egy beteg

Kilenc hanapig izgatottan varjuk. Elképzeljiik, milyen lesz majd, ha fut felénk, ha rank nevet,
ha leérettségizik. Mindez szertefoszlik, amikor a sziilészorvos kozli, a gyermekiinknek tébb
sziiletési rendellenessége van. Hosszabb-rdvidebb idd utan kideriil, a tiinetek Gsszefiiggéshen
vannak egymassal, és mind az SLO szindréma jelei.

A Smith-Lemli-Opitz (SLO) szindrémit el8szér 1964-ben frta le
hdrom genetikus: David Smith, Luc Lemli és John M. Opitz, miutdn
vizsglataik sordn hasonlé tiineteket fedeztek fel hdrom fejlédésben
lemaradé fidgyermeknél. Ok ezt a betegséget genetikai rendellenes-
ségnek tekintették, és késébb tovdbbi szdz esetet diagnosztizdleak.
1993-ban t6rtént az 4tdrés, amikor kideriile, hogy az SLO szindré-
mdban szenvedd betegek szervezete nem képes megfelel§ mennyiségti
koleszterint termelni. Nem gydgyithatd betegség, mert a koleszterin
hidnydban mdr korai embriondlis életben stlyos kirosod4sok alakul-

nak ki a magzatban, amin késébb vdltoztatni mdr nem lehet.

Benedek és Armand

Benedek nyolc-, Armand pedig hdroméves. Panaszmentes terhesség
utdn, a sziilést kovetSen az anyédval kozsltek, hogy Benedeknek sok
stilyos rendellenessége van: agyi problémdk, sziirke hélyog, szdjpad-
hasadék és wbbujjusdg. Utdna fél évig vole kérhdzban, tobbszor kée-
séges volt, életben marad-e. Héthetesen mdr tudtdk, hogy SLO

szindrémds. Armand esetében pedig mér egyértelmd volt a jegyeibdl,

28 CSALADI ® LAP 2011. szeptember

de elkiildwek genetikai vizsgilatra. Az etetésiik nem egyszerd, hdrom-
6rénként szonddsan toreénik, mert a darabos ételt félrenyelik és letii-
dézik. Esetiikben a fejben van a probléma, nem tudnak rdgni. ,De
tényleg sok 6rom van benniik” — mesélik a sziil6k. Benedek ameny-
nyire ldt, 6riil 2 tdrsasdgnak, nagyon hangosan kacag, nevet. Vannak
kedvenc jdtékai, zenéi. Nem beszélnek, csak hangokat adnak, halla-
nak, de nemigen limak. Ennek ellenére nem érdekrelenek. Armand
is egyre tobber jarszik. Ha egyiitt vannak, Benedek mindig meg akarja
reguldzni Armandor, igy 6 kicsit tart is a testvéréedl.

A kis vildgukban boldogok. Benedek iskoldba jdr, most lesz mésodi-
kos. O felszabaduls, Itszik rajta, hogy 6riil, ha mehet, nyitottabb lett.
Nem integréle oktatdsban részesiil, hanem specidlis, fogyatékosoknak
létrehozott intézménybe jdr. A két gyermeket gyégytorndsz-hoz is
hordjdk, Benedek pedig lovagolni is jért. Sokszor l4tjdk a sziil6k, hogy
amikor emberek jonnek veliik szembe, nagyon megnézik éket, de ezt
elfogadedk, mar nem érdekli Sket, mds mit sz6l. Ha az 6liikbe veszik
a gyerekeket, akkor 6k megsimogatjdk a sziilSket, tehdt haldsak azért,
ha foglalkoznak veliik, és ez elég kisszoner.

‘Lillaék kiizdelmes titja

A csaldd toreénete 1991-ben kezd4dstt, amikor kisldnyuk, Anita
megsziiletert. Normalis terhesség volt, de amikor vildgra jéte a kisldny,
rogton ldeedk rajea, hogy kisebb, mint az clsésziilott fidgyermekiik.
A kiils6 jegyeken is latszott: csapott homloka volt, kisebb volt a fej
térfogata. 24 6ra miilva megsziintek a szopdsi, nyelési reflexei. Othe-

tesen meghalt, el6tte wbb wjraélesztése volt. Az djabb terhesség elétt

genetikai tandcsaddsra mentek. Ott elkezdték kérdezgetni, milyen

problémdja volt a terhesség alatt. A korai szakaszban tiisz8s mandu-
lagyulladdsa volt, ami ndla rendszeresen eléfordult. Utdna tgy gondol-
tdk, hogy ez okozhatra.

