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- A Stanford Egyetem docense
- A Turner-szindromasok ,baratja”. 2009 6ta az USA Turner-szindroma konferen-
ciainak egyik elbéadoja.

* Ez az el6adds 2015-ben, az USA TS konferencidjdn (Kansas City, MO) hangzott el.
Az irdsban Gsszefoglalt vazlata alapjan a magyar forditds a TSSUS engedélyével késziilt.

Tanulas és viselkedés TS-ben:
Mit tudunk?
Merre haladunk tovabb?

Gyors genetikai attekintés — genetikai alapok:

- Tipikus fejl6dés: 46,XX kromoszéma
- Turner-szindroma (TS): egy X kromoszdéma részlegesen vagy teljesen hianyzik

F6ként a kognitiv fejlédésrél lesz szé: amit tudunk az agyrél TS-ben, valamint hogy ez hogyan
kapcsolddik specialisan a tanulashoz és viselkedéshez.

A Turner-szindroma viszonylag gyakori, és sokszor nem eléggé hangsulyos. Sokkal tobb
figyelmet kellene szdnni ra, hiszen nagyon sok nét befolyasol, gyakorisaga kb. 1:2000.

Mi torténik a fejlédés soran, miutan megtudod, hogy egy kromoszéma hianyzik?
2 f6 tedria koré csoportosulnak a kutatasok:

1. Altaldban: a hormonokra fékuszal (amelyek az X kromoszéma miatti killénbségekkel
kapcsolatosak — 6sztrogén és androgén).

2. Vagy: a direkt genetikai hatdsokat vizsgdlja (az X kromoszoéman lévé gének, gén-
expresszio) + a kevésbé direkt mechanizmusokat (epigenetika).

(Kordbbi id6szakban a figyelem f6ként az 1-re iranyult.)

Az (j technoldgidk utat nyitnak ahhoz, hogy a 2-ra tudjunk fékuszdlni. J6 reménységlink
lehet, hogy az elkovetkez6 10 évben sokkal jobban megérthetjik, hogy maga az X
kromoszéma hogyan vesz részt ebben az egész folyamatban.

Néhany megfigyelés TS-rél a tanulassal és viselkedéssel kapcsolatban:

1. Altalanossagban nincs hatasa a teljes 1Q-ra — kb. azonos az atlagpopulécidéval.
Az 1Q-n belil is elktlonithetiink: verbdlis és non-verbalis 1Q-t (vagy képességeket).



1/a) Verbalis 1Q (vagy képességek) nem érintettek, vagy akar magasabb szintliek is
lehetnek.

(pl: - értelmetlen szavak kiolvasdsa — hiperlexia,

vagy: - nem hétkoznapi (szofisztikdlt) szavak az aktiv szdokészletiikben)

1/b) Nem-verbalis 1Q elvalik a kontroll csoporttdl (tipikusan fejl6dé lanyoktdl).

- Atipikusan fejl6d6 lanyoké nagyon hasonld a verbdlis IQ-hoz, kb.110-120.

- A TS lanyoké a mi vizsgdlatainkban, akiknek az 6sszesitett 1Q-ja nem volt
érintett, non-verbdlis 1Q tekintetében az 4atlagosnadl alacsonyabb
tartomany felé hajlanak.

Ezt hivjuk VIQ (verbalis 1Q) és PIQ (performilis - teljesitmény 1Q) szétvalasnak.

Ez a jelenség eléggé kdvetkezetesen kirajzolddik, nem csupdn a mi vizsgdlatainkban.

A legtobb ember szdmdra a non-verbalis IQ nem jelent sokat.

Ahogyan a kilénb6z8 agyi rendszereink egylttm(ikddnek, és befolyasoljak a teljesitményt;
ezt mérjlik, mégpedig azért, mert azt varjuk, hogy valamit elmond arrél, hogyan m(ikédik az
agyunk.

