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M ri6s26

Az atlagember szamara a kromoszoéma-rendellenesség egyenld a Down-
szindromaval. Cri du chat szindréma? Ez az elnevezés nem mond semmit. Sajnos
gyakran a szakembereknek is csak egy szaraz cimszo a szindroma gyiijtemeénybdl.
Csak azoknak a sziiloknek élettel teli ez a néhany sz6, akiknek a gyermeke az az
egy, aki 50.000 élve sziiletett gyermekbdl ezt a ritka betegséget hordozza.

De amikor elészor hallja a sziilé ezt az idegen kifejezést, még csak azt jelenti: az én
gyerekem mas €s egyediil maradtunk.

Es megkezdddik az 0j élet: kapaszkodok keresése kétségbeesetten.
A csalad, a baratok kedvesek €s megértoek, de egészséges gyereket nevelnek, nevel-
tek — nem is érthetik, legjobb szandékuk ellenére sem, hogy mit jelent s6tétben tapo-
gatdzni. Keresni, kutatni, hogy mire szdmithatunk, mit remélhetiink a jovotdl. Bele-
kapaszkodni a félszavakba €s elharapott mondatokba, f4j6 szivvel figyelni séta koz-
ben ¢és a jatszotéren az egészséges kortarsakat és boldog anyukdikat. Folytonosan
valaszt keresni a ,,miért pont mi?” kérdésre. Majd mindezen feliillemelkedve a gye-
rek érdekeit nézni és faradhatatlanul hordani orvostdl orvosig, fejlesztd foglalkozas-
10l fejlesztd foglalkozasra, elcsipni a médidban minden morzsat 1) modszerekrol,
amik segithetnek. Es mindezt maganyosan, egyediil. A j6 baratoknak csak elmesélni
lehet a kiizdelmet, megosztani veliikk nem, hiszen nincsenek sajat tapasztalataik. A
szakemberek szeretnének segiteni, de sokszor tobb évtizedes praxis alatt sem taldl-
kozhattak ezzel a ritka betegséggel. Igy csak a szakkonyvekre, szakmai anyagokra
tudnak tdmaszkodni, melyek elsdsorban a kiils jegyekre €s a legstilyosabb ¢élettani
kilatasokra, kisérd betegségekre korlatozddnak. Nincs senki, akivel a mindennapi
¢let aprobb-nagyobb nehézségeit lehetne megbeszélni mindkét fél részérdl sajat
tapasztalatokra timaszkodva. Akar csak ugy, tere-fere szinten, ahogy az egészséges
gyerekek anyukai beszélgetnek a jatszotéren. Ezen a sok szeretd ember kozotti ma-
ganyossagon csak a sorstarsak, az azonos problémakkal kiizd6k tudnak segiteni.
Ezért szerettem volna elkezdeni a Cri du chat szindromas gyermekek sziileibdl,
hozzatartozdibol 4116 barati tarsasag szervezését. Oldani az egyediillét érzését, meg-
osztani tapasztalatainkat, tanulni egymastol — igy konnyithetjiik meg sajat utunkat és
az utanunk jovok utjat.
Tobb éves tevékenységiink egyik eredménye ez a fiizetecske, melyet szeretettel
ajanlok mind az érintett sziil6k, mind a segitd szakemberek figyelmébe, bizva abban,
hogy a szigoru szakkonyvek néhany szavas meghatdrozasan til hasznos informaci-
okkal tud szolgéalni a mindennapok megéléséhez is.
Bencsikné Mayer Monika
szervezd szild, David édesanyja
a Cri1 Du Chat Barati Tarsasag elndke
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h Néhany meghatarozas

,Cr1 du chat szindréma (macskanyavogasos betegség). Kariotipus: 46,XX,5p- vagy
46,XY,5p- A név az ebben szenvedd yjsziilottek kismacska nyavogasara emlé-
keztetd sirasabol szarmazik (amit gégefejlodeési rendellenesség okoz). Ami ennél
sokkal fontosabb ¢és stlyosabb: kifejezett mentalis retardacioval, mikrokefaliaval,
egyéb fejlodési rendellenes-ségekkel (és a diagndzis felallitasaban jelentds un.
,holdviladg arc”-cal) jar a korkép, meglehetdsen rossz életkilatasokkal (bar manapsag

a gyermekkort mar tulélik a paciensek).”
Internet — http://gizi.dote.hu/genetika/fejl1.htm

Az alaki rendellenességek masik fontos csoportjat a kromoszomarész-elvesztések,
az un. deléciok jelentik. Ezek lehetnek velesziiletettek, és ilyenkor jellemzd tobbszo-
r0s velesziiletett rendellenességet okoznak. A leggyakoribb ¢&s legismertebb a
,macskanyavogasos” betegség, melynek oka az egyik B5-6s kromoszéma rovid
karjanak az elvesztése. Az ilyen gyermekeknek jellemzd az arckifejezése. Ez tobb
tényezobol adodik. Egyrészt kicsi az agykoponyajuk és karakterisztikus a ,,holdvi-
lagarcuk™. Fejiiknek mindez ,,gotikus” jelleget ad. Masrészt egymastol elég tavol
allo és sokszor ferde résti szemiik a kiemelkedd szaruhartya miatt éber arckifejezést
kolesondz nekik. Mindennél fontosabb azonban sirdsuk. Gégéjlik fejlédési zavara
miatt sirdsuk a macska panaszos nyavogasahoz hasonlit, és tulajdonképpen errdl
szoktak felismerni a kdrképet. Alkalmam volt a déniai Glostrupban, a Kennedy
Intézetben a Dania egész teriiletérdl 0sszegyljtott osszes ilyen csecsemot, 6t esetet

egyszerre latnom, illetve hallanom. Kisérteties volt.”
Dr. Czeizel Endre — Az emberi 6roklodés 1976, Gondolat

,Néhany csecsemdben hianyozhatnak kromoszomarészek. Példa erre a ritka cri du
chat szindroma (macskanyavogasos betegség, Sp-szindroma). Az ebben a szindro-
maban szenvedd csecsemOknek magas hangmagassagu, a kismacskak nydvogésara
nagyon hasonlito a sirasuk, mely a sziiletés utan azonnal hallhatd, néhdny hétig tart
¢s azutdn eltiinik. Ezek a csecsemdk sziiletéskor altalaban kisstlyuak, fejiik kicsi,
aszimmetrikus arccal ¢s szdjjal, amelyet nem tudnak rendesen becsukni. Egyes cse-
csemOknek kerek (holdvilag) arcuk van, szélesen il6 szemekkel. Az orr lehet széles,
a fiilek mélyen iilnek és rendellenes alaktiak. A nyak lehet rovid. Az ujjak kozott
borfelesleg talalhato (iszohartyas ujjak). Gyakoriak a szivhibak. A csecsemd 1izom-
zata gyakran petyhiidtnek tinik. Az értelmi és a testi fejlédés nagymértékben visz-
szamaradott. Ezen rendellenességek dacara sok macskanyavogési szindrémaban

szenvedd csecsemd megéri a felndttkort.”
MSD Orvosi kézikonyv a csaladban — 1998. Melania Kiaddi Kft.- Internet
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\h A genetikai teszten alapulo diagnozisrol

A genetikai teszten alapuld diagnozis megadéasakor szamsorokat kapunk, ami a
delécio, a torés, hidny helyét is megadja: példankban 46, XY, del/5//p15.1/

A jelolések magyardzata:

46 = 0sszes emberi kromoszomaszdm

XY = a vizsgalt beteg neme, ebben az esetben férfi (XX=nd)

del = hidnyzo részecske (torés)

/5/ = melyik kromoszdma az érintett, jelen esetben az 6todik

/p15.1/ =hol van a toéréspont, pl.: p =rovid kar ( a q lenne a hosszu kar )

Chromosome 9
Map of Short Arm 3p

5015.33
region Spl1532
for cry

critical region
for main
features except

cry

band 5p14 — -

centromere

long arm 5

sagat?

15.1 = a pontos hely. Az ide tartozo savok a 11-es (ez tekint-
hetd a legnagyobb torésnek), 12-, 13-, 14-, 15.1-, 15.2-, 15.3-
as (ez utdbbi csak kicsi torés, éppen csak a kar tetején).

Mi okozza a torést?

