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,rovid” gytirisujj (a gytirtisujjhoz kapcsolodo kézkozépesont rovid, nem maga az ujj), 6kolbe
szoritott kéztartasnal feltind
- pectus excavatum (tdlcsér mellkas)

Mas testi jellemzok a nyirokrendszer sziiletés el6tti alulfejlettségébdl kovetkeznek. A nyirokrendszer
olyan folyadékokat szallit vissza az erekbe, melyek beszivarogtak a szovetekbe. Ha ez a rendszer nem
miikodik megfelelden, a folyadék osszegyiilik a szovetekben; ezt a jelenséget nyirokddémanak hivjuk. Ez
a folyadék a TS-sel €16 kislanyok esetében gyakran a nyak koriil gytilik 6ssze sziiletés elott, és
befolyasolhatja a nyak és a fiilek megjelenését. Sziiletés utan gyakran marad a kezekben és a labfejekben.
Ezek koziil az egyéb jellemzok koziil talalhaté néhany alabb:

- vastag, rovid nyak, a nyak lemezszerii oldaliranyu kiszélesedése in. nyaki red6
- lendtt hatso hajvonal a nyak hatsé részén

- elallo filek

- puha, keskeny kéz- és labujjkormok, melyek folfelé allnak

Lehet, hogy ezek koziil néhany jellemzot alig lehet észrevenni, de masok miatt zavarba johet vagy
félénkké valhat egy kislany. Vannak koztiik olyanok, melyeket kezeléssel javitani lehet. Példaul, a
nyirokddéma javulhat kézi nyomodkezeléssel (masszazs, gyakorlatok, nyomoruhazat és borapolas). A
kislanyok alacsony szazaléka plasztikai miitéten esik at, hogy a nyak és a fiil megjelenésén segitsen (bar a
sebésznek tisztaban kell lennie a talzott hegképzddéssel). Egy smink- és 6ltdzék-tanacsado segithet a TS-
sel €16 iddsebb lanyoknak ¢€s felnbtteknek a legjobbat kihozni magukbol azzal, hogy a figyelmet elonyos
vonasaikra iranyitjak.

Nemi fejlodés
Nemi fejlodés a TS-ben

A nemi fejlédés hianya (mellndvekedés, nGies testalkat és menstruacio) kamaszkorban egy masik
fontos ismertetdje a TS-nek. A nemi fejlédés azért érintett, mert a petefészkek gyakran az élet korai
szakaszaban leallnak. A petefészkek két f6 funkcidja a néi nemi hormonok, az 6sztrogén és a
progeszteron termelése, valamint a petesejtek tarolasa és azok rendszeres kibocsatasa a menstruacio
beindulasat kvetden. Ha a petefészkek nem termelik ezeket a hormonokat, a nemi fejlddés nem fog
bekdvetkezni, hacsak nem potoljuk azokat gyogyszerek formajaban. A petefészkekben nincsen vagy csak
nagyon kevés petesejt tarolodik, ezért a spontan terhesség ritka és magas a bababan a genetikai problémak
kockézata. A tobbi néi reproduktiv szerv (petevezeték, méh €s a hiively vagy sziil6csatorna)
megtalalhatok és normalisan funkcionalnak.

A 45X kromoszomaju lanyok 15%-anal, valamint a mozaicizmussal €16k mintegy harmadéaban indul el
valamiféle mellfejlédés a korai tinédzser korban és néhdnyan menstrualni is elkezdenek. Ezeknek a
lanyoknak az esetében a menstruacioé tobbnyire leall a szokasosnal korabban. Valamennyi szemérem és
honalj szérzet né a 10-12 éves lanyoknal pubertas nélkiil is, hiszen a mellékvese normal mennyiségii
androgén hormont termel.
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Noi hormonokkal valo kezelés

Szerencsére a hianyzo6 n6i hormonokat lehet gydgyszeres uton potolni. Mivel azonban ez a kezelés a
csontkor elérehaladasanak felgyorsuldsat okozza, egy kislany donthet ugy is, hogy kitolja a pubertast
addig, amig meg nem kozeliti a novekedési potencialjanak végét. A legtdbb lany ugy dont, hogy az
Osztrogénkezelést 12 és 15 éves kor kozott kezdi el, amit kis dozissal inditanak, hogy beinduljon a
mellndvekedés, a méh ndvekedése és a testalkati valtozasok. Az 0sztrogén dozist lassan, 1-3 év alatt
emelik, majd ehhez attdréses vérzés megjelenése esetén adjak hozza a progeszteront, ami majd a
menstruaciot, a méhnyalkahartya vérzés formajaban torténd lelokodését biztositja.

Az 6sztrogének elengedhetetlenek az egészséges szervezetnek, és legaldbb a menopauza szokvanyos
idejéig tovabb kell 6ket szedni (kb. 50 éves korig). Az 0sztrogének segitenek csokkenteni a
szivérrendszeri betegségek és a stroke (agyvérzés) kockazatat. Azok a TS-sel €16 nok, akik kdzépkorukig
nem részesiilnek 6sztrogénpotlasban, az osteoporodzis (csontritkulas) magas kockazatanak teszik ki
magukat. Az 50 év feletti 0sztrogénpotlas lehetséges elonyei €s hatranyai jelenleg tisztazatlanok; minden
nének meg kell ezt konzultalnia orvosaval.

Azoknal a TS-sel é16 noknél, akik hormonkezelésben részesiilnek, a nemi funkciok normalisak, ezért
egészséges ¢s kielégitd szexualis életre szamithatnak. A TS-sel €16 tinédzserek és ndk ugyanazon
kockéazattal kaphatjak meg a szexualis Uton terjedd betegségeket, mint barki mas, és meg kell tanuljak,
hogyan 6vjak meg magukat az efféle kockazattol mikor szexualisan aktivva valnak.

Ahogy barmely mas hormonterdpiaban részesiilé nonek, a TS-sel ¢16 n6knek is sziikséges az éves
négyogyaszati vizsgalat és barmi szokatlan tiinetrél azonnal értesitsék négyogyaszukat.

Termékenység

Ritkan fordul eld, hogy TS-sel €16 nok kiilon gyogyszeres kezelés nélkiil teherbe esnek. Azonban a
terméketlenséggel kiizdd nék szamara elérhetd lehetéségek nagy része fennall a TS-sel é16 nék szamara is
ahhoz, hogy gyermekiik lehessen. Az drokbefogadas az egyik gyakori megoldas. Vannak olyan technikak,
melyek segitenek egy nének kihordani egy gyermeket, tobbek kozt a petesejt beiiltetés (egy masik nd
petesejtjének a petevezetékbe helyezése és ezen petesejt megtermékenyitésének kisérlete), a lombikbébi
program (megtermékenyitett petesejt beiiltetése a méhbe, in vitro fertilizacié - IVF). Ezek a technikak
alapos €s 6vatos hormon terapiaval kombinalva sok TS-sel €16 ndnek tették mar lehetévé, hogy kihordjon
és megsziiljon egy gyermeket.