Néhany funkcio, amirdl azt gondoljuk, hogy TS-ben érintett lehet:

Kivitelez6/végrehajté — az egyik legkifinomultabb funkcié (tervezés, rendszerezés
vagy szervezés, figyelem, sok-feladat, mintak felismerése).
(F6leg a prefrontadlis kéreg irdnyitja; az embereké joval nagyobb barmely allaténdl.)

Vizualis-térbeli készségek — észlelés, vizualizacié, matematika, irdanyérzék vagy
tdjékozddas... (térbeli tajékozddd képesség)

Végll egy teriilet, amelyet mostandban vizsgdlnak, és még nincs sok bizonyiték vagy
irodalom réla: Szocialis kognicié (megismerés) és viselkedés

Néhany aspektus (néz6pont, szempont):

1. Eszlelés — vizualis térbeli készségek és kivitelez6/végrehajté funkcié

F1: A lanyok feladata az, hogy mdsoljanak le eqgy megadott dbrdt (ardnyok, alak, méret,
részletek...) — teljesitésénél nem mérik az id6t.

A TS lanyok altaldnossagban jél megtalaltak az alakzatot, de az ardnyok, részletek,
méretek nagyon kilonboz6ek lehettek.

Vizudlis-térbeli készségek

- Gyakran nagy szerepet jatszanak a matematikdaban, kiilonésen a mértanban.
Sok térbeli kapcsolat van a matematikaban (mennyiségek becslése, melyik a tobb
pl. méret vagy siriség alapjan...)

- Szocidlis, tdrsas szempont: pl. arckifejezések dekonstrukcidja (részleteire
bontas és a részletek beazonositasa, felismerése) - az arc kilonb6zé részeinek



megfigyelése — informacié a szemek, orr, szdj...korlli rdncokbdl, egyiittesen
jellemz6ek az adott érzelemre: félelem, 6rom....

Egy igen kovetkezetesen megjelend tanulsag a TS vizsgalatokban, hogy TS-ben
nagyon egyedi mddon befolyasolt annak kifejezett beazonositasa, hogy ha valaki
fél, vagy az arckifejezése félelmet mutat.

Ennek megvan a maga biolégiai oka, amely azonban nagyon komplikalt.

3. F2 (20 perccel késébb)
Most a ldnyok feladata az, hogy rajzoljdk le a kordbbi alakzatot pusztdn emlékezetbdl.

Ekkor a munkamemoriaval dolgozunk, interakcidban a vizualis térbeli készségekkel
és a kivitelez6?/végrehajté miikodéssel.

Hogyan hivnak el6 valamit 20 perccel kés6ébb, egy komplex dbrat, és azt a sok
részletet hogyan elevenitik fel.
Ez nekiink is nagyon nehéz feladat!

- Tipikusan fejl6dé lany: sokkal kevesebb részlet a rajzaikon.
Ez bizonyos ralatast enged a folyamatokra: a figyelmuk f6ként a nagy képre
irdnyul — ezt hivjuk globalis vagy konfigurdlis feldolgozasi folyamatnak.
Féleg az alakzatra emlékszik.

- TS lany: arra utald jelek, hogy sokkal inkabb részletekre iranyulé feldolgozasi
folyamat zajlik.
Mindez arra utalhat, hogy milyenek igazan a kilonbségek a vizudlis térbeli készségekkel

tarsult kivitelezési mikodés koré csoportosuld szervezési és tervezési stilusokban.

Azonban ezek egy 'teszt kdrnyezet’ eredményei.

Mi tehat a jelent6sége mindennek a valds vilagban?

(F6leg a gyermekek életében tekintve.)

Tehat, talan lefordithaté igy:
Nagyobb az el6forduldsa a tanuldsi nehézségeknek.

= Megfigyelhet6 egy szignifikdns (jelentds) névekedés a diszkalkulia teriletén
(matematikai részképesség probléma); az egész populacidban is.

A problémadaknak nagy részét az képezi, hogy a matematikai vizsgalatoknal idére
kell dolgozni — ezért valdszinlileg az ok inkdbb a feldolgozasi folyamatban
keresendd, mint magaban a matematikdban vagy szdmtanban.