Ami a legfontosabb, hogy nincs ok! Nem a sziilok hibaja!

A spermak és a petesejtek 5-10 %-a mar eleve hordoz maga-
ban valamilyen tipust kromoszéma rendellenességet €s min-
den kromoszomaval torténhet baj, de az 5. kromoszéma a
torés utan is képes tovabb miikodni, 1étezni.

A terhességek 50 %-a vetéléssel vegzddik, legtobbszor a kro-
moszomak rendellenessége miatt. A test felfedezi, hogy a
magzat nem fejlédik és elvetéli azt. Szinte hihetetlen, hogy
normalisnak sziilettiink enny1 veszEélyt meguszva!

Mit okoz a torés, a hiany?

Az 5. kromoszdéma rovid karjanak hidnyzé genetikai anyaga a
kovetkezd tipikus vonasokat okozhatja: a babdk és a gyerekek
kicsik, lassan nének ¢és szamos tanuldsi rendellenességgel
kiiszkodhetnek. A babdk sirasa magas hangfekvésii, hasonlit a
macskanyavogasra, innen szarmazik az elnevezés is. Mas
rendellenességek 1s kisérhetik, igy szivrendellenesség, roha-
mok, hanyés. Ha nincsenek stulyos problémak és j6 az immun-
rendszer, akkor a beteg élethossza atlagos.

Befolyasolja a torés helye, a hidny mértéke a betegség stulyos-

Eltérdek a vélemények, de Joan Overhauser kutatasai szerint nem.

Ne felejtsiik el, hogy van még 45 masik kromoszoma is, ami az emberi szervezet €s
értelem mikodéset befolyasolja. Bar ha csak a kar teteje hianyzik (15.3), akkor
szinte nincs eltérés a normalistol. Kritikussd valik a helyzet, ha a térés a 15.2 sav

alatt van.

Joan Overhauser beszéde a CDC szindromarol
az 1998-ban Warringtonban tartott Cri Du Chat Konferencian

4
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h A Cri du chat szindroma jellemzoi

A Lejeune-szindromanak is nevezett Cri du chat szindromat 1963 novemberében
ismerte fel Jerome Lejeune. 1990. 6ta 758.310 esetet regisztraltak a vilagon, az
arany a sziiletések tekintetében kb. 1: 50.000.

Jellemzdi a kovetkezok lehetnek:

altalaban problémamentes, atlagos terhesség

normadl iddre sziiletett gyermekek

sziiletési suly kisebb az atlagosnal, kb. 2.600 gr.

10-15 %-ban az egyik sziil6 hordozdja génhibanak

feltling jelek foként fejen és arcon: hosszukas €és kisebb 4tmérdjii fej az atlagos-
nal kb. 31,7 cm

kerek arc

tavol iil6 szemek

sz¢les lapos orrgyok

magas, jellegzetes sirdshang (macskanyavogashoz hasonld)

belégzés akadalyozott, kilégzés hosszabb

sziv - 1égzés problémak

gyakoribbak a bakterialis, virusos megbetegedések

szivas - ragas - nyelés nehézséget jelent

emésztési problémak: székrekedés €s gyakori bukas

motorikus - értelmi fejlodés megkésettsége

beszédfejlddési elmaradas

latassal kapcsolatos problémak

rendezetlen fogazat

mélyen 1il6 fiilek

vékony all

gyakran karomszeriien begorbitett ujjak

a jellegzetes siras a korai gyermekkorra megsziinik

testmagassag ¢€s a fej atmérdje atlag alatt marad

testsuly atlag alatti

1izomhipotonia, amibdl altalaban felnétt korra a gyenge izomzat marad vissza
egyes esetekben a gyerek hiperaktiv

60 %-ban fordul el6 gerincferdiilés

koordinacios zavarok

furcsa jaras: nagyon szétterpesztett labakkal

ludtalp

M jaraskor befelé forduld labfej

Megjegyzés:A német forrasbol szarmazo 6sszeallitasban azt a kovetkeztetést vontak le felméréseikbol —
¢s az altalunk ismert esetek is ezt igazoljak -, hogy a gyerekek altalaban iddre sziilettek. Ugyanakkor a
magyar nyelven megtalalt szakkonyvek szerint jellemz6 a korasziilés a Cri du chat szindromara. Bné
M.M.

Y Y WY




A Cri Du Chat szindromarol... 3

b A terapias lehetoségekrol

Sajnos nincs egységes specialis terapia, minden gyermek egyénre szabott fejlesztést
igényel az ismert ¢és egyéb esetekben alkalmazott terapiakkal: korai fejlesztés,
gyogytorna, ergoterapia, beszédterapia, kommunikacios terapia.

Nagyon eltér6 esetek fordulnak el6:

2 Egy 10 éves kisfit nem tud iilni és nem beszél. Oxigénhianyos allapotban volt
sziiletéskor. Nem teremt személyes kontaktust, teljesen magaba zarkozik, csak
magaval foglalkozik. Egész nap hason fekszik fejét emelgetve és kezét razva.

M Egy 3 éves kislany 8 hdénaposan iilt, masfél évesen jart, 3 éves korara egy-két
szot beszél. Sokat megért anyanyelvén és olaszul is(!). Mozgékony, mindent a
sz4jaba vesz. Szeret a kozéppontban lenni. Napkoézben nem hord pelenkat. Segit
takaritani, felkapcsolja a villanyt. Kézzel egyediil eszik, evéeszkozt nem hasznal
még. Jaték kozben jol utdnoz, de magatol nem talal ki uj jatékot.

Javasolt a fejlesztést minél hamarabb elkezdeni, a korai fejlesztéssel nagyobb
eredmények érhetdk el.

X 1 éves kor alatt elkezdett fejlesztés esetében az elért intelligencia hanyados 30 és
90 k6z6tt mozog, de a legtobb esetben 65-70.

1 éves és 3 éves kor kozott elkezdett fejlesztés esetén az elért intelligencia ha-
nyados 15 és 85 kozott mozog, de a legtobb esetben kb. 50.

3 év felett elkezdett fejlesztés esetén az elért intelligencia hanyados 10-75 kozott
mozog, de a legtobb esetben kb. 35.

Fejlodés

A szindréma hatdsa a gyerekekre nagyon valtozo lehet, de szinte minden esetben
megfigyelhetd az alacsony intelligencia, megkésett beszéd, nyelvtani nehézségek és
csokkent motoros készségek. Gyakoriak a viselkedési problémak is, de mégis szoci-
alizaciora képes, j6 humoru, szeretni tudo, kedves gyerekek és felndttek Ok.

Osszefoglalva a tapasztalatokat:

M Ertelmi kdrosodas tapasztalhatd, az enyhébbtél egészen a sulyosig.

2 Beszéd és nyelvi karosodas, gyengébbtdl egészen a sulyosig. A kutatasok azt
mutatjak, hogy a Cri du chat szindrémas gyerekek beszédértése sokkal fejlettebb,
mint a beszédiik, azaz egészen bonyolult mondatokat, dolgokat is megértenek.
Kis résziik egyaltalan nem tud besz€lni, de a nagyobb tobbség kommunikal kii-
16nb6z6 modszerekkel.. Fontos a korai beszédterapia alkalmazésa is.

2 Alacsony izomténus és megkésett motorikus fejlédés tapasztalhatd. A tobbség
elindul 2 és 6 éves kora kozott. A korai fejlesztés elhanyagolhatatlan része a

gydgytorna
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2 A figyelem és koncentracid képesség gyenge.

2 Megkozelitleg 25 %-uknal hiperaktivitas figyelheté meg..Magatartasi zavarok,
megszallottsag, adott mozdulatok ismételgetése, onbantalmazo magatartas Iéphet
fel.

A gyermek sziiletésekor nem megjosolhatd, hogy a kromoszoma rendellenesség

mennyire fogja a gyermek fejlédését befolyasolni, de a legjobb amit a gyermek

érdekében tehetiink, hogy biztositjuk szdmara az emlitett terapidkat és fejlesztési
lehetdségeket, hogy minél normalisabb életet tudjon €lni.

A korai fejlesztésnek tartalmaznia kell:

2 Gyogytorna (fizikoterapia)

2 Beszédfejlesztés

2 Manipulaciés terapia (finom motorikus fejlesztés)
M Viselkedés-terapia — egyéni sziikséglet szerint

Fontos a beszédterapia, mert ha a gyermek nem tudja gondolatait valamilyen forma-
ban kifejezni, akkor frusztralt, fesziilt lesz €s ez viselkedésproblémakat okozhat.

