A ritka betegségek fogalma — tizenhat évvel egyesiilt allamokbeli felbuk-
kandsa utdn — Eurdpaban az el6z6 évezred utolsé évében jelent meg, az
Eurdépa Tanacs (1295/1999/EC) hatdrozataban. A ,ritka” ismertetdjegy
azonban csak az egyik meghatarozoja az ide tartozé jelentds betegség- €s
betegesoportnak, hiszen az ,arva”, a ,nem, vagy alul diagnosztizalt”, a
»komplex” vagy az ,clhanyagolt” nem kevésb¢ kifejezd jelzok, mas-mas
szempontot kiemelve. Valoban igy volt, bar hazankban — s igy akar Gttord is
lehet bizonyos vonatkozdsban — mar 1964-ben ,,Ritka betegségek” cimmel
jelentetett meg kézikonyvet, neves szerzoket felkérve Braun Pal.

Abban, hogy a fenti jelzok egy része ma mar bizonyosan nem vagy leg-
alabbis nem altalanosan igaz, dontd szerepiik van a betegeknek, betegszerve-
zeteknek és olyan elhivatottsaggal, kiildetéstudattal rendelkez6 “civileknek™,
mint Pogany Gabor dr. és Munkatarsai. Munkéssaguk nyoman az eltelt két
¢vtizedben semmibdl, esetenként még a szakma, ,,a CEh” meg nem értésétol
is kisérve ¢piilt fel a Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel E16k Orszagos
Szovetsége, a RIROSZ, amely mara a ritka betegségek korszerli €s empatikus
ellatdsanak megkeriilhetetlen, a hatdrokon tal is ismert tényezojévé valt,
amire csak egy példa a norvég palyazati alapbol 1étrehozott és miikodtetett
Ment66v Informacios Kozpont. Tevékenységiik igen sokrétii, a megfeleld
rendeldbe és szakemberhez jutas elosegitésén tilmenden a betegek és csalad-
tagjaik szocialis helyzetének javitasatol a Ritka Betegségek Vilagnapok szer-
vezeseig, amelyek kiting alkalmak a tarsadalom ¢s a politikai dontéshozok
figyelmének 1dorol-idore a ritka betegséggel ¢lokre iranyitasara.

., Verba volant, scripta manent” mondtdk a romaiak ¢s igazuk van ma is,
sO0t még azt is hozzatehetjliik ehhez, hogy nemcsak a széra igaz, hogy elszall,
az elektronikus irdsok sem nyujtjak ¢s talan soha nem 1s fogjak azt adni, amit
egy szépen szerkesztett, ,,0r0k” idoknek szant mondatokat tartalmazo
papiralapu konyv, kiadvany nyujt. Ezért (is) fontos, hogy ez az alapos ¢s
gondos, minden bizonnyal id6talléo mi megsziilethetett ¢s reményeim szerint
sokakhoz eljut. Jo szivvel ¢s meghatottan ajanlom.

Dr. med. habil. Pfliegler Gyorgy
ERN Tagallami Testiileti képviseld
Debreceni Egyetem Klinikai Kozpont
Ritka Betegségek Szakértdi Kozpont
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KOSZONTO

Hihetetlen, de mar 12 év telt el azdta, hogy e konyv elsé kiadasa megsziiletett! A
RIROSZ, a Ritka Betegségek és Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Szovetsége
megalakulasaval egyidejiileg készitettiik el, hogy a konyv is hozzajaruljon a tarsadalom
tajékoztatasahoz, a tévhitek eloszlatdsahoz és ahhoz, hogy még jobban tudjuk segiteni
a koriilottiink €16 érintetteket.

Célunk volt, hogy a sok hianyp6tld ismeret kozreaddsa mellett, kozérthetd
bemutatkozasi lehetdséget teremtsiink a "ritka" betegszervezetek szamara. Igy a
RIROSZ-t megalapitd nyolc betegszervezet mellett még négy frissen belépett
mutatkozhatott be akkor.

Most a RIROSZ-nak mar 54 tagszervezete van! K6z6s munkanknak koszonhetden
létrejott a Ritka Betegségek Nemzeti Terve, a ritka betegségekre vonatkozo 2020-ig
sz010, egészségligyi szakpolitikai stratégia. Végrehajtasa soran kinevezésre keriiltek a
Ritka Betegségek Szakértéi Kozpontjai, majd Eurdpai Referencia Haldzataik.
Létrehoztuk a ,,Ment66v Informaciés Kozpontot és Segélyvonalat” a RIROSZ
mitkodtetésében. Sok fontos dolog tortént, melyekrdl ismét érdemes egy dsszefoglald
konyvben tajékoztatni az érdekelteket.

Ugyanakkor a ritka beteg, a csaladja, és a veliik foglalkoz6 szakemberek még most is
sokszor ismeretlen, megoldhatatlannak, szinte lehetetlennek tiind akadalyokkal
birkézik, mig megtanul ,,térkép nélkiil kozlekedni egy sivatagban”. Mindennek ellenére
az utobbi évtizedekben a kiizdelmes hazai és nemzetkdzi egyiittmikodés
eredményeként jelentds haladas tortént ezen a korabban elhanyagolt teriileten is! gy a
»Sivatagba keriilést” ugyan nem tudjuk elkeriilni, de térképet, szotart és talélo
felszerelést mar sokszor kézbe tudunk adni.

Ehhez kivan hozzajarulni e konyv masodik kiadasa, segitve a még jobb, hatékonyabb
probléma megoldast, hogy a RITKAK ¢és csaladjaik a mindennapok terheit konnyebben
viseljék, életmindségiik jobb legyen és boldogabban ¢éljenek.

Bizunk benne, hogy az olvasoink hasznara valik ez a kiadvany. EzGton mondunk
kdszonetet mindazoknak, akik segitették a megjelenéset!

Dr. Pogany Géabor
A RIROSZ elndke



A RIROSZ TAGSZERVEZETEINEK BEMU",FATKOZASA —
AVAGY, MINT A MEHEK A KAPTARBAN

»Nem egy-két ember feladata, hogy a vilag oOsszes problémdjat megoldja.
Mindannyiunknak hozza kell tenniink a magunk kis darabkajat a puzzle-hoz. Nem a jo
élet, a kényelem a lényeg, hanem hogy mi az, ami megszolit, amiért tenni szeretnél?”

A felvezeté idézet Matt Wiley, amerikai
festomiivésztol szarmazik. Néhany évvel ezelott
elhatarozta, hogy szerte a vilagban 6sszesen 50
ezer koztéri képet fest meg a méhek életébol sajat
koltségén. Mar az els6 néhany alkotéssal felhivta
magara a vilag figyelmét, a tamogatok szama
azdta is naprol napra nd. Van koztiikk emberbarati
Onkéntes, a mulvész, i1skola, természetvédo,
veteran  harcos, vallalat tulajdonosa, de
betegszervezeti aktivista is. gy jott 1étre a ,,The
Good in the Hive” nevii k6zosségi projekt. ,,Az a
Josag, ami a kaptarban megtapasztalhato
mintaként  szolgdalhat az emberek alkotta
kozosségeknek is, hogyan kéne szervezodniiik” —
fejti ki az egyik interjuban a miivész.