A valés életben ez egy nagyon fontos informdcid, azonban ha csak a szdmokat
nézziik, tényleg ugy tlnik, hogy novekedett a matematikai tanuladsi zavarok
aranya.

= Az ADHD aranydnak novekedését is magdba foglalja.



Ma erre fogunk fdkuszalni. Az ADHD-t, mint modellt haszndlva megprdébaljuk megérteni,
hogy ezek a kutatasi eredmények hogyan reprezentalédnak (képvisel6dnek) a valés életben,
mindazok, amiket lattok az iskoldban, a lanyaitok éltében, vagy amikor olyan emberekkel
beszélgettek, akiknek fogalma sincs a TS-rél.

» A legfrissebb tanulmany a TS-es lanyok vagy n6k alap-képességeit illet6en:

Egyiptomban készilt 2 éve, amikor is az osszes nemzeti kdrhazra kiterjesztették a
vizsgalatokat, hogy megprobaljak megtudni, mik azok a legfébb teriiletek, amelyek érintik a
TS-es lanyokat és ndket.

= Avizsgaléddsaik eredményeit kiilonb6z6 kategdridkra bontottdk fel.
A kategdria, amelyre szeretném a figyelmet irdnyitani, a pszicholdgiai kategdria.

Azt talaltak, hogy: - a tanuldsi nehézségek tendenciaja 17%,
- a viselkedési és érzelmi problémaké pedig 19% .

= A tanuldsi nehézségek az USA-ban atlag 5-8% koril fordulnak elé.

Ha ezeket az adatokat egyltt nézzik, akkor azt mondhatjuk, hogy ha TS-ed van, akkor
becslések szerint kb. 2-3x nagyobb a valészinlsége, hogy tanuldsi nehézségeid lesznek.

Ez igen jelent6s novekedésnek mondhatd. Tehat olyan dolog, amit tudnotok kell, ha
biztositani akarjatok, hogy gyermekeitek az iskoldban is a szlikségeiknek megfeleld, elérhetd,
lehet6 legjobb oktatdst kapjak.

» Van egy szakadas a kozott,
- amit a kutatasokbdl tudunk a TS-rél,
- és amit az iskoldban és klinikumban kommunikalnak, és amelyek ezen
kiilonboz6ségek egyes terlileteirél szarmazd megfigyeléseken alapszanak.

Ezért most az ADHD-t lesz a modell.
(De ezt lefordithatjatok a vizualis térbeli képességekre, vagy mas teriiletekre is.)

1. ADHD (Attention Deficit Hyperactivity Disorder) - nevezik ADD-nek is.
Hiperaktivitas és figyelemzavar /vagy masképpen Figyelemhidanyos hiperaktivitas
betegség,
- egy pszichiatriai diagndzis.

Semmilyen teszt nem mutatja ki: sem MRI, sem vérvétel; semmi.

Egy diagndzis, ami pusztdn a viselkedésen alapszik. Megfigyelik, hogy egy gyerek vagy
egy személy hogyan viselkedik egy bizonyos id6 alatt, és megmondjak, hogy az kielégiti-e
az ADHD kritériumait vagy nem.

Ez kiilonosen nehéz akkor, amikor egy olyan helyzetbél jossz, hogy te pontosan tudod,
mi is van veled — sokszor Ugy érzi az ember, hogy: ,Miért tesznek bele engem ebbe a



skatulyaba, amikor én tudom, hogy valéjaban ez sokkal inkdbb a TS-hez kapcsolédik...”
Es ez egyike a kihivasoknak, amelyekkel mint egy csoportnak, szembe kell nézniink.

2. Erdekes, hogy az ADHD-val kapcsolatban van egy specidlis kiilénbség, a nemek
kozotti  kulonbség: a  fitknal sokkal valdszinibb az ADHD diagndzisa.
Az atlag kb. 8%, azonban a lanyok esetében ez 5% korili, mig a fiuknal 11-13%-t
jeleznek.