A kutatok most arra a lehetdségre koncentralnak, hogy gyermekkorban nyert petesejteket vagy
petefészket tartdsitsanak, melyek segitségével a TS-sel é16 no élete kés6bbi szakaszaban sajat
petesejtjével eshetne teherbe. A TS-ben a terhesség mindig kockazatos mind az anya, mind pedig a baba
szamara, ezért a terhes n6k gondozasat jol képzett szakembernek kell iranyitania.
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Intelligencia és iskolai teljesitmény

A TS-el €16 lanyok értelmi képessége valtozatos éppugy, mint az altalanos lakossagé, és altalaban a
normalis tartomanyba esik. Vannak TS-sel €16 n6k, akik orvosok, apolok, titkarndk, 6vondk, miivészek,
iigyvédek vagy sportolok — vagy barmely mas foglakozastiak. Ugyanakkor a kutaték ugy talaltak, hogy a
TS-sel é16 kislanyoknak nagyobb eséllyel van a bizonyos tanulasi zavara, kiil6nésen a non-verbalis
teriileteken (néha ezeket nonverbalis tanulasi zavarnak, vagy NLD-nek hivjak). A gyakran megfigyelt
gyengeségek kozé tartoznak:

- nehézség a targyak egymassal kapcsolatban valo elképzelésében (vizualis-térbeli feldolgozas;
autovezetési nehézségek és rossz iranyérzek)

- nehézségek az aprobb tarsadalmi jelek, mint pl. az arckifejezések felmérésében (szocialis
észlelés)

- problémak a nonverbalis problémamegoldas terén (matematika)

- ligyetlenség (pszichomotoros problémak és rossz kéziigyesség)

Ezek a tanulasi zavarok annyira gyakoriak, hogy egyes specialistak azt javasoljak, hogy mar akar
csecsemoOkorban sziirjék dket a TS-sel é16 kislanyok esetében; masok azt javasoljak, hogy varjuk meg,
mig a probléma felmeriil, és akkor induljanak a vizsgalatok. A tanaroknak €s a sziiloknek ugyanazokkal
az elvarasokkal kell viseltetniiik a TS-sel ¢I06 kislanyok felé, mint mas gyermekek felé, mikozben éberen
figyelik a tanulasi zavarok jeleit.

A pszichologusok ugyantigy specializalédnak, mint az orvosok altalaban, ezért fontos olyan pszichologust
talalni, aki képes arra, hogy felismerje €s segitse gyermekiink kiilonleges sziikségeit. A
gyermekpszichologusok olyan gyermekekre és a csaladjukra koncentralnak, akiknek kiilonleges
betegségiik van, a neuropszicholégusok pedig olyan emberekkel dolgoznak, akik olyan betegségben
szenvednek, ami hatdssal van a tanulasi képességeikre. Egy olyan pszichologus, aki ezek koziil a teriiletek
koziil valamelyikre specializalodott, megfeleld lehet arra, hogy részt vegyen gyermekiink ellatasaban.
Kérdezziik meg gyermekiink endokrinolégusat, hogy van-e javaslata. Az interneten is talalhatunk tobb
informaciot arrél hogyan, mikor, hol és kivel érdemes gyermekiinket megvizsgaltatni a tanulasi zavarok
kiszlirésére.

Ha a tanulasi zavar jelen van, a megfeleld tanulasi tevékenységek és oktatasi stratégiak tervezhetok és
alkalmazhatok, mieldtt a kisgyermek motoros fejlédése lemarad, vagy komoly problémai lesznek az
iskolaban. Foglalkoztat6 terapia (mar kisgyermekkorban), tanulmanyi segitség (maganorak) és a
problémamegoldo-készség fejlesztése szintén segithet a TS-sel €16 lanyoknak megbirkédzni latasi-térbeli
és tanulmanyi kihivasaikkal, melyek ha jelen vannak, végig fogjak 6ket kisérni a felnéttkorig.

A jo karrier- és foglalkozas-tervezés fontos a TS-sel é16 fiatal nGknek, kiilondsen, ha tanulasi

zavarokkal kiizdenek. Szerencsére egyre tobb sikeres TS-sel €16 n6 van, akik részt vesznek tamogatoi
csoportok életében és jo példaképként szolgalhatnak a fiatalabb lanyoknak.
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Szocialis és érzelmi fejlodés

A TS-sel é16 ndket érint6 korabbi kutatasok szerint kevéssé valoszini, hogy fliggetleniil éljenek,
meghazasodjanak, és szexualisan aktivak legyenek, annak ellenére, hogy hasonld a képzettségiik és a
munkahelyi hatteriik. Ez a kutatas olyan nékkel késziilt, akiknek a csoportja nem részesiilt
hormonkezelésben és olyan tamogatasban, mely ma mar elérhetd; tehat a lanyok mai generacioja
szamara, akik jobb kezelést kapnak, ez mashogy alakulhat. Ugyanakkor ezek az eredmények arra utalnak,
hogy figyelmet kell forditanunk a szocialis és érzelmi fejlédésre mind a gyermek-, mind pedig a
kamaszkorban.

A TS-sel é16 fiatal lanyok szocialis és érzelmi fejloddsét érintd ujabb keletli kutatasok azt mutatjak, hogy
mas lanyokkal 6sszehasonlitva hajlamosabbak az éretlenebb viselkedésre, nehézségeket okoz szamukra a
koncentracio, és problémak adddnak a talzott aktivitassal — melyek koziil mindegyik hatassal lehet a mas
gyerekekkel vald kapcsolataikra. A tinédzserek hajlamosak az éretlenségre, a szorongasra, a depressziora
¢és a tarsasagtol vald visszahtizodottsagra, €s hajlamosak arra, hogy késobb kezdjék az egyiittjarast és a
szexualis kapcsolatokat, a hazassagot is beleértve.

Ha a teljes gyermekkorban tamogatjuk a fiiggetlenségiiket, valamint ha odafigyeliink a karrier- és
hivatastervezésre a tini évek alatt, segiteni fog a TS-sel é16 lanyoknak tobb szakma koziil valasztani €s
javitani felnottkori életmindségiiket. Sokat segit ezeknek a problémaknak a kezelésében a mas
csaladokkal vald kapcsolattartas egy tamogatdi csoporton keresztiil; tovabba talalhatunk Gtleteket a
»Szocialis és érzelmi tdmogatas™ cimi részben is arra, hogy hogyan tamogassuk az egészséges belsd
novekedést és a szocialis készségek fejlodését a gyermekkorban.

Egészséggel kapcsolatos egyéb kérdések

Sok olyan egészségiigyi probléma és kérdés van, ami a TS-sel é16 lanyok esetében gyakrabban meriil fel,
mint mas gyerekek esetében, tehat dont6é fontossagl, hogy ezek a kislanyok jo egészségiigyi ellatasban
részesiiljenek egy olyan orvostol, aki tisztaban van a betegségiikkel, mint pl. egy gyermekendokrinologus.
Egyes orszagokban 1éteznek TS klinikak, és specialistak csoportjai dolgoznak azon, hogy betdltsék a TS-
sel €16 kislanyok és csaladjaik sziikségleteit. Ilyen sajnos jelenleg nincs Magyarorszagon.