A Cri du chat szindromas gyermekek tobbségénél a beszéd és onkifejezés utani
vagy, ill. hajlandosag ardnylag nagy, ezért megfigyelhetd, hogy konnyen és folya-
matosan bovitik sajat jelrendszeriiket (sajnos nem minden sziilé hajland6 €szrevenni
az uj és ujabb jelek mutogatasat). Van gyerek, aki jelrendszerrel, van aki a Makaton
rendszerrel €s van, aki képrendszerrel képes kommunikalni.

A gyermek fejlettségi szintje két tényez6tdl fligg:

X sziiletéskor hozott adottsagok, benne rejld lehetéségek

X terapiak, fejlesztési lehetbségek

A sulyosan karosodott gyerekeknek egész életiikben non-stop feliigyeletre lesz sziik-
ségiik. De sok Cri du chat szindromas gyerek eléri azt a fejlettségi szintet, hogy
onallo életet lesz képes €lni kevés felligyelettel s segitséggel. Az enyhén karosodott
gyerekek pedig szinte teljesen 6nallo életvitelre lesznek képesek kozosségben valo
minimalis segitséggel.

Ausztralidban a Cri du chat szindromas gyerekek egyarant jarhatnak specialis és
normal iskoléba is.
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X
Kora Motorikus ké- Beszéd Szocialis / érzelmi Onallésag Erzékelés Kedvencek
pességek fejlodés
4 éves Egyre gyakrab- | Mama, Papa, | Jatszik a labdaval és | Onélléan eszi a kenye- | Ismeri minden Léggdmbot,
ban megy egye- dau-da visszadobja. ret és iszik csOros po- testrészét és labdat és a
diil, bar inkabb | Erti az 61to- harbol. Kanalat megfog- | kérésre megmu- kisbabdkat
még maszik. z¢ést, vetko- ja, és a sz4jahoz teszi, tatja. szereti.
Felmaszik a z¢st, adja a de a még nem tudja a
csuszdara és labdat. kanalra venni az ételt.
lecsuszik. Egyediil vetkdzik, 61t6-
zéshez segitség kell.
5 éves | Majdnem telje- | Hama-hama | Mimikaval mutatja, | Elkezdték a szobatiszta- Tudja, hogy | Nagyon szereti
sen egyediil jar, (evés) ha vidam vagy szo- | sagra szoktatast, de nem melyik hang a zenét, tancot.
bar nem tul hosz- [ Ba (viz és moru. akar WC-re menni. mihez tartozik:
szan. Lépcson labda) Szeret hajat huzni. csengetésre
egy kézzel ve- megy az ajtohoz,
zetheto. Mais 6sszefliggé-
seket is felfedez:
sotétre felkap-
csolja a villanyt.
6 éves | Mar alépcson is | Par szoval és Elpirul, ha olyat Egyediil eszik, bar még Megismeri a Kedvencei a
tud egyediil jarni. | gesztusokkal | tesz, amit nem sza- | 0sszeken mindent. Néha [ fényképeken labda, lufi, a
probal kom- | bad, szidasra elszé- jelzi, ha WC-re kell | vagy konyvben a | zene, fiirdés,
munikalni. gyelli magat mennie. Prébal fogat személyeket. tanc, fotok
Sok mindent mosni, féstilkodni. Le- | Lego Duplobdl nézegetése.
ért, igennel, vetkdzik, bar a gom- 2-3 darabot §sz- Szeret mas
nemmel vala- bokkal, csatokkal még szeépit. gyerekek ko-
szol. nem boldogul. z6tt lenni.
9
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A Cri Du Chat szindromarol...

.

Kora Motorikus ké- Beszéd Szocialis / érzelmi Onallésag Erzékelés Kedvencek
pességek fejlodés
11 éves | Biztosan megy Makacs és Visszahuz6dobb, Ismeri a nap lefolyasat, | Kapcsolatot kez- | Téancol, tévé-
de hosszu tdvon | nagyon figyel [ mar nem annyira Rendet rak. deményez mas zik, zenét
Sulya: nem gyalogol. arra, hogy b1jos. Mindent egyediil akar emberekkel, pl. hallgat. Pop
32 kg | Minden alkalmat | megértsék €s | Szeretik a gyerekek. csinalni. buszon utazas ¢s rock zenét.
Magas- | megragad, hogy | valaszt kap- Még pelenkas. kozben.
saga: a gyerekkocsiba |jon a kérdése- [ Nagyon hangulat- Még mindig a
140 cm vagy a foldre ire. ember, diithkitorései szajaba vesz dol-
tiljon. vannak. gokat.
12 éves Egészségileg Kb. 50 5 Kiegyensulyozott, | Nem szereti az idegene- | Mar szinte semmit | Szeret tévét
nagyon stabil. gesztust, elégedett. ket, szégyenlds. nem vesz a szdja- | nézni, foként
Siilya: | Hosszu szakaszt mimikat Megjott az els6 ba. a zenel mii-
43 kg meég nem megy. hasznal. vérzese. J6 az emlékezd sorokat.
Magas- | Padon egyensu- Lépésrol Nagyon makacs. tehetsége. Szivesen van
saga: lyoz. 1épésre M¢ég pelenkat hord. Gyakran szinész- | gyerekekkel,
152 cm kommunikal. | Inkébb testvérével kedik, sokat nevet. |  jol kijon
Kisebb vasar- | van egyiitt, mint az veliik.
last elintéz, ¢desanyjaval. Szivesen
elmegy az jatszik épito-
iskolaba €s kockaval és
hazajon 6nal- labdaval.

[6an.
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A Cri Du Chat szindromarol... h

h A mi gyerekeink

A Piroskackkal valo taldlkozd 1étrejott, nagyon oriiltiink Nekik. Az egészben az
volt a legmeglepSbb, hogy amint meglattak Encit azt mondtak pont olyan, mint az O
lanyuk. Ez szamomra olyan hihetetlen volt. En mindig ugy gondoltam, hogy ha van
is mas gyermek akkor is kiilonbozéek. Es nem. Osszehasonlitottuk a kis kori képei-
ket — kb. 6 honaposat — és mintha ikreket lattam volna. Nagyon meghokkentem.
Egyaltalan nem szdmitottam ra.” 2002. szeptember

Petike 1996.-ban sziiletett, idOre, problémamentes terhesség utan, 2600 gr sullyal.
Nehézlégzés és sargasag miatt keriilt korhazba, ahol két hét utan kideriilt, hogy
szivmitétre van sziiksége. Budapesten operaltak meg, ahol megsértették mutét koz-
ben a légcsoveét, igy nehezen épiilt fel. A Tiizoltd utcaban vizsgaltdk tovabb geneti-
kai vonalon, itt deriilt ki, hogy probléma van a vesejével is. Egyik veséje 3 éves
korara felszivodott, a masik szerencsére jol miikodik. Miitottek még here és lagyck-
sérvvel, kétszer, mert begyulladt a seb. 1997. 6ta jar gydgytornara, Dévény Anna
féle terapiat kapott. 2000. nyardn tanult meg jarni, de az egyensulyérzéke még bi-
zonytalan. Befelé 1épked, de nagyon mozgékony.

Két éve jar specidlis 6vodaba. Kb. egy éve rag, mindent megért €s nagyon j6 az
emlékezd képessége. Beszélni még nemigen tud, de vannak szépen kiejtett szavai..
Es nagy csibész! 2003. jinius

,2002-ben, elsd terhességembdl, ami rizikds volt /2x korhaz, minden 2. héten ultra-

hang.../ megsziiletett Zsuzsika. 1,90 kg ¢s 43cm volt.
Mar a 4.napon szdlt a gyerekorvos, hogy valami nem stimmel a gyerekkel, ha vége
lesz a kéanikulanak vigytk el genetikai kivizsgalasra.