3. FGbb tiinetek:

ElsG terllet: FIGYELEM ZAVAR - mennyire vonhato el a figyelmed /
mennyire vagy figyelmetlen
Masodik terllet: ahhoz kapcsolédik, hogy mennyire vagy impulziv /
mennyire vagy hiperaktiv

Tipikus mddja, ahogyan ez megfigyelhetd: mennyi ideig vagy képes igazdn odafigyelni
a részletekre, tartani a figyelmedet egy feladaton vagy egy jatékon egy bizonyos
idészak alatt; mennyire jol figyelsz egy beszélgetésben, kovetsz tobblépéses
utasitasokat, szervezési tevékenységeket; gyakran vagy-e kelletlen vagy a
viselkedésed nem helyénvald, amikor egy bizonyos feladat jelent6s eréfeszitést
igényel egy adott id6szak alatt; elhagysz dolgokat vagy feledékeny vagy a hétkoznapi
élet soran.

4. Ismételten, ez egy viselkedési diagnozis.

Az egyik dolog, ami érdekes, hogy az ADHD aranya szignifikdnsan (jelentdsen)
megnovekedett sok genetikai szindrémaban, nem csak TS-ben, ahol a legljabb beszamoldk
24%-t jeleztek.

Ez azt jelenti, hogy ha valakinek van egy genetikai szindrémaja, akkor ADHD-ja is
van? Nem feltétlentl! Ezek mind kilonb6z6 folyamatok, és emlékezni kell arra is, hogy
mindezeknek a betegségeknek a specifikus jegyei is kilonbozéek. Tehat ami az egyik
allapotban torténik, az nem feltétlenul torténik TS-ben is.

Azonban 3ltaldnossagban, ha kilénb6z6 allapotokat jobban megértiink, akkor a mlkodési
hibakat is jobban megérthetjlik, és ez segithet, hogy a terapidban is el6bbre jussunk.

» Itt most egy nagy irdnyvaltas kovetkezik, és az agyi képalkotd vizsgalatokat fogjuk
érinteni egy kicsit.

Egyik dolog, ami nagyon érdekel benniinket, az, hogy mit tud ‘'elmondani’ nekiink az agy,
kiilonésen azokkal Osszefliggésekben, amelyekrél eddig szé volt. Mit mond a TS-rél
viselkedés tekintetében?

Kil6nb6z6 technikak vannak a vizsgalatara:



- meg lehet nézni az agy kilénb6z6 teriileteinek a méretét,
- egy bizonyos technikaval nyomon lehet kdvetni, hogy az agy kiilonb6z6 részei milyen
kapcsolatban vannak.

Ami érdekes, hogy a kivitelezé funkciokban vagy az ADHD-ban szerepet jatszd és érintett
terliletek elég jelent6s része atfedést mutat azokkal az agyteriiletekkel, amelyekrdl tudjunk,
hogy a TS-ben érintettek (pl. azok a teriiletek, amelyekrél ugy tudjuk, hogy a vizudlis térbeli
készségek vagy kulonb6z6 szervezd, rendszerezdé funkciok mikodésében nagy szerepet
jatszanak).

» Volt egy 5 évig tarté TS kutatasunk, ami mar lezarult és ki lett értékelve. Ebbe sok csalad
a TSSUS-n keresztil jott.

Ez egy specidlisan pubertas el6tti vizsgalati csoport volt, tehat kb. 4-12 éves korig. A végére
osszesen kb. 130 gyermek vett részt benne, ezek a TS-es és a tipikusan fejl6dé kontroll
csoport tagjai egyittesen. A mi specidlis TS csoportunkban mindenki X monoszémias volt
(az a kariotipus, amelyben csak egy X kromoszéma van, tehat a 45X). Egyik gyermek sem volt
még Osztrogén hormonpotld terapian vagy érte el a pubertast a kutatas kezdetén.

Ennek a tanulmanynak bizonyos viselkedésbeli értékelése, amely betekintést enged némely,
fentebb emlitett dologba:

Alapvet6éen megnéztik a viselkedésbeli statuszokat figyelem és impulzivitas
tekintetében.

