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Abstract: This article reviews recent advances in the „new genetics" focusing on Fragile X 
syndrome. It describes the general characteristics of the syndrome, developmental, cognitive, 
linguistic, personality characteristics and behavioral phenotype. The study outlines some 
direct implications for the therapeutic intervention of person with fragile X syndrome. 
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A teljes géntérkép elkészítésének bejelentése óta mondhatni, a 
gének", „genom térkép" és hasonló kifejezések mintha beivódtak volna 
lindennapi életünkbe. Annak ellenére, hogy a szóhasználat szerves részé-
é váltak, a genetika vagy gén-tudomány kifejezések, számos gyógypeda-
ógusban az idegenkedés reakcióját váltják ki. Feltehető a kérdés, hogy 
úből ered ez a reakció. A kérdés megválaszolása nem egyszerű, s legfel-
:bb találgatásokba bocsátkozhatunk. 

Talán az egyik elfogadható magyarázat volna, az, hogy humánge-
etikai ismereteink alig 50 évesek, hiszen az a tény hogy a Down szindró-
la hátterében a 21. kromoszóma triszómiája áll 1959 óta tudott (Lejeune 
s mtsai, 1959), a Prader-Willi szindróma (Prader és mtsai, 1956) geneti-
ai megalapozottságát 1981 óta ismerjük (Ledbert és mtsai, 1981), míg a 
ett szindróma (Rett, 1966) genetikai okát 1999-ben fedezték fel (Amir és 
ítsai, 1999). A megjelent közleményeknek közel 50%-a ma is a Down 
ándrómára vonatkozik (Hodapp, 1996). Azaz a genetika kutatások gyors 
:jlődése következtében napvilágot látott információk „nem találtak" 
íegfelelő mértékben visszhangot a pszichológia és gyógypedagógia terü­
ltén, a legtöbb tanulmány ezeknek a kórképeknek a klinikai sajátosságai-
i, a klinikai tünetek differenciáldiagnosztikai támpontjaira összpontosít. 

A másik magyarázat magából a gyógypedagógia sajátosságából 
:ed, név szerint a címkézés elkerüléséből, illetve hogy igen kevés bizonyí-
;k van az etiológia specifikus fejlesztési eljárások hatékonyságát illetően, 
gyógypedagógia területén dolgozó szakemberek a fejlesztő munka során 

ryre inkább hajlanak a különböző fogyatékossági kategóriák közötti hatá-