Akkor még nem fogtam fel és flleg azért sirtam, hogy nem hizik a gyerek.
6 hét utdn 2.35kg-al és egyre sulyosbodod hanyéssal engedtek minket haza.
3 hénapos kordig szinte mindent /NAN miitej, korhdzba ezt tandcsoltak / kihanyt.
Egy szomszéd tandcsara mas tejport kezdtiink vasarolni neki és a hanyasi probléma
megszint. Heti |1 alkalommal hordtuk tornara /VOJTA tipusu torna/ és + még napi
3x én torndztattam otthon. Tudom ¢és a csaldd minden tagja allitja, hogy ez a torna
maximalisan segitett Zsuzsikanak, mind fizikai mind pedig mentalis szempontbol.

2 10 hénaposan egyediil ilt

2 11 honaposan mondta elsd szavat:mammam /ha éhes volt/

2 14 hénaposan egyediil feliilt

12



A Cri Du Chat szindromarol... h

15 honaposan kezdett el maszni /sose felejtem el:a guruld labd4ja utan hipp-hopp
elkezdett maszni, azota is imadja a labdéakat/

16 honaposan rakja a 1abat - jar, ha fogjuk a 2 kezét

18 honaposan kapaszkodva 4llt a jarokaba /kisagyba

20 honaposan kezdte hajtani magat a motorkajan, jart, ha 1 kezét fogjuk

24 hoénaposan Zsuzsi szdkincse 15 sz6, amiket értelem szerint hasznalt, amit
mondtunk neki mindent megértett

27 honaposan elindult teljesen egyediil, bar bizonytalanul

3 évesen mar a gorongyos-fiives udvaron is szépen kozlekedett, ha esik, vigyaz
magara” 2005. november

Yy vy w

Bencus most 12 éves. Baratsagos, jo humoru. Az elmult években 6nmagéhoz képest,
sokat fejlédott, komolyodott, ami ugy érzem, annak is koszonhetd, hogy kishuga
sziiletett. Ami még 6-7 éves kordban el6fordult, hogy iitogette a fejét, vagy csipke-
dett masokat, azt teljes mértékben kinbtte. Egyetlen dolog, az oklendezés, ami még
tart. Ez altalaban, ha izgatott, vagy valahova megyiink, és nagyon felporgeti magat,
akkor fordul eld, de hamar le lehet allitani azzal, hogy: -vegyél mély levegdt. Sok-
szor nehéz volt megallapitani, hogy azért 6klendezik, mert izgatott, vagy a sziiletésé-
tol tarté reflux miatt. Ha nagyon oriil valakinek, néha eléfordul, hogy sikoltozva,
ropkddve szalad elé, de ha raszolunk, hogy ezt ne csinald, azonnal abbahagyja. Mar
leszokott arrdl is, hogy ha jon hozzank valaki, akkor huzgalja, 6lébe iil - ezt csak
hozz4 is, nagyon kozelallo bardtainkkal csinalja mar - hogy csak magéra hivja fel a
figyelmet.

4 ¢s félévesen teljesen szobatiszta lett, 5 és félévesen mar alvashoz sem kellett pe-
lenka. A szorulasa 4-5 éves korara valamelyest rendezddott, viszont sokszor eléfor-
dult 8 éves koraig, hogy pelust kellett rdAadnom ¢és volt, hogy fél oraig melozott sze-
génykém mire sikertilt végre kakilnia.

Aztan 0gy éreztem, hogy atver, és nem is akar a pelenkatdl elszakadni! Vartam hat a
megfeleld alkalomra, hogy végleg eldobhassuk! Egy hasmenéssel jott a megfeleld
pillanat, mivel tobbszoros ,,sikerélménye” volt, hogy a WC-be is megy, tigy gondol-
tam ez a megfeleld pillanat arra, hogy eldobjuk végleg a pelenkat!

Kb.2 hétig olvastunk a WC-n volt, hogy f€l orakat ott iiltiink, és drukkolt az egész
csalad, no és tapsolt, ha sikeriilt. Mivel latta, hogy elszant vagyok, és hiaba kéri a
pelenkat, nem kap, 2-3 hét alatt teljesen leszoktuk errdl a rossz szokasunkrol. Most
mar egyediil jar WC-re, csak a nagy-WC-nél kell segitség, a popsi torlésnél.

Egyre 6nallobb, vetkdzik, 6ltozésnél még elkél a segitség. Probal egyediil mosakod-
ni, fogat mosni, pisilni egyediil megy, lehtizza a WC-t, lekapcsolja a lampat, kezet
mos.
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Nagyon jo étvagyd —ami nem tudom hova megy, mert nem latszik meg rajta- itthon
sajnos elég lusta, sokszor elvarja, hogy segitsiink evésnél. Kiilonben tud egyediil
enni, lassan, és sokszor maszatosan, de lényeg, hogy eszik, ¢és 3-4 éves kora Ota,
rendesen megragja az ételt, bar néha nagyobb falatoknal most is ra kell szolni, hogy
alaposan ragja meg!

Mondatokban besz¢€l, szokincse bd, de a beszéde még mindig nehezen érthetd. Sze-
rencsére, legtobbszor tiirelmes, €s ha lilke anyja nem érti, koriil tudja irni, mas sza-
vakkal megprobalja kifejezni magat. Megért mindent, imadja a konyveket, verseket,
mondokakat. Ami még jellemz6 a beszédjére, hogy szeret iranyitani, €s ha 6t érdekld
témaban a partnere lesz valaki, kifogyhatatlan a kérdésekbdl, no €s az Gjra ismetlés-
bol.

J6 memoridja van, évekkel ezeldtti eseményekre, helyekre, ahol jartunk visszaem-
1¢kszik. Nagyon szeret viccelddni, nevetni. J6 humora van, vevé minden bolondsag-
ra, azonnal asszocidl, parosit dolgokat /pl. a kelbimbordl a mellbimbora/.

Egyre jobban élvezi a gyerekek tarsasagat, a hugaval is jatszik, tiirelmes, soha nem
bantana, s6t ha a torpe-boszorka néha kupan csapja egy jatékkal, vissza nem iitne.
Az agresszio, - vagy onvédelem- egyaltalan nem fedezhet6 fel a viselkedésében. Ha
bantjak, a dragdm néz bamban, és nem tud a helyzettel mit kezdeni, eszébe nem
jutna, hogy visszatisson.

Amig a huga alszik délutan, 6 suli utani pihenésképpen, tévézik. Vannak kedvenc
filmjei, meséi jokat kacag a vigjatékokon, imadja az —Spektrumon- az allatos, vona-
tos filmeket. A vonatok amugy is a gyengéi, nincs nap, hogy ne jatszana veliik, vagy
ne kanyarodnank egyet a vasutallomas fel¢.

Apro bogarai kozé tartozik, hogy kicsi kora 6ta gyljti a kulcsokat, €s minden indu-
laskor egy —biztonsagi- kulcscsomd nala kell, hogy legyen, plusz emellé, néha 1-2
/4-5/ kedvenc konyv, jsag, is veliink tart, a néha 10 perces utazaskor is.
Szerencsémre, kicsi koratol nagyon jo alvo, mondjuk én ,,gonosz” anya voltam és
sosem hagytam, hogy 0sszekeverje az ¢éjszakat a nappalokkal. Legkésébb, este 9-kor
magatdl elmegy aludni, és ha nincs suli reggel 8-9-ig alszik.

Iskolaba nagyon szeret jarni, tarsaival jol kijon. Az irds — finommotorika - még
mindig problémat jelent. A szamokat sem kedveli, itt fel kell kelteni a figyelmét,
hogy a feladatra koncentraljon. Az olvasas viszont egész jol megy neki, a tanult
betiiket mind felismeri, sOt 2-3 betlibdl allo szavakat mar egész jol elolvas. Sajnos,
sokszor az asztalra kell csapnom, hogy itthon is tanuldsra birjam, mert elég ,,lustacs-
ka” a dragam, vagy csak engem néz tok gyagyanak? — nem tudom!

Az énekorakat, foleg ha hangszerrel zajonganak, nagyon szereti, hat persze, hogy
imadja itthon is a csorgd-zorgd jatékokat! Imad dobolni, furulydzni, barmit, ami elég
zajos, vagy zenélhet vele, no de csak 6, ha mas csindlja, az mar hangos!