Ebben a fazisban 49 lany volt a TS-es (kozel 50) csoportban és 37-en a masik
csoportban. A kapott eredményeket azutdn 6sszehasonlitottuk a nemzeti normativ
populdcios értékekkel. Osszevetettilk az ADHD értékeket is, mert prébaljuk minél
jobban megérteni, hogyan is néznek kis a kivitelez6 m(ikodési zavarok TS-ben és
mindezek hogyan fliggnek 6ssze mas dolgokkal, mint pl. az ADHD-val.

Tehat a kutatasaink legf6bb eredményei: a kézel 50 Ianybdl (49) kb. 25-en olyan
pontértékeket mutattak, amelyek alapjan rizikocsoportnak tekintendéek. Ez azt jelenti,
hogy naluk megmutatkoznak valamilyen jelei annak, hogy ADHD-szer(i tiineteik lennének.
(Ezt kovet6en statisztikai fogalmakat emlit az el6add, 1 és 2 standard deviacidt, és ennek %-os
jelentéseit...)

Mindez a vizsgdlat sziil6i kérdGiveken alapult. A szll6k pontoztdk a gyermekeik viselkedését
olyan szempontok alapjan, mint impulzivitas, figyelem, és mas hasonlé dolgok.

A kapott, fent emlitett érték valdjaban igen magas, és eléggé konzisztens mas kordbbi - a
figyelem, mint viselkedési probléma terlletén végzett - vizsgalatok eredményeivel.



Grafikusan d&brazolva azt lattak, hogy kb. a TS csoport fele ugyanazon a savon belil
helyezkedett el, mint a tipikusan fejl6dé lanyok, a masik része pedig ugy tlinik, kivil esett ezen
a terileten. Azt is 1atni lehet, hogy a hiperaktivitas dbrajaban is van 2 kiemelkedd csucs.

Mindez bizonyara valami olyasmiként értelmezhetd, hogy vagy van ez a problémad vagy nincs.
Tehat a TS lanyok egy részének egyaltalan nincsen semmi ezekbdl a jellegzetességekbdl, és van
egy masik, elég jelentGs részik, akiknél megjelennek ezek a tiinetek valamilyen mértékben.
Mads abrazolasban pedig azt lehet latni, hogy egy széles sav van, amelybe a TS-es lanyok egy jo
része is belesik, tehat atfedésben van a tipikusan fejl6dé lanyok figyelmi eredményeivel, egy
masik jelentGs része pedig atfedésben van az ADHD csoporttal.

Tehdt, az egyik kévetkeztetés, amire jutottunk:
A TS-es lanyok egy csoportja tendenciat mutat figyelmi és hiperaktivitdsi problémadkra.
Es ez a tendencia kapcsolodik ahhoz, amirél mdr kordbban beszéltiink: a kivitelezési
funkciok problémdjahoz.

Mindezek azon felll vannak, amit varhatunk a mar emlitett verbdlis tanuldsi zavarok és
vizudlis térbeli készségek problémaibol addan.

A kihivds tehat valdjdban az, hogyan tudjuk felismerni azokat a gyerekeket, akik beleesnek
abba a kategériaba, hogy a TS-iik van és még ADHD-szer{ mintdzatot is mutatnak; és hogy
biztosak lehessiink benne, hogy a megfelel6 mddon kezelik 6ket.

Ez egy tdrva-nyitva all6 irdny e kutatasi terlileten, igazdn meglatni, hogyan lehet
felhasznalni ezeket az informacidkat oly mdédon, hogy az valdban segitségére tudjon lenni az
embereknek a mindennapi életben.

Az egyik dolog tehdat, amin a fentiek alapjan egy TS-es személy vagy csaldd igazan

elgondolkodhat, hogy klinikai felmérést készittessen, ha ugy érzi, hogy ezeknek a tlineteknek
egy része megvan nala.
Es az esetek nagy részében ez kapcsolatban van az iskoldval, mert ott nagyon jelentds
szerepe van annak, hogyan mérik fel a tanuldsi képességeket vagy a figyelmi és viselkedési
problémakat, s hogyan csapddik le mindez az iskoldkban. Es ez igazi kihivast jelenthet sok
csalad szamra, ahol gyakran ti vagytok valdjdban az oktatdk, vagy ti sokkal jobban tudjatok,
mi torténik TS-ben, mint a tandr, vagy a képességeket felmérd személy. S6t, idénként még
akar az orvosaitok egy része sem biztos, hogy igazdn képben van ezek tekintetében.