Az alabb felsorolt betegségek kiillonbozo stlyossaggal fordulnak eld, ezért egyes lanyokat komolyabban,
masokat enyhébben érinthetnek, megint masokat pedig egyaltalan nem. Ezek koziil az allapotok koziil sok
kezelheté vagy kontrolalhato kezeléssel, némelyik pedig megeldzhetd. Ezt a hosszu listat a teljesség
kedvéért adjuk kozre. Egyetlen olyan kislany sincs, aki mindegyik problémaval kiizdene. Kislanyunk
orvosa van a legalkalmasabb arra, hogy a kezelésével kapcsolatos konkrét kérdésekre valaszoljon.
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Sziv és érrendszer

A TS-sel ¢16 kislanyok mintegy 30%-a sziiletik a szivszerkezetet érinté problémaval. A leggyakoribb
problémak a kétagu aorta billentyli (annak a billenty{inek, amelyen keresztiil a vér kidramlik a szivbol az
aortaba normalisan harom billentyiije van, de ebben az esetben csak kettd) és az aortasziikiilet (a {6 {itéér,
amely a szivet elhagyja). Bar ezeket a betegségeket gyakran mar sziiletéskor vagy korai gyermekkorban
diagnosztizaljak, minden TS-sel é16 lanynak és nének, kortdl fiiggetleniil alapos kivizsgalason kellene
atesnie. Tovabba sziikséges szivultrahang vagy sziv MRI vizsgalat, esetleges szivproblémak
felismeréséhez a TS diagnosztizalasa utan azonnal, valamint a korai kamaszkorban (12-15 éves kor
kozott) és felndttkorban harom-6t évente. Ha barmilyen problémat talaltak, a gyermeket folyamatos
ellendrzése alatt kell tartsa egy gyermekkardiologus (szivspecialista). Egyes esetekben a problémat miitéti
uton kell helyreallitani, mas esetekben lehetséges, hogy a kardiologus csak fokozottan figyeli a
gyermeket.

A TS-sel jaro egy masik gyakori probléma a magas vérnyomas. Néha sziv- vagy veseprobléma
kovetkezménye, de néha nem dertil ki, mi okozza. A magas vérnyomas megjelenhet a kés6 gyermekkorig
vagy felndttkorban is és rosszabbodhat tlstllyal és korral. A TS-sel €16 n6k rendszeresen kell
ellendrizzék a vérnyomasukat és kovetniiik kell orvosuk tanacsat, melynek része lehet diéta, testedzés és
gyogyszeres kezelés is.

Egy masik szivprobléma lehet az aortagyok tagulas (az aorta megnagyobbodésa annal a pontnal, ahol
elhagyja a szivet, gyakran 0sszefiiggésben annak gyengeségével). Ez ugyan egy ritka betegség, de az
eredménye kétségbeejtd lehet. Ennek a gyenge érfalnak a rétegei elvalhatnak egymastol (disszekcid) vagy
szétrobbanhatnak (repedés). Ez bels6 vérzést, sokkot vagy akar halalt is okozhat, ha nem ismerik fel és
kezelik idoben. Ennek a veszélye kamaszkorban és felnbttkorban a legnagyobb, és olyan nékben is
eléfordulhat, akiknek addig nem voltak sziv- vagy vérnyomasproblémaik (bar ezek a faktorok novelik a
veszélyt). Minden TS-sel é16 nagyobb lanynak és ndnek — és csaladjuknak - meg kell értenie, hogy az
erds mellkasi fajdalom, akkor is, ha nem tart sokdig, ennek a rendkiviil veszélyes problémanak lehet a
jele. Ilyenkor azonnal orvoshoz kell fordulni, hogy kizarhat6 legyen a f6iit6ér szétnyilasa. Ez a betegség
ritka, és nem sziikséges abban a félelemben ¢éIni, hogy meg fog jelenni — egyszeriien tudataban kell lenni a
lehetdségnek, hogy ha mégis eléfordulna, pontosan diagnosztizalni €s gyorsan kezelni lehessen.

Vesék

A TS-sel sziileté gyermekek mintegy 25-40%-nal el6fordul vesebetegség. Egyes esetekben a vesék
szokatlan formajuak (patkd alakuak), vagy szokatlan helyen vannak; masokban a vesék bels6 szerkezete
érintett (a dupla vizeletgy(ijt6 rendszer a leggyakoribb). El6fordulhat, hogy ezek az allapotok semmilyen
hatassal nincsenek egy lany egészségére, de ndvelhetik a hugyuti fertézések veszélyét, okozhatnak magas
vérnyomast vagy egyéb veseproblémakat. Ezért minden TS-sel é16 lany veséit meg kell vizsgalni
ultrahanggal kdzvetlen azutan, hogy diagnosztizaltak a betegséget. Ha barmi szokatlant talalnak, akkor
gyermek nefrologusnak (vesespecialista) kell kivizsgalnia, és sziikség esetén kezelnie.
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Fiil és hallas

A fiilgyulladasok és a hallascsokkenés gyakoriak a TS esetében: egy 4 és 15 éves kor kozti TS-sel é16
lanyokat érint6 tanulmanyban 57%-nak voltak dobhartya problémai és 43%-nak hallascsokkenése. A
kozépfiilben és az Eustach-kiirt (az a csd, amely 6sszekoti a kozépfiilet a torok hatsé részével)
szerkezetében bekovetkezett valtozasok tehetdk valosziniileg feleldssé a kozépfiil rossz folyadék-
elvezetésért és szell6zésért, valamint a bacilusok kdnnyebb aramlasaért a torok és fiil kozott, melyek mind
hozzajarulnak a gyakori kdzépfiil gyulladasokhoz (otitis media) és fiilfolyasért, kiillondsen a korai
gyermekkorban. A kdzépfiilben pang6 folyadék hallasvesztést okoz, hiszen a hang nem tud a folyadékkal
telt fiilon keresztiil kozlekedni. A kozépfiilgyulladasokat azonnal antibiotikummal kell kezelni. A fiiltubus
beépitése atgondolandd abban az esetben, ha a kozépfiilben 1évé folyadék pangasa tobb mint 3 honapja
hallascsokkenést okoz. A fiilbe épitett csé elvezeti a folyadékot a kozEépfiilbal és helyreallitja a hallast,
csokkenti a fiilgyulladasok szamat és segit megelézni az olyan komplikaciokat, mint a kronikus
kozépfiilgyulladas (cholesteatoma) €s a csecsnyulvany gyulladas (mastoiditis). A feldagadt orrmandulak
elzarhatjak az Eustach-kiirtot, ezzel a kozépfiilben folyadék felgyiilemlését és 1€gzési nehézségeket
okozva, tehat lehet, hogy ki kell venni azokat (adenoidectomia).

A hallascsokkenés egy masik formaja — érzdidegi hallascsokkenés — is gyakori a TS esetében. Ez a fajta
hallascsokkenés a belsofiil funkcidjaval fligg 6ssze, ahol a hanghullamok okozta rezgések athelyezédnek
az idegimpulzusokra, melyek az agyba mennek. A fent emlitett tanulmanyban a lanyok 58%-anak
érzo6idegi hallascsokkenése is volt. Ez a fajta hallaskarosulas korai gyermekkorban jelentkezik, és tigy
tiinik, az idével romlik; annyira, hogy a negyvenes éveikben jaré TS-sel €16 nék mintegy 90%-a kiizd
valamilyen szint{i hallasveszteséggel, és tobb mint 25%-uknak van sziiksége valamilyen hallassegitdre.

