élok Orszdgos Szovetsége (Rirosz).
Pogdny Gdbor, a szivetség elnike
lapunknak elmondta, hogy a beteg-
ségek kutatdsdhoz, a gydgyszergyd-
rak dsztinzéséhez elengedhetetlen a
kontinensszintii Gsszefogds. Az egyik
beteg, a hatéves Botond primer im-
munhidnyban szenved, igy ndla
még egy egyszerii ndthds megbete-
gedés is végzetes lehet.

. VONA ADRIENN

ritka betegségek csoportjdba

azok sorolhatok, amelyek két-

ezer emberbdl legfeljebb egy

személynél fordulnak el6. A leg-
tobb ritka betegség genetikai eredet(i és
sokszor gydgyithatatlan — magyardzta la-
punknak Pogdny Gdbor. Hozzétette: a ritka
rendellenességek esetén a diagnézishoz ju-
tds évtizedekig is eltarthat.

- A hazai egészségiigyi rendszer sok
esetben képtelen elldtni a ritka betegség-
ben szenveddket, a kezelésiik azért is prob-
lémds, mert alacsony betegszimrdl van
526, és sokszor még az orvosok sem tudjak,
hogyan lehetne gydgyitani a pacienseket. A
szovetség viszont Gsszefogja és tamogatja
az érintetteket — hangstlyozta Pogény Gd-
bor. A Rirosz célja a velesziiletett és ritka
rendellenességgel €16 gyerekek, felndttek
és csalddjaik érdekérvényesitése. A szévet-
ség igy az Gsszes ritka betegséget feldleli és
képviseli hazai és a nemzetkézi forumokon
is. A szovetség tdmogatja az egyes beteg-
csoportokat, ami kutatécsoportokkal valé
kapcsolattartdsban, illetve a gydgyszer-
gydrtok megkeresésében is megnyilvanul.
A szovetség segiti a kiillonboz6 rendelle-
nességgel kiizd§ betegszervezeteket egész-
ségiigyi, oktatdsi, szocidlis, foglalkoztatdsi
¢s anyagi szinten is,

Megtudtuk: hazdnkban ma kértlbeldl
nyolcszdzezren élnek, akik ritka betegséget
hordoznak, a pdciensek zome gyermek.
Magyarorszdgon 400500 csalddban nevel-
kedik Williams-szindromds pdciens. A
tiinetegyiittes egy ritka genetikai dllapot,
amely egészségiigyi és fejlédési problémd-
kat is okoz. A Williams-szindrémdt a 7.

kromoszémédn lév§ genetikai anyag hidnya
okozza. A betegeknek jellegzetes ,,man6-
szer(i” arcuk van, azaz a pacienseknek szé-
lesebb az orrgyokiik és ,,turcsibb” az orruk
is. A kék vagy zold szemii egyének iriszén
pedig csillagszer(i mintdzat figyelhet6 meg.
A betegekre jellemz§ az is, hogy az idege-
nekhez abszoltit bizalommal kozelednek.

- A Williams-szindrémdsok nagyon ba-
ratsdgosak, rendkiviil kozvetlenek, ami
problémdkat okozhat, hiszen egy idegen
ember szdmdra meghokkentdek lehetnek a
megnyilvanuldsaik — mondta lapunknak a
Rirosz elndke.

A Williams-szindrémds pécienseknél
fontos a rendszeres feliilvizsgdlat, hiszen
szervezetiikb6l részben hidnyzik az
elasztin nev(i fehérje. — Az érintetteknél
gyakoribbak a sziv- és érrendszeri pana-
szok, ezért elengedhetetlen az orvosi kont-
roll, hiszen az aortdk besz(ikiilése haldlos
betegségekhez is vezethet - magyardzta la-
punknak Pogdny Gdbor. Hozzdtette: a be-
tegeknek tanuldsi nehézségeik is lehetnek,
de sajdt szervezetiik (a Magyar Williams-
szindréma Tdrsasdg) segitséget nyujt a pa-
ciensek fejlesztésében, igy szenzomotoros
foglalkozdsokat, illetve zeneterdpidt is tar-
tanak az érintetteknek. A Rirosz honlapjén
olyan levelezérendszer miikodik, ahol bar-
melyik ritka rendellenességgel kapcsolat-

Egyre tob

ban szakember vagy akdr sortdrsak segit-
ségét kérhetik az érintettek.