Tobb mds diagndzis is kapcsolddhat a TS-hez, legyen az tanulasi zavarok, ADHD, nem-
verbalis tanulasi zavar, vagy akar még szorongasi zavarok is.

Ismételten emliteném:
Nem szeretném, ha ugy mennétek el innen, hogy azt gondoljatok: ,Oh, igen, a TS azt
jelenti, hogy egyiitt jdrnak vele ezek a madsik diagndzisok is, ez az 0sszes
rendellenesség...” — mert nem ez a helyzet!




Ugy kellene inkdbb gondolkodni a TS-rél, hogy megvannak a maga TS specifikus trendjei
(iranyvonalai). Azonban ezek valamilyen mddon atfedésben lehetnek mas allapotoknak
bizonyos jellegzetességeivel. Az oka pedig, amiért ezeket érdemes figyelemmel kisérni, az,
hogy sokszor azokrdl az allapotokrdél sokkal tobb adat all rendelkezésre a terapia
terliletében; vagy stratégidk, hogyan lehet kezelni azokat. Hasznos lehet ezekbdl az
informaciékbdl kdlcsondzni annak jobb megértése érdekében, hogy mit lehet tenni TS-ben.

Ezeknek a stratégidknak egy része olyan, mint a korai felismerés, csalddi tandcsadds és
Utmutatds, a viselkedési problémadk terdpids kezelése, ,szocidlis készségek” csoportok, és
néha gydgyszeres kezelés is, valamint optimdlis oktatdsi kérnyezetbe helyezés — ez nagyon
fontos.

(Ugy gondolom, hogy nagyon sokszor a csoportok hatasa kiegészitheti az otthoni megkozelitéseket,
és a sziikségeknek megfeleld iskolai hozzaallassal igazan mikoddképes tud lenni.)

Eddig sok sz6 esett a gyerekekrdl,
most érinteném a felnétteket is.

Nem szeretnék egy teljesen zord képet festeni azzal, hogy arrdl beszélek: oh, nagyobb az
el6forduldsi potencidlja az ADHD-nak, nagyobb az el6fordulasi potencidlja a tanulasi
zavaroknak...

Tudjuk, hogy a tanulmanyok gyakran egy bizonyos korcsoportra iranyulnak. Tehat a fentiek
olyan eredmények, amelyek az iskolds korosztdlyra vagy fiatal TS-es személyekre
vonatkoznak. Azonban nagyon kevés tanulmany van, amelyik a teljes élettartamot lefedné.
Ma nagyon kevés hosszu tavu tanulmany létezik, amelyik tovabbkévetné a TS-es gyerekeket
a feln6tté valdsuk egész utjan. Ezért igazdn csak kovetkeztetni tudunk arra, mi torténik
valéjaban a gyerekekkel, akiket kutatdsainkban latunk, az alapjan, hogy megnézziik, hogyan
alakul a TS-es n6k élete feln6tt korukban.

» Mégis, van néhany Aaltalanos eredmény, amelyekbdl lehet kovetkeztetéseket levonni.
Hallhattatok a NIH (National Institutes of Health — USA Nemzeti Egészségligyi Intézet)
tanulmanyokrél, amelyeket Carolyn Bondy vezetett. Bar 6 mar visszavonult a NIH-t6l, tehat
jelenleg nem vezet ilyen tanulmanyokat, azonban tavaly vagy két éve kozzétették az
eredményeiket, melyek nagyon batoritdak.