Mi adta az 6sztonzést, hogy elinduljon egy ilyen vilagméretli akcidé? Matt egy
méhecske halaltusdjanak véletlenil lett a szemtantija, ezt kovetden -elkezdte
tanulmanyozni a méhek életét. A ,,The Good in the Hive” kozosségi oldalan
olvashatjuk, az alapitd ,josdga” a méhek kiizdelmével kezdddott. ,,Egy olyan
tulajdonsagukat fedeztem fel, ami teljesen lenyiigézott. Képesek meghalni azért, hogy
megvédjék tarsaikat, akar el is pusztulnak a kaptaruk megmaradasa érdekében. Ezt
jelenti a kezdeményezés neve is.”

A miivész és hozza csatlakozo onkéntesek, aktivistak a méhkaptart az emberek alkotta
kozosségek metaforajanak tekintik. A projekt f6 célja, hogy a joért valod tettrekészségre
inspiralja az embereket az Oket koriilvevd természeti vilag, kiemelten a méhek
kozosségének a segitségével. A méhek wugyanis a kaptarban kollektiven
»gondolkodnak”, immunrendszeriik is kollektiv, mint ahogyan az egyén egészsége, jol
1éte is a kollektivitason alapul: ,, Arrol van sz6, hogy emlékezziink arra, hogy a vilagon
minden alkotas a zuzdson, a nagy robbandson, egy nagy atalakulason keresztiil
keletkezik, amiben ha felfedezziik a jatékossagot, akkor még a legkilatastalanabbnak
tiné kor, a ma még ismeretlen betegség, a nem ldthato remény is lehet holnapra
oromteli, ha a gyogyulas érdekében bizalommal fordulunk a kézosséghez”.



Fiiggetleniil attol, hogy ez a kozdsség egy méhkaptar, vagy emberek kozossége —
legyen az a gyerekek egy iskolaban, k6zosen kirandulok csoportja, vagy akar egy ritka
beteg csoport — az egyének egészsége, boldogsaga és sikere a csoporton beliili
kapcsolatokon, mint egy magasabb rendi 1étmindségen alapul.

Matt Wiley vallalasa, az 50 ezer alkotas sem a véletlen miive: a k6z0sség tagjai ugy
gondoljak, mint ahogyan legalabb ennyi méh sziikséges egy viragzo, egészséges
kaptarhoz, ugyantigy legalabb ennyi helyen kell ott lennie a vilag térképén a mozgalmat
hirdetd festményeknek. Az elmult 3 évben tobb mint 3000 festmény késziilt el, és
miutan egyre tobb az adomanyozd, igy a kitiizott 15-20 év ugy tliinik elég lesz a kitlizott
célok eléréséhez (lasd a képen).

E kotet egyik szerkesztdjeként Oszinte racsodalkozassal olvastam a tagszervezeteink
bemutatkozéjat. Akéar egy nyilizsgd méhkaptar! Ordmteli, hogy az eléz6 kiadvanyhoz
képest nétt a méhsejtek szama is. Arra is biiszke vagyok, hogy a hasonlosagunkat, a
Lritkasagunk kozos igy”’-ét vallalta mindenki azzal, hogy a megadott formai €s tartalmi
szempontok szerint készitették el a bemutatkozasaikat. Az egyediséget pedig igyekezett
mindenki a maga betegcsoportjanak sajatossagai alapjan masok szamara is kovethetévé
tenni. Kivanom, hogy hasonloképpen névekedjiink és erdsddjiink, mint a ,,The Good
in the Hive” kozosség josaga terjed, a RIROSZ sikere pedig hasonlo méreteket 6ltson
a tagszervezeteinek, és azokat alkoté ritkaknak az egyéni sikertorténetei altal!

Becskehazi-Tar Judit




,»Elobb csindld azt, ami sziikséges, utana azt, ami lehetséges, és madris azt fogod
csinalni, ami lehetetlen.”
Assisi Szent Ferenc

A RITKA BETEGSEGEK HAZAI SZERVEZETE — A
RIROSZ

Dr. Pogany Gabor
A RIROSZ MEGALAKULASA

Az egészségligyben tevékenykedd civil szervezetek szama
viszonylagosan alacsony [1]. Kiilondsen igaz ez a ritka
betegségek  szervezeteire. A  meglevd  szervezeteket
ugyanakkor a hatalmas igény és a nehéz feladat a hatékonyabb,
f professzionalisabb miikodés ¢és stratégiai megkdzelités
- irdnyaba kényszeritette, ami leginkdbb a nemzeti ¢és
ﬁragz@’ nemzetk6zi kooperacio réven valosithato meg. A Ritka és
Velesziiletett Rendellenességgel Elok Orszagos Szdovetsége
(RIROSZ) hosszii évek elokészitd munkaja utdn nyolc alapitd betegszervezet
osszefogasaval 2006 majusaban mégis csak megalakult. A RIROSZ kozhasznt
egyesiilet, ernydszervezet, mely a ritka betegekkel foglalkozo6 civil szervezeteket fogja
Ossze, problémaikat tigy hazai, mint eurdpai szinten képviseli. A ritka betegségekkel
¢léknek szdmos rendkiviili, de k6zos nehézséggel kell szembenézniiik, melyekkel
ritkasaguk révén egy-egy csoport egyediil nehezen tud megbirkozni. Ezért jott 1étre a
RIROSZ, mely egy érintettek, sziilok altal 1étrehozott civil szervezet.

Az elérni kivant célok mar hosszl id6 6ta nyilvanvalok voltak:

— egy kritikus tomeg elérése a dontéshozok és a tarsadalom szempontjabol,

— a lehet6 legtobb, kiilonbozd ritka betegbetegségben szenvedd ember

képviseletének biztositasa,

— egylttmiikodés, forrasok koncentralasa, jobb munkamegosztas,

— egység, 0sszefogas, mérsékeltebb verseny,

— nagyobb befolyas a nemzeti hatosagokra és politikusokra,

— tapasztalatok atadasa, az informacio, és a jo gyakorlatok megosztasa,

— aritka betegségekkel kapcsolatos ismeretek terjesztése,

— ahazankban ritka betegségekkel €10k érdekeinek nemzetkozi képviselete.
Az ernyOszervezet alapitdinak ugyanakkor olyan sok nehézséggel kellett
megkiizdenilik, amik csak hosszi évek multan tették lehetévé a megalakulast. Ilyen
gatlo tényezOk voltak az alabbiak:



id6 és energia hianya

e arésztvevoknek meg kell kiizdenitik a betegséggel,
helyt kell allniuk a munkahelyiikon, a karrierépitésben,
torddniiik kell a csaladi életiikkel,
menedzselniiik kell a sajat betegség-specifikus betegszervezetiiket
csupan a ,maradék” iddben — kezdhették el az ernydszervezet
létrehozasat,

e Vvégiil a ,,megmarado” energiat ¢és idot felhasznalva — vehetnek részt a

nemzetkdzi szervezet munkéjaban (EURORDIS).