Kivetette a manduldjdt, jirt terhes gondozdsra és tandcsaddsra is.
A vizsgdlatok azt murtaredk, minden rendben van, é mindenki azt
mondta, hogy mivel van egy egészséges gyermekiik, és elvileg Anita
haldlénak okt is tudtdk, nem lesz semmi baj. Aztdn, amikor 1993.

mdrcius 10-én megsziiletett Lilla, akkor az els6 pillanatban l4tta, hogy
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ugyantigy néz ki kiillemre, mint Anita. Es akkor el6lr8] kezdddott
minden. Ot is elkiildték Szegedre, ahol Anita boncoldsi jegyzé-
kényve, és az akkor felvett adatok alapjdn beazonositottdk a Smith-
Lemli-Opitz szindrémdt. Neki is 24 éra multdn ment el a szops-
reflexe. Akkor még annyira sem volt ismert ez a betegség, mint ma,
ezért hidba mentek az orvosokhoz, volt, aki azt mondra: ilyen be-
tegség nincs. Ha pedig elhitték, akkor s furcsin bdntak vele, mert
tigy gondoltdk, egy ilyen gyereknek nincs akefvdja. Utélag mér tud-
jak, 8k azt vdrték, mikor fog bekovetkezni.

A kivizsgdldsok utdn Lilldt valahova el kellett helyezni, mert a kér-
hdzban nem akartdk tovdbb véllalni. Akkor kévetkezett Karcag, ahol
méltdnyossdggal mondtdk, hogy elvdllaljdk Lillit annak ellenére,
hogy csak hdroméves kortél mehettek oda gyerekek. Igy elérhets
tdvolsdgban maradt. Ott elkezdett nyelni, igy prébaidére hazame-
hetett. Csakhogy sokat nyelt félre, és az & esetében ilyenkor meg is
tulladhat. Ehhez térsult még a szivproblémdja, és a tdpldldsi nehéz-
ségek. Sovényhidnya volt, amit megmtottek, utdna kezdett el enni,
és szobatiszta is lett a kisldny. A sziil8k mindvégig meg voltak arrél
gy6zddve, hogy a ldnyuk utol fogja majd magit érni.

Lilla agydnak befogaddsi képessége nagyon korl4tolt, hiszen értel-

mileg sériilt. Cs6ldtdsa van, nincs térldtdsa, figyelme nem megoszt-
haté, az agya csak egy dologra tud koncentralni, nem hall az egyik
fiilére, gy nincs térhalldsa, gerincproblémdi vannak és froneér-
zékeny. Az agydnak az a szegmense, ami az 6ra miksdésének felfo-
gdsdt és a pénzkezelést irdnyitja hibds, {gy ez is probléma. Lill4t
a puszta lét is kiférasztja. Miutdn hazaér, kell fél éra, mig relaxdl.
A 8. osztdly elvégzése utdn szévést tanult, ahol ebben az évben vég-
zett, és ez a tevékenység jol és kénnyen megy neki.

Mint az édesanya mondta, lehetséges, ha akkoriban ennyi informé-
ci6 lett volna a betegségrél, mint ma, nem mert volna ilyen hatdro-
zottan fellépni a ldnya érdekében. Hiszen mi lett volna akkor, ha
lassan 18 éve sszetdrten és reményvesztetten tette volna a helyére
a kagyl6t, mert amikor id8pontot szerettek volna kérni kontrollra,
megkérdezték: hdt Lilla ¢1? Nemrég mult 18 éves. Jrnak kézmdves
foglalkozdsokra, be szeretnék fratni egy misik iskoldba is, és udvarol

neki egy fid. [gen: Lilla él.

Akik érintettiént tesznek érte

Keve a beszélgetés kizben végig koriilbttiink ugrdle, nevetett, jdtszot.
O volt az elss, akit még magzati dllapotban genetikailag megvizsgdltak

Tiinetek, diagnosztika és kezelés

* A koleszterin nagyon fontos szabdlyozo szerepet jatszd anyag az
agy, a nemi szervek es a végtagok fejlodeseben. A betegek eletmind-
SEqét javito terapias probalkozdsok léteznek, mint példdul a koleszte-
rin tdpszer formdjaban torténd potldsa, illetve a kiildnbdzd sztatin
gyogyszerek a kdrasan felszaporodott koleszterin eloanyagot csok-
kentik.

