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Bevezetés

Az idegrendszeri funkciok fejlodése késlekedhet egy vagy tobb részteriileten
kiilonboz6 sulyossagu fogyatékossagot okozva. A fogyatékossag hatterében kiilonbozo
klinikailag diagnosztizalhato korképek allnak, amelyek kozos jellemzdje, hogy a beteg
motoros ¢s/vagy szellemi fejlodése, beszédkészsége valtozé mértékben elmarad az

¢letkori atlagtol.

Célkitiizések

Az egy vagy tobb részteriileten fogyatékos gyermekek aranyat kivantuk
beutalt betegek kozott, tovabba meg kivantuk allapitani a fogyatékossag {6 tipusait.
Célul tiztik ki a fogyatékossag okéanak kideritését és szellemi fogyatékossag esetén
vizsgalni kivantuk annak stlyossagat a kiilonb6z6 diagnosztikus csoportokban. Célunk
volt, hogy eredményeinket Osszehasonlitsuk a nemzetkdzi szakirodalomban talélt
adatokkal. Egy adatbazist kivantunk Iétesiteni, amely alkalmazhat6 tovabbi kutatédsi

célra és hasznos lehet az egészségiigyi szolgalat szamara is.

Betegek és moédszerek

A Szegedi Tudomanyegyetem Gyermekgyogyaszati Klinika B Részlegének
neurologiai szolgéalatan 2006. januar 1. és 2011. december 31. kozdtt megjelent
gyermekek korében végeztilk a vizsgalatainkat. Az anamnézis részletes felvételére,
fizikalis, neurologiai és neuropszichologiai vizsgalatra keriilt sor a gondozéas soran.
Tovabbi vizsgalatok (képalkot6 moddszerek alkalmazédsa, anyagcsere vizsgalat,
szOvettan, citogenetikai, molekularis citogenetikai tesztek, mutacidé analizis) az

anamnézis és a klinikai vizsgalatok eredményétdl fliggden torténtek.

Eredmények
Hat év alatt 1764 beteget vizsgaltunk, ebbdl 241 gyermeket (13.7%, 131 fia, 110
leany) vettiink be a tanulméanyunkba. Fogyatékossagot talaltunk valamilyen praenatalis,

perinatalis és/vagy ujsziilottkori ismert rizikotényezo nélkiil 167 betegnél (69.3%), mig



a fogyatékossag hatterében rizikod faktornak tarthatd praenatalis, perinatalis és/vagy
ujsziilottkori esemény allt 74 betegnél (30.7%).
Az azonosithatd rizikofaktor nélkiil kialakult fogyatékossaggal €16 gyermekeket

s

crey

késlekedd fejlodés/szellemi fogyatékossag dysmorphismus nélkiil (18.7%), agyi
fejlodési rendellenességek (14.5%), velesziiletett anyagcsere betegségek (2.5%), a
fehérallomany Dbetegségei (1.7%), epilepszids szindromak (1.7%), megkésett
beszédfejlodés mint részfunkcid-zavar (3.7%) és neuromuscularis betegségek (5.0%).
Az ismert rizikdtényezd kovetkeztében kialakult fogyatékossaggal €16 betegek korében
3 alcsoportot kiilonitettiink el: cerebralis paresis korasziilottekben (14.9%), cerebralis
paresis érett 0jsziildttekben (8.3%) és kiilonbozo tipusu fogyatékossag cerebralis paresis
nélkiil (7.5%).

Az Osszes beteget tekintve a fogyatékossag oka a gyermekek 66.4%-aban dertilt
Ki, genetikai okot pedig 19.5%-ban talaltunk.

Kovetkeztetések

Az idegrendszeri fejodés egy vagy tobb részteriiletét érinté fogyatékossag oka
az esetek tobb mint felében diagnosztizalhatd. Az etiologia kideritése alapvetden fontos
annak érdekében, hogy az ujabb kutatisok altal feltart terdpias lehetdségeket
alkalmazhassuk. A megfelel6 gondozas és az egyénre szabott rehabilitaciés program
kidolgozésa is megkivanja az etioldgia ismeretét. A specifikus korokok kideritése révén
elkeriilhetéek a beteget terheld sziikségtelen vizsgalatok, prognosztizalhatoé a kimenetel
¢és szamos esetben megeldzhetd a korkép ismétlddése egy csaladban.

Adatbazisunk hozzajarul ahhoz, hogy az 0j tudomanyos eredményeket megfeleld
idében alkalmazni tudjuk betegeinknél és segiti az egészségiigyi ellatorendszert a

fogyatékosok specialis igényeinek felmérésében.