Amit6l kicsi koratol retteg az a tlizijaték, petarda, ugyhogy a szilveszter nem tartozik
a kedvenc napjaink koz¢!
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Fut, szalad, 1épcsdzik egyediil, de ha idegen helyen vagyunk, sokszor bizonytalan a
1épcsén, nos ez legtobbszor abbol fakad, hogy eszébe nem jutna a ldba elé nézni,
mert hat ugye akkor 1atna, hogy hova kéne Iépnie.

Szerencsénkre ritkan hisztizik, de akkor is konnyen kezelhetd, - no de kinek nincsen

rossz napja?-. Hat most itt tartunk, de ki tudja, mit hoz még a kamaszkor?”
Edesanya 2006.

,Bencust koriilbeliil 5 éves kora ota ismerem, kisebb-nagyobb megszakitasokkal
altalaban heti szinten taldlkozom vele, vagy beszéliink telefonon.

Amikor megismertem egy kis vadoc volt, nagyokat csipett az emberekbe, néha sza-
munkra ok nélkiili kitorései voltak: rugdosott, mart, csipett, tépett, néha harapott.
Akkor a figyelme lekotéséhez nagy energidra volt sziikség, de ha sikeriilt, egy mo-
kas, vicces, viddm angyalkdva valtozott. Hihetetlen, hogy micsoda memdridja és
érdeklddési kore volt! Mozart bacsit két taktusbol felismerte, a napszakok valtozasa-
val teljesen tisztdban volt (én ennyi idésen még nem!), érdekelte a Fold és a csilla-
gok mozgasa ¢€s ezeket az egyiitt szerzett tudasokat mindig elismételte-elismételtette.
Akkoriban csak szavakat mondott, nem alkotott még egyszerii mondatokat sem —
kénnyen megtanulhato volt a vele valé kommunikéacié. Erzelmi intelligenciaja ekkor
szdmomra annyira volt mérhetd, hogy engem, akit feltlinben kedvelt, kevésbé ban-
tott. Bezzeg ma!

Tobb mint egy egészséges, vele egykort gyerek! Hihetetleniil figyelmes, tiirelmes.
Régen a kitorésel abbol fakadtak, hogy nem értettiik és tehetetlenségében, dithében
bantott masokat. Mara 6 az, aki nagyobb tiirelemmel all felénk, €s ha nem sikeriil
elmondania, amit szeretne, akkor lazén legyint és tovabblép a téman kirohogve az
értetlen arcomat. Nagyon bujcsis, ettdl mindig a szivem szotty! Imaddom, amikor
csak mellém bujik ¢és csondben iiliink egymds mellett. Egyre nehezebb kovetni a
szokincsét, 0sszetett mondatokban beszél és minden nap Ujabb szavakat hasznal —
egyediil az artikulacioja nem fejlodott ®. Néha ugy érzem, hogy lusta szebben be-
sz€Ini, mert ha nagyon el akar mondani valamit, akkor keservesen is, de csak sikertiil
neki! Mivel mostanaban ritkabban talalkozunk, ezért a kis titkait nem nekem meséli
el, de vannak neki. A humorat pedig sokan megirigyelhetnék, kar, hogy nem irtuk
fel a beszolasait, a reakcioi fergetegesek!

Olyan szinten fejlett egyéniségnek érzem, hogy néha csak a fizikai korlatait latom,
de szellemi fogyatékossagat csoppet sem. Talan nem is az...” 2006. mércius
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David 3 évesen ment specialis modszertani Bolcsodébe, ide jart 6 éves koraig és
sokat "tanult" és fejlodott. Megkapta, amit valdszinlileg mar sohasem fog megkapni:
sokat lehetett egészséges gyerekekkel egyiitt. Igaz, hogy O a speciélis csoportba,
sulyosan sériilt gyerekek kozé jart, de az Osszenyithatd terem masik felében 1évo
integralt csoportba jart 10-12 egészséges gyerek a 2 enyhén sériilt mellett és nagyon
sokat voltak egylitt. Az oviban ez mar nem ment, a suliban még kevésbé.

David igy fejlodott:

3 és 1/2 honaposan fordult hatrdl hasra

6 ¢s 1/2 hénaposan ment a hasrdl hatra fordulas

10 honapos kora koriil gligyogott

14 honaposan maszott nagyon hosszu ideig €s hihetetlen sebességgel

18 honaposan pakolt, megnyalva puszit adott - azdta se tud cuppantani - és ka-
paszkodva felallt

20 hoénapos kora koril két kézzel vezethetd és tovabbra is rendkiviil gyorsan
maszik- és sokdig ennyi volt

3 év 4 honaposan ment eldszor par métert onalldan, egyediil

3 ¢és fél évesen mondokazott, de gy hogy csak a ritmusbol és a rimekbdl lehetett
kikovetkeztetni barmit, mert nagyon nehezen volt érthetd3 és haromnegyed éve-
sen leguggolva ¢s guggolasbol felallva vette fel a labdat

Nagy gond volt, hogy rettenetesen székrekedéses , 4-5 naponta kakilt, kupra.

Ezzel sokat kinlodtunk és csak kb. masfél éve kezdett rendezodni. Néha, ritkan most
is kell segitség. Szobatisztasag nagyon nehezen alakul.

A masik gond a ragas: most mar hajlandé harapni €s egy kicsit ragni, de ez is a koz-
elmult eredménye. Nem kellett mar pépesiteni, kis falatokat lenyelt, de mint a kacsa
a nokedlit: egyben. 2005. november
Sajnos a székrekedés nalunk tovabbra is vezetd tiinet maradt, pontosabban vissza-
tért, a szobatisztasdga sem tokéletes, részben emiatt. Még mindig elég keveset rag,
¢s keveset iszik.

Szintén egész kis koratdl a mai napig kiséri a magas, vékony hangoktol, dallamoktol
¢s néhdny mds hanghatastol vald félelem, irtdézas. A zenét ennek ellenére nagyon
szereti €s koncertre 1s el lehet vinni, de példaul a kaputelefont utélja.

Egyebként folyamatosan fejlodik, kedves, kiegyensulyozott, vidam gyerek. Sok
oromet szerez kornyezetének. 2009. november

Yy v wWwww
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h Statisztikak

Cri du chat szindromas gyermekekre jellemz6 viselkedések szazalékos

megoszlasa
(német internetes forras alapjan)

Zavaré ¢és mindig ismétlédo viselke-
dés

Autisztikus viselkedés

Ismétel hangokat, szavakat, mozdu-
latokat

Ismétel viselkedésformakat
Mindig makacs/nem fogad szot
Csikorgatja a fogait

Nem tud egyediil maradni
Agressziv masokkal szemben
Emberek kozt félénk
Diihkitorések

Targyakat ledobal, 6sszetor
Sirogores

Kevés frusztraciot toleral
Hiperaktiv

Rossz szemkontaktus

Csak rovid ideig tud koncentralni
Magat ingerli (stimulalja)

Magat harapdalja

Masokat harap

Ujjat/kezét szopja

Valamit iit/falba ver
Koordindlatlan mozgas

Kezével szarnyként csapdosva/
kezét, labat dobalva fut
Rangatodz6 mozgasok

Hintaz6 mozgas

Fejét szandékosan beveri

(A forditas egy hasonlo tipusu diagramrol késziilt, ahol pontos szdzalékok nem voltak szdmmal feltiintet-
ve, igy néhany szazalékos eltérés a felmérés adataihoz képest lehet.)
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A Cri Du Chat szindromarol...

8 )

Az alabbi tabldzat egy az Interneten talalt, 1996-ban tortént felmérés eredményeit

mutatja.

A kimutatas Németorszagban ¢s az USA-ban vizsgalt Cri du chat szindromas gyer-
mekek csaladi allapotardl, sziiletésiik koriilményeirdl, kiilsé jellemzoirdl tartalmaz

adatokat.
Németorszag USA (Dr.
M.E.Carlin)
Kikiildott kérdoiv kb.55 383
Visszaérkezett/valaszolt 38 105
Fiu/lany 14/24 31/74
Eletkor 1 évestdl 31 évesig 2 hénapostdl 30 évesig

Eletkor aranyaiban

39 % kisebb, mint 6 €ves,
13 % nagyobb, mint 15 éves

50 % kisebb, mint 6
éves
28 % nagyobb, mint
15 éves

Testvérek szama

82 %-nak van min. 1 testvére

90 %-nak van min. 1
testvére
Egy csalddban sem
fordul el6 még egy Cri
du chat szindroémas
gyermek

Genetika

33 esetében (87 %) teljes tores,

19 esetben (50 %) kisebb hiany.