A fiil- és hallasproblémak magas aranya miatt és amiatt, hogy milyen hatassal lehetnek egy ember
¢életmindségére (beleértve a beszédiiket is), minden TS-sel é16 embernek rendszeresen kell a hallasat és
a kozépfiilfunkcioit ellendrizni egész életén keresztiil. Az is nagyon fontos, hogy a TS-sel é16 lanyok és
noék vigyazzanak a hallasukra és elkeriiljék a hangos zajokat, valamint hangos kornyezetben hordjanak
fiilvédot.

Szem és latas

Tobb olyan szembetegség is van, ami gyakoribb a TS esetében, mint az altalanos népességben. Ezek
kozott van a kancsalsag, amblyopia (,,lusta szem” tompa latassal), ptosis (csiingd szemhéj), és
congenitalis glaukoma (velesziiletett nagyobb belsé nyomas a szemben). Ezek koziil a kancsalsag a
leggyakoribb, a TS-sel é16 lanyok mintegy harmadat érinti. Altalaban hat honapos és hét éves kor kozt
valik nyilvanvalova. Ha nincs kezelve azonnal specialis szemiiveggel vagy miitéti iton, csokkenni fog a
latas a kancsalitd szem(ek)ben az érintett lanyok 30-50%-anal. A TS-sel éI6 lanyok latasat minden
altalanos orvosi vizsgalat soran meg kell vizsgalnia a gyermekorvosnak, és 2 éves korban
szemészorvosnak is, a késObbiekben pedig sziikség esetén.
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Csontok és fogak

A TS-sel é16 lanyok zomdknek tlinhetnek, mert aranylag széles valluk és medencéjiik van; gyakran nagy a
keziik és labuk is. A TS-sel é16 csecsemdknek magasabb a kockazatuk a velesziiletett csipdficamra (ami
az idésebb néknél ndveli a kronikus csipbiziileti gyulladas kockazatat). A TS-sel €16 lanyok mintegy
10%-4anal alakul ki gerincferdiilés (scoliosis) a korai gyermekkorban vagy kamaszkorban. A
gerincferdiilésre akkor is fény deriilhet, mikor hirtelen névekedés kovetkezik be a ndvekedési-hormon
kezelés soran, illetve ilyenkor rosszabbodhat. A gyermek-endokrinoldgus a rendszeres klinikai vizsgalat
soran ellenérizni fogja ezeknek az allapotoknak a jelenlétét, és sziikség esetén be fogja utalni a kislanyt a
megfeleld szakrendelésre.

Az oszteopordzis (csontritkulas) és a torések gyakoribbak a TS-sel é16 n6knél, mint mas nék esetében, de
ez javulhat azoknak a lanyoknak az esetében, akik kapnak gyermekkorban névekedési hormont, elkezdik
az Osztrogén-terapiat a korai kamaszkorban és rendszeresen szednek

Osztrogént felndttkorban.

A TS-sel ¢é16 lanyoknak lehet nagyon siirii a fogsora a kicsi és hatra lejtd
alsé allkapocs és a keskeny, magas szajpadlas miatt. Fogaiknak lehetnek

sekély gyokerei, ami a gyokérfelszivodas veszélyének teszi ki dket. A jo
fogorvosi ellatas és a fogszabalyzo orvoshoz valo korai beutalas - 8 és
10 éves kor kozott - lehetéséget ad majd a fogszabalyzasi eljarasok és a
hormonkezelések 6sszehangolasara.

Immunrendszer

A TS-sel é16 lanyok és n6k mintegy 10-30%-anal alakul ki hypotireosis
(pajzsmirigy alulmiikodés), amit altalaban egy autoimmun betegség valt
ki (a szervezet a sajat pajzsmirigy sejtjeire ugy reagal, mintha idegen
testek lennének és megprobalja azokat elpusztitani; néha ezt Hashimoto-

thyreoditisnek hivjak). A hypotireosis veszélye a korral egyiitt nd. A
hypotireosis tiinetei (melyek tobbek kozt a székrekedés, faradékonysag, szaraz bor és hizas) gyakran
finomak, aprok, ezért a pajzsmirigy-miikodést a TS diagnozisakor meg kell vizsgalni és aztan egy vagy
két évente élethosszig kovetni kell. A hypotireosis gyogyszeresen jol kezelhetd.

A TS-sel €16 lanyoknal, ugy tlinik, nagyobb a kockazata egyéb immunproblémak kialakulasanak is,
ilyenek tobbek kozt a lisztérzékenység (glutén érzékenység), a gyulladasos bélbetegség €s a fiatalkori
reumatikus iziileti gyulladas. Ha egy lanynak emésztési vagy iziileti problémai vannak, azonnal meg kell
vizsgaltatni az orvosaval, aki sziikség esetén be tudja utalni szakrendelésre. A kezelésnek része lehet az
étrendvaltozas (a bélproblémak esetén) és gyogyszeres kezelés.
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A megemelkedett majenzim koncentraciot a TS-sel €16 nék akar 30%-anal is feljegyzik; ennek altalaban
semmi koze a majmiikodés zavarahoz. Egyes ndk esetében autoimmunnak tiinik, masoknal a talsullyal
fligg Gssze.

Anyagcsere

A TS-sel é16 lanyok és n6k magasabb rizikoval esnek bele a néha a ,,metabolikus szindromanak™ is
nevezett tiinet-egylittesbe. Ezek tobbek kdzott: magas vérnyomas; a lipidek abnormalis értékei a vérben
(mint pl. a koleszterin); nem inzulinfiiggé diabétesz (felndttkori vagy 2-es szamu cukorbetegség);
kovérség; megnovekedett inzulin kibocsatas; és megnovekedett hiigysav kibocsatas (a koszvénnyel
Osszefiiggésben). Ezek koziil a betegségek koziil sok vezethet sziv-érrendszeri betegségekhez, ezért
ezeknek a problémaknak az alapos figyelése és azonnali kezelése (ha megjelennek) egész életen keresztiil
sziikséges.

A TS-ben gyakori probléma az elhizas, kiilonosen a kamasz- és feln6ttkorban. Egy alacsony emberen
nagyon észrevehetd a sulyfelesleg és ezért masok csufolhatjak a kislanyt, ami pedig rossz énképhez vezet.
A kovérséget a magas vérnyomassal és a 2-es szamu diabétesszel hozzak osszefliggésbe, és mivel a TS-
sel €16 kislanyban normalis testsullyal is nagyobb kockazattal alakulnak ki ezeket a betegségek, fontos az
egészséges testsuly fenntartasa.

A megfeleld étrend és a rendszeres mozgas, testedzés ugyanugy kulcsfontossagt a teststly
kontrolalasaban a TS esetén, mint barki masban. Gyermekiink orvosa vagy apoloja javasolhat egészséges
étrendet és edzésprogramot, vagy beutalhat egy dietetikushoz tanacsadasra. Ha kicsi még a lanyunk,
segitsiink neki jo étkezési és testmozgasi szokasokat kialakitani mar kora gyermekkorban — sokkal
konnyebb vékonynak maradni, mint lefogyni.