Mintegy 240 TS-es n6 szerepelt a tanulmdanyban, és lényegében mindenkit belevettek,

III

mondvan: , Ha TS-ed van, gyere, vegyél részt benne



Az eredmények igazan nagyon batoritdak:

Annak ellenére, hogy err6l a sok lehetséges tanuldsi kihivasrdl beszéltem a gyermekek
életében, ha megnézziik a kimenetelt a feln6tt TS-es nék esetében, akkor azt talaljuk,
hogy 6k erésen felette teljesitenek az atlag populdcidnak.

Lathatjuk, hogy az USA atlaghoz képest nagyjabol milyen a szdzalékos megoszlasa
azoknak a TS-es néknek, akik a tanulmdanyban szerepelnek:
e A C.B. NIH tanulmanydban részt vevé TS-es n6k kozil csak 1% koéruli az a
csoport, akik a kozépiskolanal alacsonyabb végzettséget szereztek.
o Kb. 30% kozépiskolat végzett
e Nagyjabdl 64% fejezett be fGiskolat vagy egyetemet
e kb. 6% még tovabb képezte magat

Ezzel ellentétben:
o 50%-a az atlag populacidnak (népességnek) kozépiskolat végzett
o éskb.27% fejezett be fiskolat vagy egyetemet.

Igaz, kicsit trikkos, amikor ilyen jellegli tanulmdanyokat készitenek, hogy a résztvevék
biztosan a TS-es nék jo széles mintajat adjdk, és mindenki képviselve legyen a TS
népességbdl.

De még akkor is (ha ez nem mindig sikeriil maradéktalanul), az eredmény, hogy 3x nagyobb a
valészinlisége annak, hogy fels6foku végzettségik lesz, ugy gondolom, olyan dolog, amire
figyelmet kell forditani.

Valami torténik, ami segiti a TS-es néket abban, hogy kompenzaljdk a tényt, hogy ezekkel a
potencidlis problémakkal rendelkeznek. Ez olyan dolog, amelyrdl igazan gondolkodnunk.

- Vannak, akiknek ismerds az a fogalom, hogy ,imprinting”. Ha egy X kromoszémad van,
akkor az szdrmazhat az édesanyadtdl vagy az édesapadtdl is.
Megnézték azt, hogy az X kromoszoma eredetének van-e hatasa arra, hogy végezetiil
hogyan alakulnak ezek a nehézségek, és azt talaltak, hogy nincs! Nincs a végzettségre,
nincs a foglalkoztatdsra, vagy arra sem, hogy milyen aranyban hazasodnak meg.

- Erdekes médon, azt a széles kérd felmérést is elvégezték, hogy megvizsgéltak, végiil
milyen jellegli munkateriileteken dolgoznak a TS-es nok? Azt taldltak, hogy a TS-es
nék nagyobb szdzalékban kerliltek a k6zosségi vagy szocidlis szolgalatokba, vagy a jogi
terlletre, valamint nagyobb volt azoknak a szdzaléka is, akik egészségligyben vagy az
azt tamogaté munkakorokben dolgoztak. Es jelentésen alacsonyabb szamban
képviselték magukat a TS-es nék az élelmiszergyartassal kapcsolatos, ill. az irodai és
adminisztraciods terileteken.

Milyen konkluziét tudunk mindebbdl levezetni? Nem teljesen vildgos. Eléggé
képlékeny. Nem feltétlenil jelent barmit.



Az egyik dolog, amit taldn ki lehet olvasni ezekbél az, hogy bizonyos munkdak, amelyek
talan er@sebb kivitelezési m(ikodésbeli készségeket igényelnek, azt jelezhetik, hogy
vannak olyanok, akikre a fenti problémak feln6ttkorig hatdssal vannak, ezért 6k kisebb
valészinlséggel dolgoznak ilyen munkaterileteken.

Azonban mindez egyaltalan nem olyasmi, amit igazdn altaldnossagban mondhatunk el.

» Vannak olyan orszagok, pl. Dania, Norvégia... ahol vannak ezek a csodalatra mélté
betegadat rogzit6 rendszerek, és ismerik a diagndzisodat, valamint sziletéstdl kezdve
nyomon kovetnek mindent az egészségeddel kapcsolatban; az egész orszagra kiterjed6en.