pénzhidny, pénziigyi bizonytalansag,
a human eréforrasok hianya: ritka a féfoglalkozast alkalmazott, nehéz az
onkénteseket mozgositani,
tal sok adminisztracio és biirokracia,
a ,,.betegbarat” tarsadalmi kdrnyezet hianya.
a ,,civilbarat” szocialis kornyezet hianya,
politikai akarat és tamogatas akadozasa,
a szervezetek kozti egylittmiikodés nehézségei — konfliktusok, széthuzas,
versenges,
a palyézati rendszer gondjai — til nagy munka, tal sok Onerd, személyes
kapcsolatok fliggvénye, atlathatatlan elbiralas, igazsagtalan rendszer, nem jol
célzott, stb.,
tagok alacsony cselekvési kedve, részvétele,
szocialis hatranyok, szegénység,
konfliktusok egyéb szolgaltatokkal, szakemberekkel.

Az eredmény azonban megérte a sok erdfeszitést! A Szovetség napjainkban 54
betegszervezetbdl €s szamos olyan egyéni tagbol all, akik aktivan tevékenykednek a
ritka betegségek teriiletén.

A RIROSZ KULDETESE, CELJAI

Tarsadalmi jovOkép szerinti almunk,
hogy a ritka betegségekkel kiizd6
emberek, teljes életet ¢ljenek, legyen
esélytik, lehetdségiik a gyogyulasra.

A Szovetség kiildetése a ritka
betegséggel ¢élok segitése és az Oket
szolgalo szervezetek tamogatasa:

A hazankban €16 kb. 700 000 ritka és velesziiletett rendellenességgel €16 ember
egyenjogu és teljes kori tarsadalmi Dbeilleszkedésének eldsegitése,
érvényesitése és védelme.

A hazai szervezeteik Osszefogasa, tevékenységiik segitése, 6sszehangolasa.

A ritka betegségekkel kapcsolatos ismertség ¢és tudatossag ndvelése,
népegészségligyi kérdésként torténd elismertetésiik elosegitése.
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o Koz0s programok szervezése a ritka betegséggel ¢élok életének
megkonnyitésére.

o A betegségekkel kapcsolatos tudomanyos és klinikai kutatdsok tdmogatasa.

o A betegek szocialis hatranyainak kompenzalasara habiliticios és rehabilitacios
szolgaltatasok eldsegitése és 1étrehozasa.

Mindehhez f6bb cselekvési teriileteink:

e kiizdiink, hogy a ritka betegek szamara is legyen hozzaférheté egészségiligyi
és szocialis ellatas,

e dolgozunk a ritka betegek egyenld esélyeiért a foglalkoztatas, oktatas, és
mobilitas, stb. teriileteken, hogy a tarsadalom egyenlé tagjaiként élhessenek,

e részt vesziink a helytallo, szakszert informaciok terjesztésében, a tarsadalom
¢s az érdekeltek figyelemfelkeltésében,

o mindehhez javitjuk szervezetiink ¢és tagszervezetei hatékonysagat,
fenntarthat6sagat.

TEVEKENYSEGEINK HATTERE

Ritka betegségnek tekintik hivatalosan azokat, amelyek legfeljebb egy embert
érintenek 2000 f6 kozil, azaz Magyarorszagon legfeljebb kb. 5000 fot érintenek
betegségenként. Osszesen maximum 600 000 — 800 000 f& koriil lehet az érintettek
szama, akik 50-75 %-a gyermek. (Szamitasba veendd, hogy az idesorolt betegségek,
allapotok igen jelentds része sulyos, velesziiletett, gyakran folyamatosan romlo
allapot.). A megkozelitleg 8000 féle betegség miatt olyan rengetegen vannak, hogy
népegészségiigyi prioritasként o6k jelentik az egyik legnagyobb silyos
betegcsoportot [2], valamint az egyik legnagyobb fogyatékos csoportot is! Ez azt
jelenti, hogy — a csaladtagokkal egyiitt — Kb. 2-2,5 millié6 ember életét befolyasoljak
valamilyen formaban a ritka betegségek. Ennek ellenére sem szervezetiik, sem a
szolgaltatasaik nem kapnak koltségvetési soron tamogatast, ellentétben a tobbi régebbi,
hasonld fogyatékos szovetséggel! Pedig a legtobbjiikkhdz képest tobb embert
képviselnek.

Ennek az egyik oka, hogy az ellaté rendszereink szamara ,,lathatatlanok”, mivel csupan
kb. 250 ritka betegségnek van, tehat a zomiiknek nincs, un. BNO (Betegségek
Nemzetkozi Osztalyozasi) kddja. Ezért a sulyos ritka beteg ériasi hatranyban van,
még a gyakoribb betegségekhez képest is. Az egyenként keveseket érint6 betegségek
ismereteinek hianya miatt kevés a hozzaértd szakember, igy sokdig nem kapnak
diagnoézist, ezért megfeleld kezelést [3, 4]. A sok felesleges kezelés hatalmas terhet
jelent az egészségiigy szamara is! Nincsenek lathaté betegutak, nem talalnak
sorstarsakra, kevés a kutatds, a gyogyszer, €s az egészségligy, a szocialis ligy, és az
oktatasiigy teriiletén elérhetd ellatas is [5], és mindezzel a minden oldalu eréforrashiany
sz€ls6séges példajat is szolgaltatjak! Ugyanakkor nekik is joguk van a tobbiekével
azonos esélyii gyogyulashoz az igazsagossag, egyenléség és szolidaritas elve
alapjan!



Az egészségligy utvesztdi utan a szocialis hald ttvesztéjében kezd bolyongani az
¢rintett csalad a nehezen atjarhatdo egészségiigyi, oktatasi és szocialis ellatasok
rendszere miatt. Igy sok terilleten hatranyt szenvednek, ellatatlansaghoz,
elszigetel6déshez vezetve.

A hazai egészségligyi és szocidlis rendszer, az utdbbi évek jelentds erdfeszitései
ellenére, esetlegesen, teriiletileg szorvanyosan és tobbnyire egyoldaltian latja el a ritka
betegeket. A ritka beteget gondozo csaladok ezrei szembesiilnek stlyos nehézségekkel
az orvosi, oktatasi €s szocialis segitséghez, tamogatashoz val6 hozzaférés terén. Ennek
kovetkeztében ezek a csaladok hattérbe szorulnak, sok esetben elszigetelddnek vagy a
tarsadalom peremére szorulnak.

Ezen az egész tarsadalmat érinté probléman igyeksziink segiteni szerteagazo
tevékenységeinkkel.