Bor

A TS-sel é16 lanyok és n6k sokkal hajlamosabbak masoknal a tilzott hegszovet termelésre (hypertrophias
hegek vagy keloidok) — még az olyan egyszer(i sebek is, mint a fiillyukasztas €s az anyajegy eltavolitas
vastag szovetekkel hegedhetnek. A sebésznek €s a csaladnak ezt at kell egytitt gondolniuk barmiféle
miitét elott, beleértve a megvastagodott nyaki bor latvanyanak javitasara vagy az elallo flilek igazitasara
szolgalo plasztikai mitétet.

A joindulati anyajegyek gyakoriak a TS-ben és néhet mind a méretiik, mind pedig a szamuk a
gyermekkor soran, kiilondsen a novekedési-hormon kezelés idején és a kamaszkorban. Habar ugy tlinik,
ez nem ndveli a borrak veszélyét, minden anyajegyen figyelni kell a valtozasokat és borgyogyasznak meg
kell vizsgalnia, ha gyanusnak tiinnek. Minden gyermek hasznaljon napvédo tejet, hogy csokkentse a
borrak veszélyét.
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A hemangiéomak (joindulatu vérér daganat az ijonnan kialakult erekben) gyakoribbak a TS-sel €16 lanyok
esetében, mint mas gyerekeknél. Ezek megjelenhetnek a boron anyajegyként (majfolt, vagy ,,malna” folt),
vagy bels6 szerveken, mint pl. a beleken, ahol szétdurranhatnak és vérzést okozhatnak. Ha a TS-sel é16
lany vérszegény, vagy a széklete friss vért vagy kavézacc szeri vért tartalmaz, meg kell vizsgalni, hogy
nincs-¢ hemangiomaja.

Szocialis és érzelmi tamogatas
Altalanos problémak

Feln6ni barmely gyereknek nehéz lehet, és lehetséges, hogy annak a gyermeknek, aki magassagat vagy
kinézetét tekintve mas, tobb kihivassal kell szembenéznie, mint a tobbieknek. A TS-sel é16 lanyok
feszenghetnek vagy zavarban lehetnek az allapotuk miatt, aminek lehet alacsony onértékelés a
kovetkezménye. A sziilok, testvérek és rokonok szerepe fontos abban, hogy segitsenek a TS-sel €16
kislanynak erds identitas-tudatot kialakitani. A sziil6k lehetnek dithdsek, csalodottak, vagy érezhetnek
lelkiismeret furdalast, mikor megtudjak, hogy a gyermekiiknek génbetegsége van. Lehet, hogy finoman
visszahuzodnak téle, vagy tilsagosan védik és elzarjak a kiilvilagtol. Ezek normalis emberi reakciok és
varhato részei az alkalmazkodasi folyamatnak, ami a gyermek és betegsége elfogadasahoz vezet.

Kapcsolat mas olyan sziil6kkel, akik hasonlé problémakkal kiizdottek nagyon nagy segitség lehet
abban a nehéz id6szakban, ami a diagnoézis utan kovetkezik. A legfontosabb, amit a sziil6k
gyermekeikért (és sajat magukért!) tenni tudnak az, hogy elfogadjak, és ugy szeretik 6ket, ahogy vannak;
felismerik er0sségeiket és a benniik rejlo lehetdségeket, és tamogatjak dket abban, hogy kialakitsak
fliggetlenségiiket €s erds én-identitasukat.

Egészségiigyi problémak

A gyermek orvosa vagy apoloja el kell lassa a csaladot a TS minden aspektusaval kapcsolatos
informacioval vagy kozvetleniil, vagy azaltal, hogy segitenek a csaladnak jo informacioforrasokat talalni.
A tanulasi folyamat honapok és évek alatt fog végbemenni, ahogy a kiilonb6z6 gondok és sziikségletek
sorban el6jonnek a csecsemdkor, gyermekkor, kamaszkor és felnéttkor alatt. Az egészségiigyi ellaté
személyzetnek és a sziil6knek nyiltnak és 6szintének kell lennie a kislannyal, és bele kell vonjak 6t a
betegségére és annak kezelésére vonatkoz6 megbeszélésekbe. Ez kiilondsen fontossa valik, ahogy a leany
néni kezd és eljon az id6, amikor a nemi érésével €s a novekedésével kapcsolatos dontéseket kell
meghozni.

A sziiléknek, a TS-sel €16 id6sebb lanyoknak és ndknek lehetséges, hogy olyan egészségiigyi

személyzettel lesz majd esetenként — néha még siirgdsségi helyzetben is - dolga, akiknek a TS-sel és az
azzal jar6 egészségiigyi rizikokkal kapcsolatos ismeretei végesek. Batorsagra és magabiztossagra lehet
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ahhoz sziikség, hogy az ember (meg)kovetelje, hogy az adott egészségiigyi alkalmazott konzultaljon egy
olyan orvossal, aki tobbet tud a TS-rél, vagy meghallgassa a jol értesiilt sziilot vagy TS-sel €16 beteget.
El6fordulhatnak olyan esetek, mikor az embernek sziiksége lesz az effajta hatarozottsagra.

Erre egy tragikus példa a kozelmultbol az az eset, amikor egy TS-sel €16 fiatal né a 20-as évei kdozepén
meghalt aortafal szétvalasban. Nagyon erés mellkasi fajdalmat érzett, bement az ambulanciara, de ott
senki nem tudta, hogy a fajdalom hatterében az 6 esetében allhataortafal-szétvalas. Mikor a fajdalma
enyhiilt, hazakiildték anélkiil, hogy elvégezték volna a megfeleld vizsgalatot. Nem sokkal azutan, hogy
elhagyta a korhazat meghalt. Lehetséges, hogy a halala elkeriilhetd lett volna, ha 6 maga tud errdl a
rizikofaktorrol és elmondja az orvosoknak. Az ehhez hasonl6 tragédiak elkeriilhetéek lesznek a jovében,
ha a csaladok és az egészségiigyi személyzet is egyre jobban informalt lesz a TS-sel kapcsolatban.

A ndvekedéssel kapcsolatos kérdések

Habar a novekedési hormonnal val6 kezelés valtozast hozott sok TS-sel é16 lany novekedésében, az
alacsony testalkat tovabbra is adhat okot aggodalomra egy olyan tarsadalomban, ahol nagy hangsulyt
fektetnek a magassagra és ahol a még egy kicsit alacsony testalkat is lehet hatranyos. A csalad, baratok és
tanarok is kezelhetik az alacsony gyermeket sokkal inkdbb a magassaga, mint a kora szerint, és ez
tamogathatja az éretlen magatartast. Segithet, ha megbeszéljiik ezt a tendenciat a baratokkal és a
tanarokkal.

fme néhany 6tlet, hogy hogyan tehetjiik egy alacsony gyermek életét konnyebbé és hogyan segithetjiik 6t
az onallosodasban:

- Tegylik az otthoni kdrnyezetet a lehetd legkényelmesebbé a gyermek szamara. Tegyiik
alacsonyabbra a tiikroket és a szekrény-akasztokat és legyenek a hazban mindenhol stabil
fellépok.

