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„Nagyon nyított és őszinte. Érzelmei valódiak. Megmutatja nekünk, hogyan éljük a 
jelent, és ne nézzünk se vissza, se előre. Számára csak a jelen számít. Megtanít 
bennünket lassítani.” – 11 éves gyermek szülője 

 

1. Mi a GAND, és mi okozza? 

A gén és a kromószóma 

A GAND (GATAD2B-asszociált neurodevelopmentális rendellenessség), más néven 
GATAD2B-szindróma, olyan állapot, amelyben a gyermekeknél fejlődési késés és értelmi 
fogyatékosság tapasztalható. A GATAD2B gén az 1-es kromószómán, az 1q23.1 régióban 
található. Kulcsszerepet játszik az agy fejlődésében és érésében, ezért a GAND elsősorban 
fejlődési késéssel és értelmi fogyatékossággal jár. 

A NuRD-komplex – amit a gén vezérel 

A GATAD2B gén egy fehérjét kódol (p66béta néven is ismert), amely a NuRD-komplex 
(Nucleosome Remodeling and Histone Deacetylase) nevű többfehérjés szerkezet egyik 
alegysége. Ez a komplex két alapvető enzimatikus funkciót lát el: 

• ATP-függő kromatin-átrendezés: a DNS „csomagolását” szabályozza 

• Hiszton-deacetiláció: a génkifejeződést halkítja vagy erősíti 

A NuRD-komplex többi alegysége között szerepel CHD3/4/5, HDAC1/2, MBD2/3, MTA1/2/3, 
RbAp46/48 és GATAD2A (a GATAD2B paralóga). A komplex az idegsejt-differenciálódás, a 
sejtciklus és a szinapszisfejlődés működéséért felel. 

Forrás: Abad et al., Translational Psychiatry 2024 | DOI: 10.1038/s41398-023-02678-x 

A variánsok típusai 

A GAND-esetek túl nyomó többségében a GATAD2B gén haploinsufficienciájáról van szó, 
azaz az egyik génmásolat nem működik. Az 50 beteget vizsgáló Shieh-tanulmány 41 új 
variánst azonosított a következő típusokban: 

• Nonsense variáns (korai stop-kodon) 

• Csonkító frameshiftek (a leolvasási keret eltolódása) 

• Splice-site variánsok (az átirás hibás illesztkedése) 

• Deléciók (génszakasz kiesése) 

• Missense variánsok – különösen a CR1 és CR2 konzervatív domain-ekben 

A missense variánsok esetében az immunprecipiticiós vizsgálatok kimutatták, hogy a 
mutáció megzavarja a GATAD2B kötődését a NuRD-komplex többi tagjához, így a komplex 
összeszerveződése károsodik. 

Forrás: Shieh et al., Genetics in Medicine 2020 | DOI: 10.1038/s41436-019-0747-z 



Miért történt ez? 

A fogantatáskor a szülők genetikai anyaga másolódik az új gyermeket alkotó petesejtbe és 
spermiumba. A biológiai másolási folyamat nem tökéletes, és alkalmanként véletlenszerű, 
ritka változások keletkeznek a gyermek genetikai kódjában, amelyek a szülők DNS-ében 
nem találhatók meg. Ez természetes folyamat, nincs összefüggésben a szülők által tett vagy 
elmulasztott cselekedetekkel. 

Az eddig vizsgált GAND-os gyermekek túlnyomó többségénél a GATAD2B gén változása de 
novo – azaz spontn módon – következett be a gyermekben. Néhány esetben az egyik szülő 
sejtjeinek egy részében jelen volt a változás – ezt mozaikosságnak (mosaicizmus) nevezik. 

⚠ Fontos: Senki nem hibáztatható. Nem ismert egyetlen olyan környezeti, 

táplálkozási vagy életmódbeli tényező sem, amely spontn génváltozást okozna. 

Előfordulhat újra? 

Ha egyik szülőnél sem mutatható ki az érintett variáns, az újabb érintett gyermek 
születésének kockázata nagyon alacsony. Ha a genetikai vizsgálat azt mutatja, hogy az 
egyik szülő hordozza az érintett variánst, az újabb előfordulás kockázata lényegesen 
magasabb. Klinikai genetikus tud személyre szabott tanácsot adni. 

 

2. Mit tud a tudomány a GATAD2B szerepéről az agyban? 

2024-ben a Miamii Egyetem és a Cedars-Sinai közös csapata egérmodellen vizsgálta a 
Gatad2b gén szerepét (Abad et al., 2024): 

• A Gatad2b mindkét másolatát elvesztő (homozigóta) egerek perinatálisan 
elpusztulnak – ez jelzi, hogy a gén nélkülözhetetlen az élethez. 