EREDMENYEINK

A RITKA BETEGSEGEK NEMZETI TERVE

Csak egy atfogd és hosszu tavi stratégia biztosithatja, hogy a rendelkezésre allo
er6forrasok célorientalt szervezésével, fejlesztésével olyan rendszer alakuljon ki, ami
a korai diagnézishoz val6 hozzajutast biztositja, a betegek allapotat, tébb tudomanyt és
szakteriiletet atfogd (multidiszciplinaris) ellatassal javitja, az élethez vald jogukat
biztositja, mikozben az érintett csaladok és a tarsadalom terheit racionalizalja. Ezért
tlizte ki célul az Eurdpai Unio, hogy 2013 végéig minden tagallamnak 1étre kellett
hoznia egy ritka betegségekre vonatkozd Nemzeti Tervet / stratégiat [6].

Mivel az érintettek és csaladjuk szamara kulcsfontossagl, hogy a Nemzeti Terv
megvaldsuljon, ezért szovetségiink célul tiizte ki 1étrehozasanak tamogatasat, minden
érintett: a diagnosztika, a kutatas, a betegszervezetek, a klinikusok, a gydgyszeripar, a
végrehajtok, a média és a kormany képviseldinek bevonasaval [7]. igy megrendeztiik
a Terv elkészitését elosegit6 EUROTERV konferenciakat (0sszesen mar 6tszor), és
hogy a Terv megszdvegezésében lehetéleg minden — annak 1étrejottében érdekelt —
kulcsfontossdgn  érdekcsoport  véleménye  érvényesiilhessen.  Mindennek
koszonhetéen hazankban is hataridére megsziiletett a 2020-ig sz6l6 Ritka
Betegségek Nemzeti Terve szakpolitikai stratégia [8]. E szakmai program
kidolgozasa 2009 és 2014 kozott, minden érdekcsoport bevonasaval, széleskorii
egyeztetéssel, nemzetkozi egylittmiikodésben valdsult meg, ami végeredményben az
¢rintettek teljes egyetértését tiikrozte. A projekt magyar honlapjan [9] minden
sziikséges hattéranyag, a konferenciak 6sszes anyaga, valamint az elkészitett hivatalos
dokumentumok is megtalalhatok. Hasonlo szerepet tolt be a RIROSZ altal évente
megrendezésre keriild Ritka Betegségek Vilagnapja is (minden év februar utolso
hétvégéjén), mely tevékenyen segiti eld a kérdés ujbol €s ujbol a nagyobb nyilvanossag
szamara hozzaférhetové tételét [10]. A Stratégia angol verzidja az Emberi Eréforrasok
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Minisztere engedélyével 2013 Oszén kikiildésre is keriilt az Eurdpai Unid szdmara,
azonban egy sziikséges kozigazgatasi eljaras keretén beliil itthon még nem kertilt
elfogaddsra. A Ritka Betegségek Nemzeti Terve kitér a szakemberek megfeleld
képzésére; a sziikséges diagnosztikus eszkozokkel, személyi és technikai hattérrel
rendelkezd szakért6i kozpontok létrehozasara, racionalizalt betegutak kialakitasara,
valamint a hatarokon ativel6 egészségiigyi ellatds megszervezésére is. A realitasokat
figyelembe véve, nagyrészt a forrasok atszervezését, dsszpontositasat, hatékonyabb
felhasznalasat és szervezett miikodését jelenti. A hatékony betegutak szervezésével és
Kozpontokban torténd ellatassal roviditheto a betegség felismerése és diagnosztizalasa
kozt eltelt id0, elkeriilhetd a félrediagnosztizalas, s igy 0sszességében €s hosszutavon
csokkenthetok az egészségbiztositas és szocialis ellatas koltségei.

Sajnalatos, hogy koltségvetés még mindig nincs hozzarendelve a Terv végrehajtasahoz,
igy a finanszirozast altalanossidgban az egészségiigyi kiadasok részeként kellene
megvaldsitani. Raadasul intézményi atszervezések soran folyamatosan valtozo
allamtitkarsagi szerkezetben a Ritka Betegségek Nemzeti Terv végrehajtisa tobbszor
mas és mas Féosztalyhoz keriilt, ezért nehezen kovethetd, hogy hol, ki, miért felelds,
mely feladatot hol lehet elvégezni.

A nehézségek ellenére, kdszonheten az elhivatott résztvevoknek, a Nemzeti Terv sok
pontja megvalo6sult:

e A 141/2000. (VIII. 9.) szdmu kormanyrendelettel modosult a Fogyatékossagi
tamogatas (FOT) a sulyos kromoszomasériiltek javara, akiknek a zome szintén
¢érintettek anyagi tamogatasat.
https://net.jogtar.hu/jr/gen/hjegy_doc.cgi?docid=a0000141.kor

e Az Emberi Eréforrasok Minisztériumanak 21/2014. (III. 20.) szamu, a
velesziiletett rendellenességek bejelentésérdl ¢és nyilvantartasuk (VRONY)
rendjérdl szolorendeletét modositottak (az élethosszig tartd adatgytijtés és az
Orpha kodok bevezetése érdekében).
https://net.jogtar.hu/jr/gen/hjegy_doc.cgi?docid=a1400021.emm

e A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasanak elektronikus
valtozata (e-VRONY) 2015-t6]1 miikodik az Orszdgos Szakmai Informacios
Rendszer (OSZIR) részeként.
https://www.antsz.hu/felso_menu/temaink/vrony_rbk/evrony bemutatasa.html

o Létrejott a Nemzeti Kapcsolattartd Pont (http://www.eubetegjog.hu), az Eurdpai
Parlament és Tanacs 2011/24/ EU szamt iranyelve a hataron atnyulé egészségiigyi
ellatasrol, hazai jogrendbe illesztése soran.

e 2015 nyaran a magyar Ritka Beteg Szakért6i Kozpontok hivatalosan kinevezésre
kertiltek.

o gy tobb egészségiigyi szolgiltatd csatlakozni tudott az  Eurdpai
Referenciahalozatokhoz 2016-ban, melyek létrehozasa torténelmi jelentOségii
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1épés, hiszen az EU megkezdte ezzel a nagyon kiilonboz6 tagallami egészségligyi
rendszerek harmonizalasat.