Ok is megnézték, hogyan alakul a TS-es nék élete, és nagyon hasonlé dolgokat talaltak, mint
Carolyn Bondy.

Tehdt a legfébb iizenet mindebbél a kbvetkezo:
Valami torténik a fejlédés sordn. Amikor gyermek vagy, lehetnek problémadid a
figyelemmel, tanuldssal kapcsolatban, de ha megnézziik a felnéttkori adatokat, akkor
az egy teljesen mads képet fest elénk. Nem igazan vannak pontos adataink a tanuldsi
vagy figyelemi kiilonb6z6ségekrél a felnéttek kozott, de ha megnézziik a felnétt TS-es
nék életének alakulasat, igazan nagyon jol boldogulnak. S6t, ha lehet mondani, még
jobban is, mint a n6k dtlagosan az USA népességben.

Amit latunk tehat, hogy van egyfajta diszkrepancia (eltérés) a kdzott, ami a gyermekkorban
és a felnottkorban torténik veletek, és ez egy olyan jelenség, amit igazan probalunk egy kicsit
jobban megérteni. Valami olyan dolog ez, ami az iskolan kiviil torténik? Vagy megvannak a
kompenzalasi stratégiak? Lehet, hogy ez az a tény, mely szerint az iskolai kérnyezetben olyan
nagyon kozponti kérdés a tanulds és kognicid, mig ezek a dolgok kevesebb jelentGséggel
birnak egy munkahelyen? Talan mdasfajta képességek azok, amik fontosak? Vagy valahogy
utoléritek magatokat, ahogyan id6sebbek lesztek? Valami ilyesmit latunk az altalunk hasznalt
szdmos adat alapjan; hogy talan annak vagyunk a tanui, hogy mindig egy icipicit, hajszalnyival
hatrébb vagytok, de egy ponton utoléritek a tobbieket, és felnSttként képesek vagytok
menedzselni ugyanazokat a funkcidkat, amelyek talan tobb kihivast jelentettek fiatalabb
korotokban?

Tehat ezek mind olyan dolgok, amelyeket ha jobban ismernénk egy kicsit, valdszin(ileg jobb
ralatast szereznénk arrdl, hogyan adjunk pontosabb progndzist, és hogyan adjunk a
csaladoknak elfogadhatd megértést arrdl, mit varhatnak. Tehdt igazdn ez a célja a
kutatasainknak, amelyeket most folytatunk.

» Most pedig a tanulmanynak egy masodik fazisat kezdjik, amikor is kifejezetten a tanulas
utani id6szakot nézziilk meg. Korabban egy 5 éven at tarté tanulmdanyban pubertas kor el&tti



TS lanyokat néztiink. Es bizonyos szempontbdl tovabb kévetjiik, mi torténik az dsztrogén
hormonpotlo terapia elkezdése utan, és mi torténik ugyanakkor a tipikus fejlédés soran.

Tudjuk, hogy a pubertas egy nagyon meghatarozé idészak az agy valtozdsiban. Ugyancsak
fontos részlet tehat megprébalni azt megérteni, hogy ez TS-ben hogyan hat az agyra.

(Kérlek, érezzétek szabadnak magatokat arra, hogy kapcsolatba Iépjetek velem vagy barki
massal a csoportbdl, ha a részvétel felkeltette az érdeklédéseteket.)

Befejezésképpen feltétleniil szeretném megkodszénni mindenkinek a részvételét:

o Mindenekel6tt az dsszes csalddnak, akik részt vettek a kutatasunkban,
o a Stanfordban |évé csapatunknak,
- dr. Allan Reiss-nek, aki részleglink igazgatdja, aki komoly tdmogatdja a TS-nek, és
mar sok éve az orvosi tandcsadd testiletnek a tagja,
o és mindannyiotoknak, akik eljottek megnézni minket.
Sok ismerds arcot lathattok: akikkel a beszélgetéseitek zajlottak és a kutatasi
asszisztensekét, mindazokét, akiknek résziik van a munkdnkban.

Nagyon szépen készonom!