• Az egyetlen működő másolattal élő (haploinsufficiáns) egerek viselkedési és tanulási 
eltréseket mutattak, amelyek nagyon hasonlóak a GAND-betegek tüneteikhez. 

• Rendellenes kérgi minta (kortikális patterning) volt kimutatható – az agykéreg 
sejtarányai és a fejlődési transzkriptom megváltoztak. 

• Single-cell RNS-szekvenálás (scRNAseq) kimutatta, hogy az agykérgi fejlődéshez 
kritikus gének – köztük Bcl11b, Nfia, H3f3b és Sox5 – rendellenesen fejeződnek ki. 

Ezek az adatok megerősítik: a GATAD2B-haploinsufficiencia az agykéreg fejlődési 
transzkripciójának epigenetikai szabályozásán keresztül okozza az értelmi fogyatékosságot. 

Forrás: Abad, Robayo, Muñiz-Moreno et al., Translational Psychiatry 14:33 (2024) 

 

3. A GAND tünetei és jellemzői 

Esetszám: Az Unique-alapú tájékoztató >100 eset alapán készült. A Shieh et al. 
(2020) 50 esetet értékelt mélyebben. A Vera et al. (2020) 19 esetet rögzített. 
Jelenleg a világon körülbelül 455 ismert eset van 51 országból. 

Leggyakoribb fő tünetek 

• Fejlődési késés és értelmi fogyatékosság (középstól súlyosig, ritkán enyhe) 

• Beszédfejlődési késés – sok gyermek nem verbalizál 

• Alacsony izomtónus (hipotónia) gyermekkorban 

• Viselkedési problémák 

• Különböző egészségügyi szövődmények (egyénenként nagyon eltérő súlyossággal) 



Alacsony izomtónus (hipotónia) 

A GAND-os gyermekek többségénél alacsony izomtónus tapasztalható. Az alacsony 
izomtónus késleltetheti a fejlődési mérföldkövek – az ülés, gurülás, mászás és járás – 
elérését, és táplálási nehézségekhez is vezethet. 

Epilepszia és agyi rendellenessségek 

Az MRI-vizsgálaton átesett GAND-os gyermekek több mint felénél nem specifikus agyi 
elváltozás mutatkozik. A gyermekek közel negyedenél epilepszia/rohamok lépnek fel. 2025-
ben új vizsgálatok bővítették az epilepszia-képet: a GATAD2B-vel összefüggő fejlődési és 
epileptikus encefalopátia (DEE) is leírásra került, súlyosabb epilepszia-formákkal. 

Forrás: Scorrano et al., Epilepsia Open 2025 

Hallás és látás 

A GAND-os gyermekek több mint felénél látásproblémák tapasztalhatók: gyakoriak a 
kancsal szem (strabismus), a rövidlátás/hosszúlátás és a mélységérzékelési nehézségek. 
Halláscsoökkenés csak kis hányadánál fordul elő. 

Szív 

Kis hányadánál szívproblémák is előfordulnak. Leggyakrabban: bicuspidalis aortabillentyű, 
aortabillentyű-szűkület, kardiompátia (szívizom-elváltozás). Ezek egy részénél orvosi 
kezelés szükséges. 

Egyéb rit kább tünetek (2025) 

• Kamptodaktília (az ujj állandó hajlított helyzete) – első leírása 2025-ben 

• Ventrikulomegália (az agykamrák tágulata) – MRI-n látható 

• Polihidramnion terhesség alatt (magzat körüli magzatvíz-többlet) – praenatális jelző 

• Veseérintettség (ritka) 
Forrás: Tan et al., Molecular Syndromology 17:54 (2025) 

 

4. Fejlődés és viselkedés 

Külső megjelenés 

A legtöbb GAND-os gyermeknél jellegzetes arcvonások figyelhetők meg: széles 
szemtávolság (hipertelorizmus), széles homlok, széles orrgyök és hegyes áll. Néhányuknál 
kisebb rendellenessségek láthatók a kezeken és lábakon is (lásd kamptodaktília). 

Növekedés és táplálás 

A növekedés általában az elvárható tartományon belül van, bár közel felüknél nagy 
fejkörfógat (makrokefália) tapasztalható. Újszülöttkori táplálási nehézségek gyakoriak; az 
alacsony izomtónus elnyelési problémákhoz vezet. Sok csecsemőnél gastro-oesophagealis 
reflux (GER) is megfigyel-hető. Székrekedés szintén előfordulhat. 

Ülés, mozgás, járás 

A legtöbb GAND-os gyermeknél késik a fejlődési mérföldkövek elérése. A 19 esetet felölelő 
vizsgálatban (Vera et al. 2020) az önálló járás medián kora 2,5 év volt. Sok gyermekre 
bizonytalan vagy terpeszállású járás jellemző. 