e 2015 ota mikodik a ritka betegeket és szakembereiket segitdé ,,MentOov”
Informacids Koézpont és Segélyvonal a RIROSZ fenntartasaban, a ,,bolyong6”
betegek, csaladjaik és a szakembereik megsegitésére. http://mentoov.rirosz.hu

e A magyar egészségiigy szervezeti atalakitdsidt kovetden a ritka betegségek
egyértelmiien megjelennek az Emberi Eréforrasok Minisztériumanak szervezeti
és mikodési szabalyzataban, tovabba e teriilethez felel6soket is rendeltek
meghatarozott munkakori leirdssal.
http://www.kormany.hu/download/b/7e/21000/SZMSZ%20egys%C3%A9ges%?2
Oszerkezetben.pdf

e Az EFOP-1.9.5-VEKOP-16-2016-00001 program elindulésa a kora gyermekkori
intervencié agazatkozi fejlesztésérdl, ami oOridsi mértékben a ritka beteg
gyerekekrél sz6l (a TAMOP 6.1.4 kiemelt Koragyermekkori program folytatasa)
https://www.onyf.hu/hu/hivatal/projektek/2233-efop-1-9-5-vekop-16-2016-
00001.html

e Elindult a RitBetKut nevii, GINOP-2.3.2-15-2016-00039 szamu kutatoi palyazat
1,2 milliard Ft keretosszeggel), mely 2017-t6l a ritka betegségek patogenézise (a
betegség kifejlodése) kutatasat, 0j diagnosztikai és terapias eljarasokat
megalapoz6 fejlesztések létrehozasat célozza orszagos szintli Osszefogassal.
https://www.u-szeged.hu/fejlesztesiprojektek/ginop-2-3-2-15-2016-170718-
2/ginop-2-3-2-15-2016, http://pii.pte.hu/content/ginop-232-15-2016-

00039, https://kancellaria.palyazatok.unideb.hu/hu/node/108

e FElindult az Elektronikus Egészségiigyi Szolgaltatasi Tér (EESZT, https://e-
egeszsegugy.gov.hu/eeszt), mely a benne szereplé Orpha kodok miatt (az e-profil
részeként) lehetové teszi majd a sok ezernyi, eddig ,,lathatatlan” ritka betegség
valdban lathatova tételét.

e A 2005. évi XCV. torvény modositadsaval lehetévé valt hazankban is az (j
gyogyszerek ,egylittérz0 alkalmazasa”, igy a magyar betegek is kaphatnak
kisérleti staddiumu, még nem torzskonyvezett gyogyszereket sziikség esetén:
https://www.ogyei.gov.hu/engedelyezes_elotti_gyogyszeralkalmazas

e A Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézetében
atadasra keriilt, az orszagban masodikként, egy 0j fekvObetegosztaly a ritka
betegek részére. http://semmelweis.hu/genomikai-medicina/fekvobeteg-osztaly

e Magyar szakemberek jelentdsen hozzajarultak az ENSZ Ritka Betegségek Civil
Szervezeti Bizottsaganak megalapitasdhoz, valamint az ENSZ-nek 2030-ig
érvényes globalis fenntarthatd fejlodési keretrendszere (Agenda 2030) elnevezésii
akciotervének kidolgozasahoz, amely 17 fenntarthatdo fejlédést szolgalod
célkitlizést tartalmaz, amelyek kozil 8 relevans az RB teriilet szamara is.

A kétségteleniil pozitiv és régen vart intézkedések mellett, valamint az RB paciensek,
szervezeteik és a szakemberek erdfeszitései ellenére is sajnalatosan nyilvanvald, hogy
tovabbra is fennall néhany rendszerhiba [11]:
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» Ezek az 6rvendetes fejlemények sokszor a nélkiil jottek 1étre, hogy az érintettek
tudtak volna egymasrol, mert kozponti iranyitds nélkiil, spontan modon
torténtek.

» Ennek f6 oka, hogy a Ritka Betegségek Nemzeti Tervének egy kozigazgatasi
eljaras keretén beliilli formalis elfogadasi folyamata megakadt a magyar
egészségligyi hattérintézmények atalakitasa, atszervezése miatt.

» A Nemzeti Terv bevezetésének eldsegitésére nem alakult végrehajto bizottsag,
csak egy szakértdi tandcsado testiilet, amelynek Osszetétele hianyos, és még ez
is csak részlegesen miikodik.

> Ezért a magyar egészségiigyi szolgaltatok részvétele az Eurodpai
Referenciahaldzatban nem teljes, és a foldrajzi megoszlasukat tekintve sem
egyenletes.

A RITKA BETEGSEGEK SZAKERTOI KOZPONTJAI ES RESZVETELUK AZ
EUROPAI REFERENCIAHALOZATOKBAN (ERN)

A Nemzeti Tervvel 0sszhangban, tobb éves munka és egy kerekasztal megszervezése
utdn, 2015 nyaran hivatalosan is kinevezésre keriiltek az Egészségiigyi, Szocidlis és
Csaladiigyi Miniszter 60/2003 rendelete alapjdn a Ritka Betegségek Szakeértoi
Kozpontjai a veliik egylittmiikodo kisebb gyogyitd kozpontokkal egyiitt (gyakorlatilag
a négy orvosi egyetem e betegekkel foglalkozé haldzatai). Ez a tény azért volt
orvendetes, mert igy az ellatd helyek ,lathatobba” valtak, a betegutak szervezése
konnyebbé valt, és nem utolso sorban lehetéségiik nyilt igy, a 2017-ben megalakult
Eurépai  Referencia Hdlozatokhoz (ERN) torténé csatlakozasra. A Szakért6i
Kozpontoknak meg kell felelniiik bizonyos, az Eurdpai Unié RB Szakértéi Bizottsaga
(EUCERD) ajanlasainak (24/10/2011). megfelelden felallitott
kdvetelményrendszernek.

A Szakeért6i Kozpontok biztositjak az RB paciensek problémainak minél komplexebb,
holisztikus szemléleti megkdzelitését, de ettél még szamtalan akadallyal néznek
szembe. Pl.: mindeniitt nehéz a gyermekkori €s a felnéttkori ellatas kozti atmenet. A
paciensek ellatasa felnottkorban, az id6 elérehaladtaval egyre nehezebbé valik, és azon
sikeres betegszervezetek korében is gondot okoz, ahol jol megszervezték a
gyerekellatast, mert nincs hova tovabb 1épni: alig 1étezik RB centrum felnéttek
szamara! A feln6tté valo betegek informalisan tovabbra is a gyermekellatasba jarnak
vissza, ami annak tulterhelését okozza, és megterheli a koltségvetésiiket. Tehat a
kifejezetten RB felnéttek szamara nyujtandd szolgaltatasok és ezek menedzselése
létfontossaghl! Ezek az ellato helyek spontan alakultak ki, az ott dolgoz6 szakemberek
érdeklodésének megfelelden, 6sszehangolas, szabalyozottsag, €s hivatalos elismertség
nélkiil. A betegek kozott sokszor ,,szajhagyomany” utjan terjed, hogy ,,hova érdemes
menni”, és az egész rendszerre az esetlegesség volt jellemz6. Esetleges volt, hogy egy
szakember hajlandé-e ,,hobbiként” beleasni magat egy-egy specialis szakteriiletbe, €s
esetleges volt az, is, hogy az ,,oda tartozo” ritka betegnek sikeriil-e, és mikor a
megfeleld ellatd helyre jutnia.
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A fentiek is szerepet jatszanak abban, hogy a ritka betegségben szenveddk
hatranyosabb helyzetben érezhetik magukat a gyakori betegségben szenveddkhoz
képest is [12]. A velik valo kielégité foglalkozas egyediili Utja az erdforras
Osszpontositas, vagyis az ellatds kozpontokba szervezése. Csak ebben az esetben
koncentralhat6 a sziikséges tudas, hiszen csak ekkor tud a szakember is elegend6 szamu
beteggel talalkozni, megfeleld mértékli tapasztalatot szerezni. Egyes, igen alacsony
eléforduldsi gyakorisdggal bird ritka betegség esetén legalabb kontinens mértékil
Osszefogassal lehet csak kielégitOen ellatni Oket. Vagyis elég lehet egész Europaban
néhany ,betegség-specifikus” Szakért6i Kozpont, ahol viszont az Osszes hasonlo
beteget el tudjék latni. Ehhez azonban a szakembereknek és a szakértdi kdzpontoknak
lathatoknak kell lenniiik, és tudniuk kell egymasrél, hogy pontosan hol, ki, mihez ért.
Ezért kell a szakért6i kdzpontokat kontinens szintii halozatba szervezni.