- Tanitsuk meg gyermekiinket arra, hogyan tud a nem-otthoni fizikai kérnyezettel megbirkozni.
Jatsszunk el olyan helyzeteket az otthoni kdrnyezet biztonsagaban, amilyenekben kényelmetleniil
érzi magat nyilvanos helyen, és segitsiik 6t kiilonb6z6 modjait megtalalni annak, hogyan
kezelheti az adott helyzetet.

- Segitsiink gyermekiinknek elsajatitani a szocialis készségeket. Az olyan egyszerii dolgok, mint
ételt rendelni egy étteremben vagy segitséget kérni egy aruhazban is félelemkeltéek lehetnek
szamara, ha nem egészen biztos benne, hogyan kell csinalni. Gyakorolhatja ezeket a készségeket
otthon és megfigyelhet mas gyerekeket és felndtteket is, hogy 6k hogyan viselkednek
ugyanezekben a helyzetekben.

- Adjunk felelésséget gyermekiinknek otthon. A TS-sel €16 kislanyokat nem szabad a méretiik vagy
a betegségiik miatt felmenteni a hazimunka vagy egyéb otthoni teendok alol. Egy fellépé (samli)
vagy karhosszabbité a legtobb feladatot elérhetové teszi.

- A gyermekiinknek kora, nem pedig mérete szerint kell 61tdzkddnie. Lehet, hogy ehhez at kell
szabnunk ruhakat vagy meg kell tanulnunk varrni. Azok a stilusok, amelyek kiemelik a mellet és
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elviszik a tekintetet a derékrol és a nyakrol (mint a rakott szoknya vagy a hercegnd stilust ruhak),
allhatnak a legjobban a nagyobb lanyoknak.

Batoritsuk gyermekiinket, hogy fejlesszen ki, tanuljon meg olyan készségeket, melyek segitenek a
sokféle mas gyermekkel vald tarsasagi beszélgetésekben. Sok olyan tevékenység van, ami segit a
gyerekeknek specialis készségek elsajatitasaban és annak megtanulasaban, hogy hogyan kell
masokkal jatszani vagy egyiitt dolgozni — a zene, szinjatszas, tanc, éneklés, a cserkészet és a sport
csak néhany ezek koziil.

Néhany lany esetében problémak meriilhetnek fel a névekedési hormon injekcidk koriil. A GH
kezeléssel kapcsolatos stressz kezelésérdl kaphatunk tanacsokat azokban az anyagokban,
melyeket a névekedési hormont forgalmazé cégek adnak ki.

Tarsasagi kérdések

Azok a nonverbalis tanulasi nehézségek, melyek sok TS-sel €16 lanyt érintenek, hatassal lehetnek a

szocialis fejlodésiikre és a masokkal valo kapcsolatukra. Vannak olyan lanyok koztiik, akiknek gondot

okoz az arckifejezések ,,0lvasasa” és megértése, vagy mas tarsadalmi jelek, mint pl. a testbeszéd, érintés

vagy a hangszin értelmezése. Konnyen érezhetik magukat tulterhelve egy 11j helyzet altal és gondot

okozhat a sajat és masok érzéseinek beazonositasa. Lehet, hogy nem veszik észre, hogy a viselkedésiik

milyen hatassal van masokra, és idonként viselkedhetnek bantéan anélkiil, hogy akarnanak. A sziilok és

tanarok sokféleképp segithetnek ezeknek a kislanyoknak szocialis készségeik csiszolasaban:

Segitsiink gyermekiinknek beazonositani és megnevezni a sajat érzéseit: ,,Bevagtad az ajtot és a
foldre dobtad a hatizsakod. Mit érzel beliil? Mérges vagy éppen?”

Azonositsuk be sajat érzéseinket mikdzben azok keletkeznek a gyermekiinkkel valo interakciod
kozben, és segitsiink neki megtanulni az arckifejezések és hangszinek jelentését. ,,Boldog vagyok
épp. Latod, mosolygok, a hangom magas és éneklo, és a testem laza.”

Batoritsuk 6t a korabeli gyerekekkel valo tarsasagi érintkezésre mar kiskorban. Adjunk titmutatast
a jaték ,,szabalyair6l” — megosztjuk a jatékokat masokkal, felvaltva joviink egymas utan, stb.
Beszélgessiink gyermekiinkkel a tarsasagi tavolsagrol (milyen messze allunk egymastol, mikor
beszélgetiink), a szemkontaktusrdl (mit jelent valakinek a szemébe nézni) és arrdl, hogy a mosoly
és a dicséret, bok milyen hatassal van az emberi kapcsolatokra.

Segitsiink gyermekiinknek megérteni, hogy viselkedése milyen hatassal van masokra — ,,Amikor
folalltal és elmentél onnan anélkiil, hogy barmit is mondtal volna, Bori azt hitte, haragszol ra.
Legkodzelebb mondd meg neki, miért mész el. Akkor meg fogja érteni és nem fog megbantodni.”
Batoritsuk gyermekiinket arra, hogy gyakoroljon vagy jatsszon el bizonyos tarsasagi helyzeteket
otthon — példaul mit kell csinalni vagy mondani, mikor egy uj gyerekkel vagy felnottel
talalkozunk, vagy hogyan rendeljlink egy étteremben. Segitsiik 6t abban, hogyan iiltetheti at
ezeket a szovegeket j helyzetekre.

Tanitsunk gyermekiinknek fesziiltség- és stresszkezelési modszereket — példaul csukja be a
szemét, lazitsa el a testét és vegyen néhanyszor mély levegot. Sok olyan stresszkezelési technika
van, ami ugyanolyan jol miikodik gyerekeknek, mint felnétteknek — keressiink ezekrdl anyagot a
helyi konyvtarban vagy kérjiink orvosunktol javaslatokat.
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A szexualitas és termékenységi kérdések
Sok (talan a legtobb!) sziil6 legalabb egy kicsit kényelmetleniil érzi

magat, mikor a szexualitasrol és a szaporodasrol beszélget a gyerekeivel.
Azonban a szexualitds minden aspektusardl — a fiuk és a lanyok kozotti
kiilonbségek, a lanyok kozotti kiilonbségek, a pubertasban fellépd
normalis valtozasok, hogyan lesznek a kisbabak, hogyan mutatjak ki a
felnottek szeretetiiket tiszteletteljes modon — beszélgetni még sokkal
fontosabb, mikor a nemi fejlédésre hatassal van egy betegség. Sok
hasznos konyvet talalhatunk arrél, hogyan beszélgessiink gyermekiinkkel
a szexualitasrol és a szaporodasrol.

A babazas sok kislany életében fontos id6szak és lehetGséget ad a
sziil6knek, hogy bevezessék, elfogadtassak a gondolatot mar lanyuk

kisgyermekkoraban, hogy tobb mint egy mdédja van az anyava
valasnak. Ahogy nagyobb lesz, a TS-sel €16 lany mar inkabb a nemiségével és a fitikkal vald kapcsolata
miatt fog aggodni. Erdsitsiik 6t meg abban, hogy 6 a sz6 minden értelmében nd, és egészséges, normalis
kapcsolatra szamithat az ellenkez6 nemmel. Ugyanazokat az érzéseket €s ugyanazt a zavarodottsagot
fogja megtapasztalni, mint minden mas tini lany, ami része a felnétté valasnak. Lehet, hogy szeretne majd
randizni fiukkal, de félni fog, mert ,,masnak” latja magat, mint a tobbi lany. Dontéseket kell majd hoznia,
hogy hogyan, mikor ¢€s kivel szeretne beszélni a betegségérol. Elfogadni a terméketlenség tényét és azt,
milyen kihivasokkal kell majd szembenéznie, ha gyerekeket szeretne, nehéz lehet egy TS-sel €16 fiatal
nének — és lehet, hogy a partnerének is.

