
elok Orszdgos Szovetsege (Rirosz).
Pogdny Gdbor, a szovetseg elnoke
lapunknak elmondta, hogy a beteg-
segek kutatdsdhoz, a gyogyszergyd-
rak osztonzesehez elengedhetetlen a
kontinensszintu osszefogds. Az egyik
beteg, a hateves Botond primer im-
munhidnyban szenved, igy ndla
meg egy egyszeru ndthds megbete-
gedes is vegzetes lehet.
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A
ritka betegsegek csoportjaba
azok sorolhatok, amelyek ket-
ezer emberbol legfeljebb egy
szemelynel fordulnak elo. A leg-

tobb ritka betegseg genetikai eredetu es
sokszor gyogyithatatlan - magyarazta la-
punknak Pogdny Gdbor. Hozzatette: a ritka
rendellenessegek eseten a diagnozishoz ju-
tas evtizedekig is eltarthat.

- A hazai egeszsegiigyi rendszer sok
esetben keptelen ellatni a ritka betegseg-
ben szenvedoket, a kezelesiik azert is prob-
lemas, mert alacsony betegszamrol van
szo, es sokszor meg az orvosok sem tudjak,
hogyan lehetne gyogyitani a pacienseket. A
szovetseg viszont osszefogja es tamogatja
az erintetteket - hangsiilyozta Pogany Ga-
bor. A Rirosz celja a velesziiletett es ritka
rendellenesseggel elo gyerekek, felnottek
es csaladjaik erdekervenyesitese. A szovet-
seg igy az osszes ritka betegseget felb'leli es
kepviseli hazai es a nemzetkozi forumokon
is. A szovetseg tamogatja az egyes beteg-
csoportokat, ami kutatocsoportokkal valo
kapcsolattartasban, illetve a gyogyszer-
gyartok megkereseseben is megnyilvanul.
A szovetseg segiti a kiilonbozo' renddk-
nesseggel kiizdo betegszerveietekel nys/
segiigyi, okta las i , s /o i i . i l r , , l u r j . i l ko / i . i i . r . i
('•s aiiy.i)1,! s / i i i l c n !•.

Megtudtuk: l iu / , ,mklun n i . i k n n i l l i d i i l
nyolcszazezren elnek, akik ritka betegseget
hordoznak, a paciensek zome gyermek.
Magyarorsz£gon400 sooisulddban ik-vd
kedik Williains-s/ . inclrdmeis patieus. A
tunetegyiittes egy ritka genetikai illapot,
amely egeszsegiigyi es fejlfidesi problema-
kat is okoz. A Williams-szindromat a 7.

Egyre tobb a ritka betegseg
kromoszoman levo genetikai anyag hianya
okozza. A betegeknek jellegzetes ,,mano-
szeru" arcuk van, azaz a pacienseknek sze-
lesebb az orrgyokiik ds ,,turcsibb" az orruk
is. A kek vagy zold szemu egyenek iriszen
pedig csillagszeru mintazat figyelheto' meg.
A betegekre jellemzd az is, hogy az idege-
nekhez abszoliit bizalommal kozelednek.

- A Williams-szindromasok nagyon ba-
ratsagosak, rendkivtil kb'zvetlenek, ami
problemakat okozhat, hiszen egy idegen
ember szamara meghokkentoek lehetnek a
megnyilvanulasaik - mondta lapunknak a
Rirosz elnoke.

A Williams-szindromas pacienseknel
fontos a rendszeres feltilvizsgalat, hiszen
szervezetukbo'l reszben hianyzik az
elasztin nevu feherje. - Az erintetteknel
gyakoribbak a szi'v- t5s ^rrendszeri pana
szok, c/ri i elengedhetetlen <>/ orvosi kont-
n i l l , his/en ,i/ aorlak bcs/iikiik'sc halalos
liclci'.sci'.cklu'/, is vi'/i'llu-l n iagyara / la la
p i i n k i i . i k l ' i ) i ; . i i i y ( l . i l i m . l lo / / , i l i ' l lc : a IK-
Icj ' .i-kni-k l a n u l a s i m-limc'gi'ik is IcIk-dR-k,
de sajat szervezetiik (a Magyar Williams-
szindroma Tarsasag) segi'tseget nyiijt a pa-
ciensek fejleszteseben, igy szenzomotoros
loglalko/.asokal, illetve zeneterapiat is tar-
tanak az erintetteknek. A Rirosz honlapjan
olyan levelezorendszer mukodik, ahol bar-
melyik ritka rendellenesseggel kapcsolat-
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ban szakember vagy akar sortarsak segit-
seget kerhetik az erintettek.