A magyar centrumok és szolgaltatok, akik benne vannak a referenciahdl6zatokban, nem
fedik le az orszagot, példaul fajoan hianyoznak az orszag nyugati teriileteirdl.

A 24 europai referenciahalozat 1étrehozasa torténelmi jelentdségt 1épés, hiszen az EU
megkezdte ezzel a nagyon kiillonbozé tagallami egészségiigyi rendszerek
harmonizalasat annak ellenére, hogy eddig nem finanszirozott ilyesmit, mivel az
egészségligy tagallami kompetencia. A f6 cél, hogy a kiilonb6zd orszagok kozti
ellatasbeli kiilonbségek végiil megsziinjenek! Egy-egy halozat célja egy ritka betegség,
vagy egy hasonlo sziikségletekkel rendelkezé betegesoport ellatasi, gondozasi
mindségének javitasa. A kiillonbozé haldzati aktivitas alapelve, hogy elsGsorban a
tapasztalatot osszdk meg, vagyis inkabb a tudas mozogjon, ne pedig a beteg
kényszeriiljon utazni, amikor csak lehet. Minden eurdpai beteg elényére szolgal majd
egy ilyen rendszer, még akkor is, ha egy adott halozat szakért6i kzpontjai nem minden
orszagban talalhatok majd meg!

Jelenleg 10 magyar egészségiigyi szolgaltatd tudott csatlakozni 12 ERN-hez. Ez azt
jelenti, hogy az Osszesen 24 ERN masik felében nincs magyar résztvevd (ezeket
kiemeléssel jeloltiik az alabbi tablazatban) annak ellenére, hogy l1éteznek nemzetkozi
hiri tudomanyos csoportjaink e teriiletek tobbségén. A legtobb haldozatba a Pécsi
Tudomanyegyetem egyik intézete tudott bekapcsolodni, mig a legtobb klinika a
Semmelweis Egyetemrdl csatlakozott [13]. Feladatunk a jovében, hogy minél tobb
szakembert vegyiink ra és segitsiink hozza, hogy részt vegyen ebben a munkaban.

No. Referencia halézat Budapest Debrecen Pécs Szeged
Immunolégiai és DE KK
1 ERN RITA autoinflammacios Bérgyogyaszati
betegségek Klinika
2 ERN BOND Csontbetegségek
Felnbttkori rakok Orszdgos
3 ERN EURACAN - Onkologiai
(szolid tumorok) Intézet
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ERN GUARD-HEART

Szivbetegségek

Kotdszoveti, izom- és

5 ERN ReCONNET csontrendszeri
betegségek
Velesziiletett fejlodési PTE Klinikai
rendellenességek és Kozpont Orvosi
6 | ERNITHACA ritka értelmi Genetikai
akadalyozottsagok Intézet
SEII.
7 Endo-ERN Endokrin betegségek Belgyogyasz
ati Klinika
8 ERN EYE Szembetegségek
9 ERN TRANSPLANT- Gyermek
CHILD transzplantdcio
10 ERN EuroBloodNet Hematfﬂégiai
betegségek
Archasadékok és orr-, ]P(TE K:tng(ral ;
11 | ERN CRANIO fiil-, OZpot VoS
¢gerendellenességek Genetikai
e 8 Intézet
12 ERN RARE-LIVER Madjbetegségek
DE KK RBSZK
Oroklddé metabolikus ¢és Klinikai
13 MetabERN rendellenességek Genetikai
Tanszék
SE
. s Varosmajori
14 VASCERN Ritka m'ul'tl-smsztermas Sziv-, és
vaszkularis betegségek NP
Ergyoégyéaszat
i Klinika
SE
Genomikai PTE Klinikai
J . Medicina és Kozpont Orvosi
15 ERN-RND Neurologiai betegségek Ritka Genetikai
Betegségek Intézet
Int
SE
Genomikai
Medicina és PTE Klinikai
Neuromuszkularis Ritka Kézpont Orvosi
16 ERN EURO-NMD betegséack Betegsegek Genetikai
Int. és II. .
. Intézet
Gyermekgyo
gya-szati
Klinika
17 ERN LUNG Tiidébetegségek
18 ERKNet Vesebetegségek
SzTE
SE Bér-, Szent-
Nemikortani DE KK Gyorgyi
19 ERN Skin Bérrendellenességek és Borgyogyaszati Albert
Béronkologia | Klinika Klinikai
i Klinika Kozpont
(SZAKK)
20 | ERNeUROGEN Urogenitdlis
betegségek
21 ERN EpiCARE Epilepszidk
Oroklitt és
22 ERNICA velesziiletett
rendellenességek
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PTE Klinikai
Genetikai tumor Kozpont Orvosi
23 ERN GENTURIS kockazatl szindroméak Genetikai
Intézet
SEII.
, Gyermekgyo
24 | ERN PaedCan Gyermekrékok gya-szati
Klinika

Az ERN-¢k 1étesitésének és munkajanak el6segitésére az EURORDIS (Eurdpai Ritka
Beteg Szervezetek Szovetsége) mar 2016-ban elinditotta az Eurdpai Beteg
Képviseleteket (European Patient Advocacy Group, ePAGs). A képviseldket
demokratikusan valasztottdk meg, Ok részt

vesznek a  referenciahalozatuk  gytilésein,

Osszegyljtik a betegeik véleményét, ezeket

tovabbitjak a haldzatoknak. Arra is sziikség van,

hogy a jelenlegi 3 fonél tobb magyar képviseld o

vegyen részt € csoportok munkéjaban. Sajnos .o...-‘.\ Eur0pean
most még csak az ERN ITHACA, az ERN EURO- ® '. ..«*% Reference
NMD, ¢és az ERN LUNG halézatokban van .. .. N k
magyar  betegképviseld, ezért  buzditunk o0 etworks
mindenkit, aki kell6 angol tudéasu és tajékozott,

hogy jelentkezzenek a tOobbi csoportba is!