Egy sziilvel, orvossal vagy olyan felndttel valo beszélgetés, akiben bizik, segithet a tinédzsernek vagy
fiatal ndnek, hogy jobban érezze magat a bérében, és hogy a szamara legjobb dontéseket hozza meg
ezekkel a dolgokkal kapcsolatban. A szakszerii lelki tanacsadas vagy mas TS-sel é16 lanyokkal vagy
noékkel vald beszélgetés gyakran nagyon hasznos.

Oktatasi és karrier kérdések

A sziiléknek és a TS-sel ¢16 lanyoknak és ndknek jol informaltnak kell lenniiik a tanulasi nehézségekkel
kapcsolatban, melyek a TS-sel jarnak, mert sok lanyt érint, még akkor is, ha enyhén. Ezek a problémak
megzavarhatjak az iskolai teljesitményt és korlatozhatjak a palyavalasztast, ha nem ismerik fel és kezelik
azokat idében. Nem tlinnek el id6vel, ezért a korai felismerés és a veliik valé megkiizdéshez sziikséges
készségek elsajatitasa nagyon fontos. A palyavalasztasi tanacsadast és az elkdltozésre vald felkészitést
(autdvezetés, pénziigyek kezelése, idébeosztas, stb.) mar joval id6 elott meg kell kezdeni.
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ime néhany 6tlet, ami segithet lanyunknak megkiizdeni a tanulasi stilusaval kapcsolatos kihivasokkal (sok
mas gyermekre is vonatkoznak!):

- Batoritsuk a személyes felelosségvallalast az iskolai szekrényével, a szobajaval, fiizeteivel, stb.
kapcsolatban. Segitsiink neki kifejleszteni konkrét, kifejezett ritualékat a dolgok rendezéséhez (a
tanartol kapott értesitések mindig ebbe a fiizetzsebbe mennek; az ebédet mindig a szekrényed
fols6 polcara rakjuk; az ékszereidet erre a polcra kell rakni, stb.). Az emlékezteto jelzések és
kiirasok segithetnek.

- Gondja lehet azzal, ha varatlan valtozas all be a megszokott rutinba. Figyelmeztessiik koran és
irjuk kortl jol érthetéen szdmara, hogy mi fog torténni; vegyiik at vele 1€pésrdl 1épésre, hogy mit
kell majd csinalnia és szervezziik meg, hogy vele legyen egy baratja, ha lehetséges.

- Segitsiink neki az irdasztala, a szekrénye, a hatizsakja, szobaja heti takaritasaban és
rendszerezésében (idovel egyre kevésbé, ahogy megtanulja majd maganak megcsinalni).

- Tanitsuk meg hataridénaploba lejegyezni az iskolai feladatait és szinkodolt mappakban tartani a
hazi feladatokat és dolgozatokat.

- Adjunk jol érthetd, tiszta utmutatast a feladatok és a hazi feladat elvégzésére: prioritasok
felallitasa, a feladat 1épésekre bontasa, idobeosztas és terv készitése, az elvarratlan szalak
elvarrasa.

- A kézzel valo jegyzetelés problémat jelenthet. Ha az, esetleg megoldhat6 diktafonnal, a tanar
vazlatanak elkérésével, az osztalytarsak jegyzeteinek lemasolasaval, vagy szovegszerkeszto
hasznalataval ora alatt.

- Tanitsunk meg neki szerkezeteket és mintakat a kiilonb6z6 feladatokhoz — olvasénaplokhoz,
tollbamondashoz, stb.

- Edzziik gyermekiinket arra, hogyan ismerheti fel a hasonlosagokat €s kiilonbségeket a feladatok
kozott, hogyan talaljon jeleket egy 1j feladatban, melyek egy korabbi feladatra utalnak és hogyan
alkalmazzon kiilonféle stratégiakat a feladatokban 1év6 kiilonbségekkel valoé nehézségek
lekiizdésében (altalanositas, aztan alkalmazas). ,,Ez a feladat miben hasonlit az el6z6h6z?
Segitene, ha hasonlé vazlatot hasznalnal, vagy ujat kell irnod?”

- Segitsiink neki beazonositani az dsszefiiggéseket a részek, az egész €s a kategoriak, alkategoriak
kozott, valamint a koztiik 1évo kapcesolatot.

Osszefoglalas

Az elmult két évtized soran a TS-sel €16 lanyok és ndk kilatasai jelentdsen javultak. A betegség genetikai
alapjainak és annak fizikai, pszichologiai, érzelmi, szocialis és intellektualis aspektusainak kutatasa a
betegség nagyobb megértését eredményezi, valamint 0j lehetéségeket a TS-sel €16 lanyok és ndk
egészséges novekedésének és fejlodésének eldsegitésében. A jo gyogyszeres és pszichologiai kezelés, a
csalad és baratok tamogatasa mellett egy TS-sel €16 kislany egészséges és teljes értékii élet elé nézhet!
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Szojegyzék

Androgének — olyan hormonok, melyek a him nemi jellegzetességeket alakitjak ki. A férfiakban a
herékben és a mellékvesekéregben termelddnek; a ndkben kisebb mennyiséget termelnek a petefészkek és
a mellékvesekéreg,

Autoszoma — az X ¢és Y kromoszomaktol eltéré kromoszomak; az emberi sejtek 22 par autoszoémat €s egy
par nemi kromoszomat tartalmaznak.

Gének — az oroklés egységei, melyek a DNS-t tartalmazzak; meghatarozzak azokat a tulajdonsagokat,
melyeket a sziilok a gyerekeknek tovabbadnak; a szaporodast és a sejtmiikddést is szabalyozzak.

Gonad — nemi szervek; a petefészkek ¢s a méh a ndkben, herék, mellékherék, prosztata a férfiakban.
Gyermekendokrinologus — a gyermekek ndvekedési és hormonbetegségeinek specialistaja.

Hormonok — testszerte talalhato, mirigyek termelte vegytiletek, melyeket ezek a véraramba bocsatanak; a
hormonok ,,inditanak be” sok életbevagdan fontos folyamatot — névekedés, pubertas, szaporodas,
emésztés, onvédelem.

Ivarsejtek — himivarsejtek (spermium) a férfiakban és petesejtek (oocyta) a nékben.

Kromoszomak — palcika alaku szerkezetek a sejtmagban (a sejt iranyitd kozpontjaban); tartalmaznak
DNS nevii egységeket, amiket géneknek hivunk.

Kromoszémavizsgalat — a kromoszomak laboratoriumi vizsgalata.

Menstruacié, menstruacios ciklus — a n6i szaporodasi ciklus, mely a pubertaskor kezd6dik; magaban
foglalja azt a folyamatot, melynek soran a méhnyalkahartya a méh belsé falara tapad, mely nyalkahartya
lelokddik (menstrudcios vérzés) ha a megtermékenyiilés nem kdvetkezik be.