* FZ egy autoszomalis, recessziv modon 6rokiddd betegseg, ami azt
Jelenti, hogy ket, a betegségre jellemzd mutdcidt (génhibat) hordozd
eqgyen hdzassdgabdl 25 szdzalek az esély beteg gyermek sziiletése-
nek. 1:10 000-hez az esélye annak, hogy ezen emberek taldlkozzanak,
lgy dsszességében eurdpai és amerikai tanulmanyok szerint minden
40-60 ezer sziiletesre jut egy SLO szindromds beteg. ,

e Mint dr. P. Szabo Gabriella gyermekgydgydsz, klinikai genetikus
mondja, a klinikai tinetek vdltozatosak, de a gyakrabban eléforduld
tiinetek: jellegzetes arc, mdsodik-harmadik labujj kdzotti 6sszenove-
Sek, szamfeletti ujjak, tapldldsi probléma, nemi szervek fejlédési rend-
ellenességei, szivet-bélrendszert-tiddt-mdjat-agyat érintd fejlddesi
rendellenességek. Tovabbi tinetek: széles orrnyereg, alacsonyan ild
fiilkagyldk, két oldalon felfelé keskenyedd koponya, mereven hétra
(€s oldalra) tartott fej, kozeépvonali szdjpadhasadek, rendezetlen fog-
sor, a mutatd és a kdzepso ujjak kdzotti bordsszend VEs, hidnyzd vagy
enyhe szopd es/vagy nyeld reflex, autizmus, illetve arra vald hajlam,
oncsonkitdsra valo hajlam.

_* Mehen beliili diagnosztikdra van lehetdséqg a Debreceni Egyetem Or-
vostudomanyi Gentrumban. Amennyiben felismerik a betegségeért fe-
leld's mutdcidt, a terhesség 9-11. hetében chorionboholy biopszidbdl
vett DNS minidbdl meghatdrozhato.

Magyarorszdgon. A Fiil6p csaldd ugyanis mir elveszeett egy
kisldnyt, aki Smith-Lemli-Opitz szindréméval sziiletete, igy
8k mdr csak genetikai vizsgdlattal vdllaltak még egy gyerme-
ket. 2009-ben létrehoztak egy honlapot (http://www.smith-
lemliopitz.hu/), mert amikor tudomdst szereztek a beteg-
ségrdl, rogron elkezdtek érdeklédni kiilonféle férumokon,
csatorndkon. Am az orvosok sem ismerték, igy kiilfoldi hon-
lapokat tanulmdnyoztak. A honlapon minden olyan inform4-
ci6 fellelhetd, amely megkénnyftheti a hozzdtartozdk életét.
Tavaly megszervezték az els§ magyarorszégi Smith-Lemli-
Opitz Szindrémdsok Taldlkozéjit, egy orvos-sziilé taldl-
kozét Pécsett. Ot kilenc csaldd gy(lt Gssze, akik érintettek
ebben a betegségben, és kozésen hatdrozidk el, hogy sze-
retnének létrehozni egy alapitvanyt, féleg a gyermekek és
a csalddok témogatdsdra. Illet8leg azére, hogy informacidk-
kal ldssdk el a még fel nem ismert, de gyaniis gyermekek
sziileit. Céljuk, hogy megtaléljsk a tobbi érintett magyaror-
szdgi csalddot, hiszen nagyon fontos lenne a csalddok ké-
zotti kommunikdcid. 14 érintett csalidot ismernek, de
folyamatosan né a szémuk, koriilbeliil félévente jelentke-
zik egy-egy wjabb csaldd. Németorszdgi és amerikai szer-
vezetekkel is felvették a kapcsolatot. Ok nap mint nap
tesznek azokért a gyermekekért és sziil6kért, akik nem tud-
jik, mivel dllnak szemben. Sokan hasonl$ esetben elbwjnd-
nak a mle eld], és probélndk minél hamarabb elfelejteni
azokat a hénapokat. Azonban ezek az emberek hittel és re-
ménységgel indulnak a jové fel¢, hogy keressenek. Olyan
embereket, akike8l masok talin menekiilnek. :

Horvith Veronika
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