- A ritka betegseggel kiizdfi paciensek-
nek nagyon sokat szamit, ha sorstdrsakkal
talalkozhatnak, ha lathatnak idfisebb be-
tegeket, mert igy szembesulnek azzal,
hogy nincsenek egyediil. A beteg gyereke-
ket nevelo sziilSk pedig segitenek egymas-
nak iskola, ovoda vagy munkahely kerese-
seben - folytatta Pogany Gabor. Megtud-
tuk, hogy a ritka betegsegben szenvedok
nehezen tudnak csak elhelyezkedni, pel-
daul a Williams-szindromasok nem birjak
azokat a monoton feladatokat, amelyek
mas tanulasi nehezseggel kiizdok szamara
megfelelo'ek lehetnek. A narkolepsziaban
szenvedfik is ,,szerencseseknek" szamita-
nak a ritka betegek kb'zott. Kulsoleg nem
kiilonboznek az egeszsegesektol, viszont
legfobb jellemzojiik, hogy barhol kepesek
cla ludni . A bi'legscgiik alapja, hogy a/, al-
vaskcuys/.ci korosan cs isineldvc r a t i i r a
betegekre, ak ik emiat l bannilycn inunka-
folyamat vagy akar setalas kii/.ben is
alomba szenderiilhetnek.

Pogany Gabor elmondta, hogy a vila-
gon eddig nyolcezer ritka betegseget diag-
nosztizaltak, de ezek szama folyamatosan
novekszik. A Rirosz ernyoszervezete tob-
bek kozott a Primer Immunhianyos Bete-
gek Egyesiiletdnek is, igy felhivja a kozve-

lemeny figyelmet az immunhianyos bete-
gek problemaira. Orgovdnyi Rita hat dve
van otthon a primer immunhiannyal szii-
letett Botonddal.

- A kisfiam negy honapos volt, amikor
hirtelen elkezdett fogyni. Az orvosok so-
kaig nem tudtak, hogy mi a baja, vegiil ki-
deriilt, hogy velesziiletett immunhianya
van - mondta lapunknak az anyuka. Hoz-
zatette: a betegsegre az jellemzo, hogy
nines speciflkus tiinet, azaz szamos forma-
ban jelentkezhet. - Botond vereben nin-
csenek meg azok az ellenanyagok, amik a
virusok, bakteriumok ellen hatekony ve-
delmet jelenthetnenek. Igy nala egy egy-
szeru natha is sulyos ttido'gyulladashoz ve-
zethet - folytatta az anyuka. A primer im-
munhianyos betegsegeknek tobb mint ket-
szaz fajtaja letezik, es nem mindegyik ti-
pust lehet hatekonyan kezelni.

- A kisfiam kezelesere szerencsere van
terdpia, igy 6 havonta intravenasan im-
munglobulint kap, ami emberi verbo! ke-
szitett ellenanyag. Az infuzio, amit minden
honapban beadnak neki, tartalmazza azo-
kat az antitesteket, amik az 6 verebol hia-
nyoznak. Persze a betegsegekre meg igy is
fogekony, de igy Iehet6sege van az eletre -
magyarazta az anyuka, aki a Primer Im-
munhianyos Betegek Egyesiiletenek elno-
ke. Hangsiilyozta: egyesiilete mar regota

kiizd azert, hogy a pacienseket ne csak kor-
hazban, hanem otthon is lehessen kezelni
egy bor ala helyezett gyogyszerkapszula se-
gitsegevel. Ha ez megvalosulna, a pacien-
seknek eleg lenne ket-harom havonta kdr-
hdzi kontrollra menniiik. Megtudtufc az
immunhianyos pdcienseknel gyakran je-
lentkeznek tiidd- es belrendszeri panaszok,
illetve iziileti betegsegek, es sulyos esetek-
ben akar Sssejt-beiiltetesre is sziikseg lehet.
- Botond a kezeleseknek hala jol erzi ma-
gat, de a gyogyszerek mellekhatasait - fej-
fajas, hanyas - neha nehezen viseli -
mondta Orgovanyi Rita.

- A genetikai betegsegek nemelyiket
egyszeruen pechnek is szoktuk nevezni,
mert ket egeszseges sziilonek is lehet egy
mutacio miatt beteg gyermeke, tehat bar-
melyik csalad erintette valhat - mutatott ra
Pogany Gabor. Hozzatette: a ritka betegse-
gek rendszerszeru kezelese erdekeben az
Europai Unio ajanlast is megfogalmazott a
tagallamok szamara, amelyben nemzeti
terv kidolgozasat kerik 2013-ig. - A beteg-
segek kutatasahoz is kontinens szintu osz-
szefogas sziikseges, a gyogyszergyarak osz-
tonzesehez is elengedhetetlen a tagallamok
kozos fellepese, kiilonben nem kifizetodo'
szamukra a betegcsoportok kezelesehez
sziikseges gyogyszerek fejlesztese - hivta
fel a figyelmet a szakember.