„Negyvenéves korára jó a mozgása. Egyedül nem tud biciklizni.” 



Beszéd 

A legtöbb GAND-os gyermeknél súlyos beszédfejlődési késés tapasztalható, néhányuk 
nonverbális marad. A Vera et al. vizsgálatban az első szavak medián kora 3 év volt. 
Jellemző a beszédapraxia, de általában többet értenek, mint amennyit ki tudnak fejezni. 

Az AAC (Augmentatív és Alternatív Kommunikáció) módszerek – mutatás, piktogramok, 
gesztusok, egyszerűsített jelnyelv, high-tech kommunikációs eszközök – sokadnál 
hatékonyan segítik a kommunikációt. 

„Nem tud beszélni, de kommunikál. Megfogja a kezed, és megvan a saját nyelve.” – 
18 éves 

Tanulás 

Minden GAND-dal élő gyermeknél értelmi fogyatékosság vagy tanulási nehézség áll fenn. 
Ez általában középestől súlyosig terjedő, bár néhányuknál enyhe fokozatú. Az ismert felnőtt 
esetek részleges önállóságot mutatnak. 

Viselkedés 

A GAND-os gyermekeket boldogként írják le, és általában szívesen szocializálódnak. 
Viselkedési problémák a gyermekek felénél fordulnak elő: nehézségek a stresszes helyzetek 
elviseléoében (alacsony frusztrációtűrés). Kisebb hányadánál autisztikus jegyek, 
hiperaktivitás, önbántó vagy agresszív viselkedés, illetve alvási nehézségek is 
előfordulhatnak. 

 

5. Kezelési és gondozási ajánlások 

A GAND-dal élő gyermekeket általános gyermekorvos kövesse nyomon, aki koordinálja az 
ellátást: 

• Gyógytorna (fizioterápia) – mozgásfejlődés támogatása 

• Foglalkozásterápia – mindennapi tevékenységek elsajátítása 

• Logopédia és AAC-támogatás – beszéd és kommunikáció 

• Viselkedésterápia – frusztrációkezelés, szocializáció 

Ajánlott speciális konzultációk: 

• Kardiológia – szívbillentyű-vizsgálat 

• Szemészet (oftalmólógia) – strabismus, törési hibák 

• Neurológia – epilepszia-monitor, EEG, MRI 

• Nefrológia – vesevizsgálat, ha tünet utal rá 

 

6. Génterápia és jövőbeli kutatási irányok 

Miért nehéz a GAND gyógyítása? 

A GAND egyéni génterápiáját különösen nehézzé teszi, hogy a GATAD2B nem egyszerű 
struktúrférjét kódol, hanem egy komplex epigenetikai szabályozó komplexnek egyik 
alegysége. Az alábbi akadályok állnak fenn: 

• A NuRD-komplex több enzim pontos egyensúlyát igényli – a pótlás túladagoláshoz 
vezethet. 



• Az agyi hatás már a magzati fejlődés során bekövetkezik – a születés utáni 
génkorrekció későn jöhet. 

• Az önálló génterápiás (AAV-vektóros) klinikai szintű vizsgálata jelenleg még nem 
érhető el. 

Aktuális kutatási irányok 

A 2024-es Abad et al. egérmodell-tanulmány elsődlegesen azt tárta fel, hogy pontosan mely 
génszabályozási utak érintettek. Ez előkészíti a terápiás célpontok azonosítását. A Cedars-
Sinai orvosi központ (Los Angeles) jelenleg is aktívan toboroz GATAD2B-variánssal élő 
gyermekeket klinikai vizsgálatba. 

⚠ Megjegyzés: A jövőbeli terápiás utak – köztük HDAC-gátlók, antisense 

oligonukleotidok (ASO) vagy CRISPR-alapú megközelítések – elméleti szinten 
felmerülnek a NuRD-komplex zavaraira, de GAND-specifikus klinikai vizsgálat 
jelenleg nem fut. 

Forrás: Chen, Koubek, Sakowski, Feldman, Neurotherapeutics 21(4) 2024 | PMID 39096590 

 

7. Támogató közösségek és kapcsolat 

Szülői szervezetek 

Rare Chromosome Disorder Support Group (Unique) – www.rarechromo.org 

Helping Hands for GAND (USA) – www.gatad2b.org 

GAND AID UK – www.gandaiduk.org 

Facebook közösségek 

• www.facebook.com/groups/GATAD2Bgene 

• www.facebook.com/groups/GATAD2Bcommunity 

Klinikai vizsgálat 

Dr. Tyler Mark Pierson, Cedars-Sinai Medical Center, Los Angeles. Elérhetőség: 
Tyler.Pierson@cshs.org 
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