14 esetben végleges torés, ami-
bdl 7 esetben volt 5p14 és
Spl5.1 kozotti torés. 2 esetben
volt rejtett genetikai hiba a szii-
16knél €s 1 esetben rejtett meg-

90 %-ban végleges
torés, jelentds részben
5pl5 és Spl4-nél. 14
%-nal az 5p13-ndal van
a toréspont €s egy
esetben Sp12-nél.
Nem tudtak kimutatni

duplézodas. Osszefiiggést a torés
nagysaga és a beteg-
ség sulyossdga kozott.
Sziilés

Terhesség ¢s sziilés

42 %-ban problémamentes ter-
hesség és sziilés, 87 %-ban a

sziilés idOpontja a normal 36-41.

hét k6zé esett. 29 %-ban volt
sziikség csaszarmetszésre.

77 %-ban esett a szii-
1és id6pontja a 36-41.
hét kozé.

18 %-ban volt sziikség
csaszarmetszésre.

A gyermek sulya

Atlagosan 2727 gramm

2750 gramm, 20 %-
ban kisebb az atlagos-
nal
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A gyermek hossza

Atlagosan 48 cm — 4 cm eltérés a
normal atlagtol

19 inch-48 cm

A fej korfogata

Atlagosan 32 cm — 2 cm eltérés a
normal 4tlagtol

30 cm koriil

Orvosi leletekbol

Karakterisztikus siras 92 % tobb mint 95 %
Mikrokephalia 82 % tobb mint 95 %
Vékony allak, mélyen 76 % tobb mint 60 %
il szemek
Lassu novekedés nincs adat tobb mint 80 %
Kancsalsag 29 % 30 %
Szivrendellenesség 16 % 20 %
Nyitott szdjpadlas 13 % 15 %
Siketség 3 % 10 %
Gerincferdiilés 26 % 10 %
Ortopédiai problémak 29 % 10 %
Csonttores 26 % 10 %
Miikodési zavarok
Gyenge szivoreflex, 87 % tobb mint 95 %
etetési problémak
Gyakori megbetegedés 79 % tobb mint 95 %
Székrekedés 58 % 84 %
Bukas, hanyas 45 % 50 %
Tiidogyulladas 21 % 28 %
Fiilgyulladas 8 % 28 %
Epilepszia 3% 20 %
Torok-mandula gyulla- 18 % 20 %

das

Kezelések, operaciok

Osszesen: Min. 1 operacio: 58 % Min. 1 operacio: 70 %
Fiil 5% 35 %
Mesterséges taplalas 1 esetben volt sziikség mestersé- 20 %

ges taplalasra a szoptatas idején,

de az erre vonatkoz6 kimutatas

sajnos nem megbizhato.

Mandula 5% 20 %
Here operacio/Torés 26 % 10 %
okozta mutét
Mas miitet 24 % 2 esetben kancsalsag,

3 esetben 1égzéskima-
radas miatt
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Ertékelt kérdéivek 38 105
Fiu/lany 14/24 31/74
Eletkor 1 évestdl 31 évesig 2 honapostdl 30 évesig
Eletkor aranyaiban 39 % kisebb, mint 6 éves, 50 % kisebb, mint 6
13 % nagyobb, mint 15 éves éves
28 % nagyobb, mint
15 éves
Fejlesztés
Altalanos 84 % részesiilt korai fejlesztés- csak 68 % részesiilt
ben: korai fejlesztésben,
100 % valamilyen fizikoterdpid- | minddssze 5 gyerek
ban, 75 % ergoterapiaban, 60 % | valamilyen kombind-
beszédfejlesztésben, 18 % zene- | cidjaban a kiilonb6zo
terdpidban, 14 % jatékterapidban, terapidknak
42 % egyeb fejlesztésekben
(lovaglas, uszas, Castillo
Morales-féle terdpia)
Munka 4 gyerek 18 év feletti, ebbdl 3 18 év felettiek 2/3-a

dolgozik szocialis foglalkoztato-

dolgozik, kevesebb

ban. mint 5 % kap fizetést
Feliigyeletet 1igényelnek, fizetést
kapnak.
Neurologiai problémak

Ragas, nyelés 82 % 80 %
Viselkedésprobléma: 89 % tobb mint 90 %
fejének beverése, diihki-
tores
Agresszivitas, frusztra- 79 % minél idésebb, annal
ci0, hiperaktivitas jobban dominal

Egyéb

Viselkedés befolyasola-
sa

nehéz és hosszu 1d6t igényel

figyelemeltereléssel,
jutalmazéssal, szigori
szabalyok kovetkeze-
tes betartasaval

Hol lakik?

csak 4 gyerek nincs a sziilokkel

85 % csaladban él
felno6tt koraban is

Német internetes forrasbdl szarmazo statisztika.
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\h Cri du chat szindromas gyermekek tanulmanyi
eredményeinek értékelése

,Hat csalad kiildte el szdamunkra a Cri du chat szindrémas gyermekek iskolai értéke-

Iéseit, melyek egytdl hat évig terjedd iddszakot Olelnek fel. Egyik értékelés sem

hasonlatos a masikhoz, még ha két gyermek ugyanabba az iskoldba is jar. Minden

bizonyitvanynal a magatartds, a szorgalom, az altalanos és gyakorlati képességek

leirasa és a nyelv és a kommunikdcié foglalja magaba a legnagyobb részeket. A

gyerekek legkedveltebb tevékenységei néha egyértelmiien szerepelnek a leirasban,

tobbnyire azonban csak az egyes tantargyak értékelésén beliil emlitik. A tobbi tar-
gyat, mint a német (anyanyelv), a matek, a gyakorlati munkak, csak ritkdn és akkor
is tulnyomo részben a nagyobb gyerekeknél emelik ki.

M Magatartés és szorgalom: A kiviildllok szdmara is kozvetit egy képet a megfi-
gyelt gyermek személyiségérdl. Az iskolaban tanusitott viselkedés befolydsolasa-
ra tett kisérletek egy-egy gyereknél nincsenek egyértelmiien megemlitve. A ba-
ratsagos hozzaallas, a dicséret, a kovetelményekben tanusitott kovetkezetesség a
leglényegesebb eszkozok. Csupan egy gyermek iskolajdban alkalmaznak olyan
specialis terapiakat a viselkedés kontrollaldsdra mint az egyéni fejlesztés és a
személyi terdpia.

2 Gyakorlati (életkdzeli) képességek: Mindenhol fejlesztik ezeket a képességeket.
Idetartozik az 6lt6zkodés, az étkezés, a WC haszndlata, a tajékozodas gyakorlatai
a kozvetlen kornyezetben. Ez a csoport kdzos tevékenységein keresztiil torténik
az adott személyre vonatkozd egyénre szabott segitségnyujtassal egybekotve.

2 Nyelv és kommunikicid, német (anyanyelv): A nyelv és kommunikacio, 6ssze-
kottetésben a német tantarggyal, tagabb teriiletet foglal magéaba, a felhasznalt
modszereket mégis csak egy gyerek bizonyitvanya mutatja be. Iskoldjaban a
nyelvi oktatast kovetkezetesen egyszerli mozdulatok kiséretével végzik.

Milyen kovetkeztetéseket lehet levonni a Cri du chat szindromas gyermekek

bizonyitvanyaibol?

M Elbszeretettel végzett tevékenységek:

Kezdjiik a zenével és sport/uszéssal: kivétel nélkiil mindenkit szorakoztat a ze-
ne, ritmika, az éneklés és az azt kisérd mozgas. Fontos az szas ill. a vizben va-
16 mozgas.

2 Nyelv és nyelvértés: Mindenkinél kifejlédott egy jo — helyenként nagyon jo —
nyelvértés. Egyesek az aktiv beszédben is figyelemreméltd teljesitményeket
nyQjtanak., igaz, vannak arra vonatkozo kijelentések, miszerint egy jol beszéld
kislany megnyilvanulasai nehezen érthetéek a kiviilallok szamara. Szintén utalas
erre az 1s, hogy az olyan beszédkisérd kommunikécids eszk6zok, mint a mozdu-
latok a gyerekeknél mindenképpen jelentdséggel birnak.
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A sziilok azon tapasztalataival kapcsolatban — mely szerint a gyerekek a szokat-
lan zajokra szinte panikszeriien reagalnak — azt sziirhetjiik le, hogy a hallason
alapulo benyomasok érzékelése kiilondsen fontos a gyerekek szamara.