— A ritka betegséggel kiizd§ pdciensek-
nek nagyon sokat szdmit, ha sorstdrsakkal
taldlkozhatnak, ha ldthatnak id6sebb be-
tegeket, mert igy szembesiilnek azzal,
hogy nincsenek egyediil. A beteg gyereke-
ket nevel6 sziil6k pedig segitenek egymds-
nak iskola, 6voda vagy munkahely keresé-
sében — folytatta Pogdny Gdbor. Megtud-
tuk, hogy a ritka betegségben szenveddk
nehezen tudnak csak elhelyezkedni, pél-
dédul a Williams-szindrémdsok nem birjak
azokat a monoton feladatokat, amelyek
mds tanuldsi nehézséggel kiizd6k szdmdra
megfelelGek lehetnek. A narkolepszidban
szenveddk is ,,szerencséseknek” szdmita-
nak a ritka betegek kozott. Kiils6leg nem
kiilonboznek az egészségesektdl, viszont
legfébb jellemzdjiik, hogy bérhol képesek
elaludni. A betegségiik alapja, hogy az al-
viskényszer korosan és ismételve rator a
betegekre, akik emiatt barmilyen munka-
folyamat vagy akdr sétdlds kozben is
dlomba szenderiilhetnek.

Pogény Gdbor elmondta, hogy a vild-
gon eddig nyolcezer ritka betegséget diag-
nosztiziltak, de ezek szdma folyamatosan
novekszik. A Rirosz ernyGszervezete tob-
bek kozott a Primer Immunhidnyos Bete-
gek Egyesiiletének is, igy felhivja a kozvé-

a ritka bete

lemény figyelmét az immunhidnyos bete-
gek problémdira. Orgovdnyi Rita hat éve
van otthon a primer immunhidnnyal szii-
letett Botonddal.

— A kisfiam négy hénapos volt, amikor
hirtelen elkezdett fogyni. Az orvosok so-
kdig nem tudtdk, hogy mi a baja, végiil ki-
deriilt, hogy velesziiletett immunhidnya
van — mondta lapunknak az anyuka. Hoz-
zdtette: a betegségre az jellemz6, hogy
nincs specifikus tiinet, azaz szimos formd-
ban jelentkezhet. — Botond vérében nin-
csenek meg azok az ellenanyagok, amik a
virusok, baktériumok ellen hatékony vé-
delmet jelenthetnének. gy ndla egy egy-
szer(i ndtha is stilyos tiid6gyulladdshoz ve-
zethet - folytatta az anyuka. A primer im-
munhidnyos betegségeknek tobb mint két-
szdz fajtdja létezik, és nem mindegyik ti-
pust lehet hatékonyan kezelni.

~ A kisfiam kezelésére szerencsére van
terdpia, igy ¢ havonta intravéndsan im-
munglobulint kap, ami emberi vérbdl ké-
szitett ellenanyag. Az infiizi6, amit minden
hénapban beadnak neki, tartalmazza azo-
kat az antitesteket, amik az § vérébdl hid-
nyoznak. Persze a betegségekre még igy is
fogékony, de igy lehetésége van az életre —
magyardzta az anyuka, aki a Primer Im-
munhidnyos Betegek Egyesiiletének elng-
ke. Hangstilyozta: egyesiilete mdr régéta
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kiizd azért, hogy a pécienseket ne csak kér-
hédzban, hanem otthon is lehessen kezelni
egy bdr ald helyezett gydgyszerkapszula se-
gitségével. Ha ez megvaldsulna, a pécien-
seknek elég lenne két-hdrom havonta kér-
hézi kontrollra menniiik. Megtudtuk: az
immunhidnyos pécienseknél gyakran je-
lentkeznek tiid6- és bélrendszeri panaszok,
illetve iziileti betegségek, és stilyos esetek-
ben akdr Gssejt-beiiltetésre is sziikség lehet.
— Botond a kezeléseknek hdla jél érzi ma-
gdt, de a gydgyszerek mellékhatdsait — fej-
fdjds, hdnyds — néha nehezen viseli —
mondta Orgovanyi Rita.

- A genetikai betegségek némelyikeét
egyszertien pechnek is szoktuk nevezni,
mert két egészséges sziilonek is lehet egy
mutdcié miatt beteg gyermeke, tehdt bér-
melyik csaldd érintetté vdlhat — mutatott rd
Pogdny Gébor. Hozzdtette: a ritka betegsé-
gek rendszerszerti kezelése érdekében az
Eurépai Uni6 ajénldst is megfogalmazott a
tagdllamok szdmdra, amelyben nemzeti
terv kidolgozdsdt kérik 2013-ig. — A beteg-
ségek kutatdsdhoz is kontinens szint(i 6sz-
szefogds sziikséges, a gyogyszergydrak 6sz-
tonzéséhez is elengedhetetlen a tagéllamok
kozos fellépése, kiillonben nem kifizet6dd
szamukra a betegcsoportok kezeléséhez
sziikséges gydgyszerek fejlesztése — hivta
fel a figyelmet a szakember.