Mozaicizmus — a genetikaban olyan sejtek jelenlétét jelenti, melyek kiillonbozé 6sszetételli
kromoszomakat tartalmaznak (két vagy tobb sejtsort vagy populaciot) egy emberben; normalis esetben az
ember minden kromoszémaja ugyanazt a kromoszoma készletet tartalmazza.

Nemi kromoszémak — azok a kromoszomak (X és Y), melyek az egyed nemét meghatarozzak.
Novekedési hormon — az agyalapi mirigy altal termelt hormon; kulcsszerepet jatszik a testmagassag
kialakitasaban.

Osztrogén — olyan hormon, mely a ndi nemi jellemzdk kifejloddésétjegyeket alakitja ki stimulaljak és a

noéi szaporodasi ciklust iranyitja; a ndkben a petefészkek termelik; férfiakban kis mennyiséget termelnek a
zsirszovetek.
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Petefészkek —az alhasban elhelyezkedd ndi ivarszervek a méh két oldalan; ezekben talalhatoak a
petesejtek és olyan hormonokat termelnek, melyek a nemi fejlédést és szaporodast irdnyitjak.

Pubertas — kamaszkor (serdiilés). Az az életszakasz, melynek soran az ivarszervek elkezdik miikddésiiket
¢és a nemi jellegek elkezdenek kialakulni.

Sejt — az €16 szervezetek alapegysége; ebben talalhatd a kromoszémanak nevezett genetikai anyag.

Szindréma — olyan jel és tiinetcsoport, melyek ha egytittesen fordulnak eld, valoszintisithetden
ugyanabbol az okbol eredeztethetdek €s egy hattérben allo betegségre utalnak.

Fuggelék

Alabb talalhato egy egészségiigyi ellen6rzd lista a TS-sel é16 lanyok és ndk szamara. Mindenkit, akit TS-
sel diagnosztizalnak, azonnal endokrinolégushoz kell utalni (vagy mas TS specialistahoz) és meg kell
kapnia az alabb felsorolt vizsgalatok eredményeit. Eletbevagoan fontos ezek koziil az 6sszes rendszert
megvizsgalni, és megkeresni minden olyan betegséget, mely hatassal lehet az egyén egészségére,
valamint megalapozni az alapvetd vizsgalatokat a jovobeli
elemzésekhez.

Gyermekiink endokrinologusa adhatja a legjobb valaszokat
gyermekiinkkel és a megfeleld vizsgalatokkal kapcsolatban, és 6
tudja a legjobban, hova kell gyermekiinket tovabb utalni egyéb
szolgaltatasok és tamogatas végett.

A diagnoéziskor (barmely korban)

Teljes kivizsgalas (beleértve a magassagot, sulyt, pulzust,
vérnyomast és nyirokddéma megfigyelését).

Tanulasi zavarok felmérése; szocialis készségek és viselkedés felmérése, az iskolai/munkahelyi
teljesitmény és csaladi funkciok vizsgalata.

Kapcsolat felvétele tamogatdi csoporttal.
Vérvizsgalat a pajzsmirigymiikdésellendrzéshez
Hallasvizsgalat (szakember altal)

Veseultrahang és vizeletvizsgalat

Teljes korti kardioldgiai vizsgalat, a szivultrahangot is beleértve
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Minden (legalabb évenkeénti) vizsgalat alkalmaval

Fizikalis vizsgalat, beleértve a magassagot, sulyt, pulzust, vérnyomast, szivvizsgalatot és a nyirokddéma
megfigyelését.

Fokozottan figyelni kell:
- Csip6ficam: csecsemdkorban
- Filgyulladas (otitis media): csecsemodkortol egész gyermekkorban
- Kancsalsag: 4 honapos kortdl 5 éves korig
- Gerincferdiilés (scoliosis) és gerincgorbiilet (kyphosis): 4 éves kortol a novekedés lezarulasaig
- Pajzsmirigymiikddés: 4 éves kortol élethosszig, pajzsmirigy-miikodési vizsgalatot is beleértve
- Szemdlcsok: késé gyermekkortol élethosszig
- Pubertaskor késése: 10 éves kortol

Az egyetemi/szakmai/munkahelyi tervekkel és szexualitassal kapcsolatos tanacsadas: korai kamaszkortol
felnéttkorig

Evente

Pajzsmirigymiikddés: 4 éves kortol

3-5 évente

Hallasvizsgalat: a diagnoézistdl kezdve
Szivultrahang 12 éves kor koriil kell megkezdeni, és rendszeresen ismételni
Csontstirliség: 15 éves kor koriil kell megkezdeni

A gyermekkor konkrét idopontjaiban

Szemvizsgalat gyermekszemész altal: 2 éves kor koriil
Fogszabalyzo6 szakorvosi vizsgalat: 8 éves kor koriil

VIZSGALATI ELLENORZO LISTA

A kovetkez6 vizsgalatokat el lehet végezni korabban és
gyakrabban is az ajanlottnal, ha sziikséges. Ezek a rutin
egészségligyi ellatason feliili vizsgalatok (mint példaul az
olom sziirés gyermekkorban vagy a méhnyakszaj vizsgalat
és mammografia a felndtteknél).
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VIZSGALATI ELLENORZO LISTA

A diagnozis
felallitasakor

Minden orvosi vizsgalat soran,
legalabb évente

Evente

Minden 3-5
évben

Bizonyos
életkorban

Teljes kort kivizsgalas
(beleértve a magassagot,
sulyt, pulzust, a
nyirokddéma
imegallapitasat)

X

X

Tanulasi zavarok
jelenlétének felmérése;
tarsadalmi készségek és
csaladi szerepek felmérése;
kapcsolat felvétele
tamogatd csoporttal

A kovetkezOk alapos
kivizsgalasa:

Csipdficam

IKancsalsag
[Fiilgyulladas/folyadék a
flilben

Gerincferdiilés vagy ferde
hat

Anyajegyek

Serdiilokori fejlodés

X

Amennyiben a
kornak
megfeleld

X

Csecsemdkorban
4 honapos ¢€s 5 éves kor kozott.
Csecsemokorban/gyermekkorban

4 éves kortdl, amig a ndvekedés
lezarul
Gyermekkortdl
10 éves kortol

IHallasvizsgalat
(szakember altal)

\Veseultrahang és
vizeletvizsgalat

Szemvizsgalat (szemész
altal)

2 éves
korban

IPajzsmirigy mikodés
vizsgalat

X
A rendszeres
vizsgalatokat 4
éves kor koriil
kell elkezdeni

IFogszabalyzas mérlegelése

8 éves
korban

Tanacsadas a kovetkezo
teriileteken: szexualitas
kérdései, iskolai és karrier
tervezés

X
10 éves kor koriil kell megkezdeni

IKardiologiai vizsgalat;
szivultrahang

X
A rendszeres
vizsgalatokat 12
éves korban kell
elkezdeni

Csontsliriiség vizsgalat

X
15 éves korban
kell elkezdeni

\Vérvizsgalat: maj és
vesefunkciok, éhgyomri

lipid értékek, vércukorszint

X
18 éves korban
kell elkezdeni
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