M Finommotorikus képességek: A finommotorikus képességeket igényld tevékeny-
ségekkel mindannyiuknak problémaja van. Feltiinben kevés kedviik van ezen
feladatok gyakorlasahoz.

2 Gyakorlati képességek: Bizonyos kapcsolat mutatkozik meg a korlatozott finom-
motorikaval. Eredmények azonban itt is mindenkinél mutatkoznak. Bar tobbnyi-
re sajat akaratukbdl, de kovetkezetes szamonkéréssel végzik a feladatokat.

2 Magatartds és kommunikécid: Minden bizonnyal ez a teriilet az egyike a legne-
hezebbeknek. A bizonyitvanyok szovege egytdl-egyig szimpatiardl és rokon-
szenvrdl tanuskodik. Tiikorképlik annak, amirdl olyan gyakran beszéliink: min-
den gyerek nagyon érdeklodo a kiilvilag irant €s keresi a kapcsolatot a kornyeze-
tével. Kivancsiak az Oket koriilvevo vildgra. Tulnyomd részben 6rommel és koz-
vetlenséggel (a kivételek erdsitik a szabalyt) képesek alkalmazkodni a véltoza-
sokhoz pl.: osztaly Osszetételének a valtozasdhoz, ) személyekhez. Eléfordul
ugyan agresszivitdas mindenekel6tt a kiviildllokkal szemben, valamint
autoagresszio, zaklatottsag (sztereotipiak) mindenekel6tt a nem kedvelt helyze-
tekben és nem kedvelt tevékenységeknél, de ez nem szabalyszerii. A fejlddés fo-
lyaman ez valtozik és befolydsolhatd is (még ha sok faradsaggal is). A dicséret
eldsegiti a szorgalmukat és munkalkodasi kedviiket.

Megjegyzést érdemel azonban, hogy konnyen elvonhaté a gyerekek figyelme akkor

is, amikor a kitartds és a koncentracid egyébként is kivanatos lenne. A gondviseld

részérdl pedig elengedhetetlen a gondoskodas ¢€s a kovetkezetesség.

Példak:

Nvelv és kommunikacio, német (anyanyelv)

Sarah értékelésébél:

(12 éves) - Sarah most 4-5 szotagi szavakkal beszél. Haromszavas mondatokat
hasznal. Szokincse oriasi mértékben megndvekedett. Szereti a sz6 €s nyelvi jatéko-
kat, amelyekben koncentracidt és kitartast tanusit.

(13 éves) - Nyelvi kifejezésmodja egyre tisztabb és jobban érthetd. Tobbszavas
mondatokat alkot. Passziv szokincse igen nagy, a beszédeértése jol fejlett. Eloszere-
tettel hasznal egzotikus és nehéz szavakat.

(14 éves) - Aktiv szdkincse egyre nagyobb, fontosabb szovegek tartalmat ki tudja
fejezni szoban a maga sajatos modjan. Mindent megért, amit mondanak neki, és
ilyenkor nagyon érdekl6dé. Német - Sarah szineket €s egyszerii formakat tud egy-
mashoz rendelni. Egyes betiiket szivesen elismétel, és kézfestéssel le i1s fest. Felis-
mer targyakat az abrajuk alapjan és gyakorolja ezek megnevezését.
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(15 éves) - Sarah beszédes. Nagy passziv €s széleskorli aktiv szokinccesel rendelke-
zik. A sajat beszédmddjan haromszavas mondatokban fejezi ki magat (amely egy
kiviilallonak nehezen érthetd). Addig ismétli a mondatokat, mig kornyezete meg
nem ¢rti.

Jorg értékelésébol:

(6 éves) - Megért egyszerii utasitasokat €s végre is hajtja dket. Felismeri osztalytar-
sait a nevik alapjan és meg is nevezi Oket. Javult szoismétld készsége, amelyet
egyszerli mozdulatokkal egészit ki.

(7 éves) - A tanév soran terjedelmes szdokincset sajatitott el, €s azt fel is hasznalja.
Kész arra, hogy egyszerli mozdulatokat utdnozzon ¢€s ezeket fel is hasznalja a kom-
munikacioban. Nyelvértése kiboviilt.

Német - Szivesen dolgozik a tankonyvvel, iranyitas mellett tanulmanyoz képeket és
képeskonyveket. A tanév végére biztos modon meg tudja kiillonboztetni az alapszi-
neket és ezt megfeleld modon tudja mutatni.

(8 éves) - Szoértése boviilt. Egyre gyakrabban alkalmazza a tanult mozdulatokat
helyesen. Egyszerli jatékos cselekvéseknél a nyelvhasznalatdban apro eldrelépés
¢észlelheto.

(9 éves) - Szoértése kiboviilt ugy, hogy a nyelvet a szitudcionak megfeleld egyszerii
mozdulatokkal tanulta meg. Egyszer(i szavakat képez és ezeket helyesen is hasznal-
ja. Egyszertii jatékos helyzetekben egyre gyakrabban haszndlja a tanult nyelvet és a
maga modjan alkalmazza a mozdulatokat a tobbi gyerekkel folytatott jaték soran.
(10 éves) - Egyszeri cselekményfolyamatot egyszerii mozdulatokkal probal elme-
sélni, de ehhez ismerds személyekre van sziiksége beszélgetOpartnerként.

Matematika — A matematika tantargyhoz csak rovid értékelések sziilettek. Pl.:

Jorg értékelésébol:

(10 éves) - Egyszerti feladatokban felismeri az 1,2 és 3 mennyiségét. Ezekhez a
mennyiségekhez aztdn targyakat tud hozzarendelni és mozdulatok segitségével is
megmutatja az 1-3 mennyiségeket.

Sarah értékelésébol:
(15 éves) - Ketté képes osztani mennyiségeket. Segitségnyujtassal és kovetkezetes
szamonkéréssel képes kiilonbozo targyakat megfeleléen 6sszerendezni.

Kim értékelésébol:

(7 és 8 éves) - 3-ig szamol az ujjain. Gyakorlatban képes eljarni dolgok és gyerekek
mennyiségével, amelyek szamat egy szempillantés alatt képes felfogni.

Felszolitasra felmutat 1,2 vagy 3 dolgot €s a szdmolas sordan hasznalja az ujjait is.
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Gyvakorlati munkak

,Oyakorlati munkak™ alatt az altalanos és szakmakra felkészitd gyakorlatokat veze-
tik be. Ide tartoznak a festd és ragasztasi feladatok, az olloval és gyurmaval végzett
munkak, az épitéelemekkel végzett munkak, a sorbarendezési feladatok, gyongyfii-
z€s, szOoves, f0z¢Es stb.

Sarah értékelésébél:

(12 éves) - Sarah kézvezetéssel zoldséget darabol. Kézvezetéssel sz6, egyediil képes
feszesen tartani a fonalat. Nagy gyongyokbdl nyaklancot fliz.

(13 éves) - Segitséggel képes az olloval vagni. Szivesen fest nagy képeket, de aztan
tobbnyire széttépi Oket. Sarah szivesen f0z, és nagy érdeklddést mutat a teli fazekak
irant. Kézvezetéssel gylimolcsot €s zoldséget szeletel.

(14 éves) - Sarah képes segitséggel nagy szogeket eldre kifurt lyukakba beilleszteni
¢s ezeket képes kalapaccsal egyediil beverni. Munkadarabjat képes egyediil becsa-
varni a munkapadba és kivenni onnan. A fanyildsokba be tudja illeszteni a megfele-
16 idomokat. Készségesen segit a f6zésben. A legszivesebben hagymat aprit.

(15 éves) - Jaratos a kalapacs haszndlataban és egyre erdsodik szogelési készsége is.
Be lehet vonni a f6zésbe, eldszeretettel és kitartéan aprit burgonyat és hagymat.
Segit az edények elmosogatdsaban és a torolgetésben is.

Jorg értékelésébol:

(6 éves) - Nehézségei vannak a kéztartasban éa kéziigyességben a vago-, festd- és
gyurmamunkékban, de ez a tanév soran kdnnyen fejleszthetd.