Megalakultak a halozatokon ativel6

munkacsoportjaik is a hataron ativeld ellatas, az

iranyelvek kidolgozasa, a kutatas €s regiszterek, . ® . Europe an
valamint a  tréning  és kapacitésépités

témakrokben. E képviselék benne vannak a 0 Patient
halézatok elnokségében is, ahol javaslatokat AdVOCﬁCY
tehetnek az elokészitéstol a dontéshozatalon at
egészen a végrehajtasig, sokféle mddon segitve a
szakemberek munkajat.

Group

Egy kitiind példa erre, hogy e tanacsadd csoportok elkezdték az altaluk képviselt
betegcsoportok életitjanak, ,napi kalandjainak” a feltérképezését. E ,ritka
kalandozasok™ leirasai nem csak a sorstarsaknak jelenthetnek nagy segitséget, de a
szakembereknek is, hiszen egy abran, rendkiviil tomdoren foglaljak dssze a legfontosabb
tudnivalokat. Kiilondsen nagy a jelentGsége a sok ezernyi komplex szindréma esetén,
hiszen ezeket az ¢letutakat Osszehasonlitva lathatjuk, hogy milyen sok koztik az
atfedés, a hasonlosag. E hasonlosag kiilondsen a kisgyermekek esetén neheziti meg az
ugynevezett differencial diagnosztizalast, hiszen sokféle eltéré betegségnek lehetnek
hasonlo tiinetei is, ezért a pontos diagnozis megallapitasahoz meg kell talalni az eltéro,
de lehet, hogy csak ,,apr6” esetleg nem vezértiineteket is. Az ITHACA haldzatban
kidolgozott betegutak egyikének mar elkésziilt a magyar forditasa is, ezért a kovetkezo
abran ezt be tudjuk mutatni példaként:
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A MENTOOV INFORMACIOS KOZPONT ES SEGELYVONAL LETREHOZASA

eﬂtéo- A Mentéov Informaciés Kozpontot a Norvég
S Civil  Tamogatési ~ Alap  pélyazati
‘ - finanszirozasaval 2015-ben sikertilt
" ) Eg?glégxgg(él; létrehoznunk €s azdta mikodtetjiik [14].
" 79 0 4 533 Mive_l a ritka betegek hatranyait és ellatasuk
Q gondjait els6 sorban az informaciok hianya
- okozza, ezért célunk, hogy a ritka betegséggel
¢lok és kornyezetik iddben juthassanak
helytallo, szakszerli informacidhoz és megfeleld egészségiigyi, szocialis, oktatasi
ellatashoz és kutatashoz.

5 4

Felhasznalobarat modon, sok csatornan €s innovativan, a tajékozddas mellett a kapott
informacié felhasznalasat is segiti. A hagyomanyos telefonhivasokat (segélyvonal:
061/790-4533) webes feliiletek, mint e-mail (mentoov@rirosz.hu), sorstarskeresé
kozOsségi portal, sajat honlap (http://mentoov.rirosz.hu), hirlevél és szamos egyéb
szolgéaltatds egésziti ki. Az ellenérzott és megbizhatod forrasbol szarmazo informacidk
birtokaban kdnnyebbé és gyorsabba valhatnak a gyakran kanyargos betegutak. Ezzel
nemcsak az egyes betegek ¢élete valik konnyebbé, hanem az egészségiigyi
ellatorendszert is megkiméli a draga és sziikségtelen vizsgalatok, beavatkozasok
elvégzésétol. A Mentéov Informdcios Kozpont és Segélyvonal csatlakozott a Ritka
Beteg Segélyvonalak Eurdpai Halézatahoz. A Kdzpont nem csak a betegeknek tud
informaciét ¢és segitséget nyujtani, hanem az érintett szakembereknek ¢és
dontéshozdknak is. Ez utobbiak szamara az ellatasszervezést megnehezitd
»lathatatlansag” okozta informaciéo hianyon segit a Kozpont adatgyljtése. A
tajékoztatast adattarak €s adattarakat miikodtetd szervezetekkel valo egyiittmiikodések
alapoztdk meg (mint példaul az Orphanet).

A Kozpont nem csak a ritka betegségekkel foglalkozo, sziik szakmai kdzpontok
szamara tud segitséget nytjtani. Kiemelten fontos lenne elérni, hogy egy adott beteg
kivizsgalasa soran, mar az alapellatasban, a napi gyakorlat szintjén is szamoljanak a
ritka betegség lehetdségével. Az alap- illetve a szakellato intézmények a tovabbi ellatas
lehetdsegeirdl kaphatnak segitséget a Mentéovon keresztiil.

A kozpont jovébeli terveiben szerepel minél tobb ritka beteg csalad elérése, az
egészségligyi dolgozok ritka betegségekkel kapcsolatos szakmai kompetencidjanak

fejlesztése, a szakmapolitika rendszeres informalasa.

Ezek 0sszessége gyorsabb diagnézisokat, hatékonyabb, esetenként iddében
elkezdett kezeléseket eredményeznének a betegeknél.

A Kozpont szolgaltatasait sokféle okbol, sokféle hattérrel veszik igénybe a ritka
betegséggel ¢lok. A segitséget kérdk lehetnek maguk a betegek, vagy az 6 apoloik-
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gondozodik, csalddtagjaik, barataik, vagy szocialis, egészségiigyi, gyogypedagdgiai
szakemberek, dontéshozok és a média képviseldi is.

A Mentdov Informacidés Kozpont alkalmazottai és tanidcsado testiilete segitségével a
kovetkezo szolgaltatasokrol nyujt informaciodkat:

>

YVVYVY

Orvosi ellatas és kezelés (szakértéi kozpontok, specialistak, terapias
lehetdségek)

Szocidlis szolgaltatasok, oktatasi intézmények

Genetikai és egyéb klinikai vizsgalatok, kutatasok lehetdsége

Személyre sz616 tanacsadas

Erdekvédelem, betegszervezetek

Sorstarsakkal és sorstarskozosséggel vald kapcsolat Magyarorszagon ¢€s a
hataron tul.

A Kdzpont munkajarol és eredményeirdl a mellékletben olvashatunk tobbet.

EGYEB EREDMENYEK

A fenti nagyobb attorést jelentd eredményeket, csak az egyéb érdekcsoportokkal vald
folyamatos egyiittmitkodés tette lehetdvé. Az ilyen kooperacionak szamos kisebb
1épése vezethetett az el6zdekben emlitettekig:

Erdekvédelem:

Részt vesziink a hazai bizottsdgok ¢és szervezetek munkéjaban: Ritka
Betegségek Szakértdi Bizottsaga, Nemzeti Betegforum Valasztmanya, NEAK,
stb.

Ennek is koszonhetéen a RIROSZ megalakitasa utan két évvel megsziiletett a
Ritka Betegségek (Koordinacios) Kozpontja az OSZMK (2008) -> OEFI ->
OTH -> EMMI -> NNK keretein beliil.

Megalakult a Ritka Betegségek Szakértéi Bizottsaga (2009).