(7 éves) - Eldrelépés figyelhetd meg az olloval végzett munkakban, de a nyirdsban
még segitségre szorul. Tudja tartani a filctollat, elore megadott pontokat 6sszekot
vagy kifest feliileteket. A gyurmazasnal mindkét kezét hasznalja, kiilonb6z6 dara-
bokat tép le beldle és formaz meg.

(8 éves) - Megtanult bizonyos dolgokat megadott pontra helyezni. Az olloval vald
nyirds még faradsagot jelent szamdara. Szivesen dolgozik épitéanyagokkal, Ossze
tudja csavarni az egyes részeket. Nehézségek 1épnek fel, ha a munkahoz mind két
keze sziikségessé valik.

(9 éves) - Vezetés mellett szivesen dolgozik épitdelemekkel.

(10 éves) - Két kézzel végrehajtanddé munkak igen ritkan sikeriilnek neki. Egyszert
1épések az olloval szinte segitség nélkiil sikeriilnek.

Egyéb
A legtobb értékelésben szerepelnek olyan terapidk is, melyeket a tanév soran hajtot-

tak végre pl.: gyogytorna, lovagloterapia, ergoterapia, logopédia. Az ,,Egyéb” pont-
ban iskolai kiranduldsokat, iskolai szabadidds tevékenységeket is felsorolnak.
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\3 [zelité az 1998.-ban Warringtonban tartott Cri Du
Chat Konferencia beszédeinek rovid osszefoglaloibol

Kim Cornish eloadasa az onbantalmazo viselkedésrol
Kim eddig 66 csalad gyermekét tanulmanyozta. Féleg az agressziv — emberekkel és
targyakkal szembeni — és az 6nbantalmaz6 viselkedés érdekelte.

Onmagat csipkedi 47 %
Sajat hajat htizza 34,8 %
Karmolja magéat 40,9 %
Oklendezik / hany 57,6 %
Fejét / testét iiti 54 %
Masokat it / ver 65,2 %
Masok hajat hazza 65,2 %
Masokat karmol 36,4 %
Masokat csipked 45,5 %
Rugdos 71,2 %
Destruktiv viselkedés 40,9 %
Targyakat porget / forgat 40,9 %
Adott szavak ismételgetése 39,4 %

Kim azt is megfigyelte, hogy példaul a fej iitogetése, 6nmaga csipkedése, masok
hajanak meghuzasa, masok karmolasa €s a hanyas a novekvo ¢€letkorral egyre csok-
ken.

Osszegzések a szindrémaval kapcsolatos tapasztalatokrol

Novekvo életkorral jelentkezd problémak

Kisebb hallaskarosodasok, sokszor hallokésziilék viselését is megkivanja
Kancsalsag, melyet korral nem ndnek ki, de terapiaval kikezelhetd

Mas latasi nehézségek

Laza izomzat jellemzd a csecsemdkorra, ami akar feszes izomzattd is alakulhat a
késObbiekben. Gyogytornaval megeldzhetd.

Ragési €s harapasi nehézségek

Gyomormiikdodési rendellenességek lehetnek csecsemd korban
Gyomortartalom visszabukas gyakori, de kezelhetd

Kronikus székrekedés, ami 1-2 éves korban kezdddik és egy egész életre szol
Gyakori fiilgyulladéasok, fertézések

Nyal visszatartdsi probléma, néha sebészeti beavatkozas igényel

Yy Wrww
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Szexualis fejlédés normalis, a ndk altaldban termékenyek, volt mar példa terhes-
ségre 1S

Taplalasi problémak, mert semmi érdeklédésiik nincs az étel irant

Gyakoriak a fogaszati problémak

Fennall a kiszaradas veszélye, betegségek soran a sok hanyas ill. evés-ivas visz-
szautasitdsa miatt

Bizonyos hangokra, frekvencidkra vald érzékenység

Magas taktilis érzékenység foleg kéz, 1ab, fej €s arc érintése esetén

Yy vy w

Az €lethossz nem megjdsolhato, valtozo (sok kiserd betegség, rendellenesség esetén
rovidebb), de a legiddsebb Cri du chat szindrémads tobb mint 60 évet élt.

Orvosi kutatasok

A kutatas célja az volt, hogy feltérképezzék a génkombindciok befolydsat a gyer-
mek fejléddésmenetére. Ezzel mar a sziiletéskor is meg tudndk mondani, hogy meny-
nyire lesz sulyos a karosodas. A kutatdsok eddigi eredményei szerint a jellegzetes
sirasért az 5p15.3-as zona a felelds, €s ha ott van a torés, tobbnyire mas rendellenes-
ség nem is 1ép fel. A legkritikusabb zona az 5p15.2 (nagysaga csak 2MB), ami a
legtobb fizikai €s értelmi karosodast befolyasolja. Az 6sszes tobbi zona mar nem
ennyire egyeértelmil, mert azok esetében taldltak sulyosan, enyhén és gyakorlatilag
nem kéarosodott embereket is a tudosok.
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,,Ha bizonytalansagaban az ember leg-
alabb egy masik bizonytalansagra is ralel-
het, mar nem €rz1 magat reményteleniil
egyediil, s visszamenthet valamit normali-
tasanak elveszni latszo hitebol.”

(Balvanyos Huba)

A Cri Du Chat Barati Tarsasag:

2 a 2006-ban megalakult Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel é16k Orszagos
Szovetségének (RIROSZ) alapito tagja,

X 2008 6ta bejegyzett tarsasagként mikodik, kozhasznii mindsitéssel,

2 2009 6ta szervezi és bonyolitja, a RIROSZ tagszervezeteként, a Ritka Betegsé-
gek Vilagnapja alkalmabol meghirdetett Ritka Szépségek Gylijteménye elneve-
z¢sli palyazatot, €s az orszagban vandorkiallitasként tarja az érdeklddok ele.

Szeretettel varjuk minden csatlakozni kivand jelentkezését, akar partolo tagként is,
az alabbi elérhetdségeken:

Honlap: www.criduchat.ingyenweb.hu, www.criduchat.extra.hu
E-mail: criduchat@freemail.hu

Levelezési cim: 1046 Budapest, Kiils6-Szilagyi ut 8. 1/2.

Telefon: Bencsikné Mayer Mdnika 20/588-3004

Az 1% felajanlasa nem keriil semmibe sem, de nagyon sokat segit! Sajnos 10 ado-
zobdl minddssze 4 €l a befizetett add 1%-anak nonprofit szervezetek felé torténd

felajanlasaval. Es On? 2011-t61 tarsasagunk is igénybe veheti az 1% felajanlast.
Adoészamunk: 18131598-1-41

KOSZONJUK!
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) A Cri Du Chat Barati Tarsasag szolgaltatasa és to-
vabbi kiadvanyai

2010. elején elindult a Sziilék Polca szolgaltatds Kaposztasmegyeren,
a Fovarosi Szabd Ervin Konyvtar Babits Mihaly Konyvtaraban
(Budapest I'V. (Kaposztasmegyer) Loverseny tér 5/a.)

A Cri Du Chat Barati Tarsasag ¢és a Babits Mihaly Konyvtar 6sszefogasaban,

a IV. keriileti Onkormanyzat timogatasaval indul6 program célja, hogy elérhet6
kozelségbe hozza a sajatos nevelési igényli gyerekeket ellato sziilok, csaladok részé-
re a szlikséges informacidkat, fejlesztési otleteket, segitd tanacsokat, hasonlo tapasz-

talatokat megélt sziilok ¢élménybeszamoloit.

A konyvtarban egy kiilon polcon barki szamara hozzaférhetéek ezek a specialis

konyvek.
A konyvtar elérhetdségel €s nyitvatartasa: Hétfo, szerda, péntek 14-19 h
Telefon: 230-2276 Kedd 10-15h
E-mail: fszek0403@fszek.hu Csiitortok 10-14 h

Informécids fiizetiink hatsé boritdjan két tovabbi kiadvanyunkra szeretnénk felhivni
a figyelmet, melyek a FOovarosi Onkormanyzat tdmogatasaval és a Stiefel Eurocart
Kft. segitségével valosulhattak meg.

Bdvebb felvildgositassal, orommel allunk rendelkezésére.
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* XIV. keriilet, Alsérikos
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