Prof. Dr. Kosztolanyi Gyorgy allamtitkari megbizatast kapott a nemzeti terv
elkészitésének koordinalasara (2011).

Nemzetkozi szinten képviseljiik a hazai betegeket: Orphanet (ritka betegségek
nemzetkdzi regisztere), Eurordis (ritka betegségek eurdpai ernydszervezete),
IAPO (betegszervezetek vilagszovetsége), Europai Betegforum, CEGRD (az
EU Ritka betegségekkel foglalkozé Szakértéi Bizottsaga), ACN (EU
Aktiv Polgari Haldzata).

Megjeleniink és felszolalunk, ill. eléadast tartunk hazai és nemzetkozi szakmai
rendezvényeken.

Nemzetkozi téren részt veszink szamos Eurdpai Unidés és EURORDIS
projektben, melyek kiilonb6zé modon serkentették a hazai fejlodést.
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Rendezvények:

e Megrendezziik minden februdrban a Ritka Betegségek Vilagnapjat nemzetkdzi
koordinacioban.

e Mi rendezziik az az EU Europlan projektje keretében a nemzeti terv segitését
c€lz6 szakmai konferencidkat.

e Minden évben meghirdetjiik fotopalyazatunkat ,Ritka betegek boldog
pillanatai” cimmel majd a fotokiallitasunkat. Hasonloan, a Cri Du Chat Barati
Tarsasaggal kozosen szervezziik a ,,Ritka Szépségek Gylijteménye” cimil
mivészeti palyazatot és kiallitast.

o Szamos tajékoztatd kampanyt szerveziink a ritka betegségek megismertetésére,
az lgy elomozditasara (pl.: ,,Ritka Tavasz kampény, ,Jol all neked a
tolerancia” divatkampany, MaciArc oriasplakat kampany, ,,Kalandorok”
adomanygyijté kampany, *Uj Nap — Uj Remények’ adoméanygyiijté kampany,
Honap Ritkdi informacionyjté kampany).

Kutatésok:

e Részt vesziink az EU Bizottsag, az EURORDIS és a CEGRD (az EU Ritka
betegségekkel foglalkozo Szakért6i Bizottsaga) iranyitotta kutatasokban.

o Segitettiik szamos hazai szakdolgozat, tudomanyos munka elkészitését.

Kiadvanyok:

o Megjelentettik a ,Miért lathatatlanok a ritka betegségek?” ¢és a
,Hattértanulmany a Ritka Betegségek Nemzeti Tervéhez” c. kiadvanyunkat.

o A Diagnoziskozlési protokollunkat szakmai forumokon ismertetjiik.

o Megjelentetjiik Fehér Holl6 c. online és nyomtatott periodikankat.

e Szamos ismeretterjesztd filmet készitiink.

Kommunikacio:

o A személyes megjelenés és publikdciok mellett a teljes tarsadalomra is nagy
figyelmet forditottunk. - Evente min. 2 sajtokozlemény és sajtotajékoztatd
szervezese.

Evente min. 250 sajtomegjelenés és riport.

Honlapjaink folyamatos frissitése.

Ko6zosségi média és AdWords hirdetések alkalmazasa.
Onkénteseink segitségével figyelemfelhivo projektek inditasa.

Mindezekhez nélkiilozhetetlen mitkodési és adminisztrativ hatteret biztositjuk:
o Inkubatorirodank fenntartasa.
e Folyamatos forrasteremtési-tevékenység.
e 150 Onkéntes dolgozik a ritka betegségek leirasanak forditasan angolrol
magyarra, tovabbi 15 szakember végzi a lektoraldst onkéntesként.
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OSSZEGZES

Ezek az eredményeink mind eldsegitik a jobb betegellatast, ami csokkentheti az érintett
csaladok tévelygését a honi egészségiigyi, szocidlis és oktatasi elldtdsok utvesztdiben.
A ritka betegségben éloket érintd Nemzeti Terv végrehajtasa elengedhetetlen ahhoz,
hogy javithassuk a jelenlegi széttoredezett szolgaltatasokat, tovabba képessé tegyiik a
pacienseket és az Oket ellatd egészségligyi, szocialis és oktatdsi szférdban dolgozo
szakembereket a l1étezd legjobb gyakorlathoz vald hozzaféréshez €s haszndlatukhoz.
Ennek révén nemcsak a gyorsabb diagnoézis valna a paciensek szamara lehetségessé
(nagyban csokkentve a feleslegesen elherdalt anyagiak mennyiségét), hanem az is,
hogy még iddben hozzijussanak a szamukra létfontossagu terapidhoz ¢és
szolgaltatashoz. A végeredmény pedig reményeink szerint az lesz, hogy a ritka
betegségek kovetkeztében a csalddokra és a tarsadalomra harulé nagy terhek
valamelyest csokkennek.

Ez ad er6t, és ezért folytatjuk tovabb a munkankat.

KOSZONETNYILVANITAS

K06szonjlik minden veliink egytiittmiikodonek a kozos eréfeszitéseket, és mindenkinek
a segitségét, aki valamilyen mddon tamogatta, hogy haladhassunk ezen az tton!

IRODALOM
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A nonprofit szektor legfontosabb jellemzoi, 2016. Statisztikai tiikor, KSH 2018.

2. Eurordis (European Organisation for Rare Diseases): ,,Rare Diseases: understanding
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3. Eurordis: The Voice of 12000 Patients. Experiences and Expectations of Rare
Diaease Patients on Diagnosis and Care in Europe. Paris, 2009

4. Foldvari A, Szy 1, Sandor J, et al. A ritka betegségek diagnosztikajanak késedelme
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Pogény, G.: The present situation of rare diseases in Central/Eastern Europe. The
role of patient organisations. Orphanet J. Rare Dis., 2010, 5 (Suppl 1), O30.
Council Recommendation of 8 June 2009 on an action in the field of rare diseases.
Official Journal of the European Communities, C151 7-10, 2009

Pogany G. A ritka betegségek és hazai betegszervezetiik: a Ritka és Velesziiletett
Rendellenességgel E16k Orszagos Szovetsége. Orv Hetil. 2014; 155: 329-333.
Kosztolanyi Gy. Hungarian National Plan and Strategy for Rare Diseases. [Ritka
Betegségek Nemzeti Terve.] Orv Hetil, 2014; 155: 325-328. [Hungarian]

A Ritka Betegségek Nemzeti Terve kidolgozasaval kapcsolatos dokumentumok
gyijteménye: http://europlan.rirosz.hu

A magyarorszdgi Ritka Betegségek Vilagnapjai rendezvényeinek honlapja:
http://ritkanap.rirosz.hu

Magyar EUROPLAN (Nemzeti Terv) Jelentés, 2017: http://www.rd-
action.eu/hungary_europlan/

Eurordis: The Voice of 12000 Patients. Experiences and Expectations of Rare
Diaease Patients on Diagnosis and Care in Europe. Paris, 2009

Pogany G.: A ritka betegségek ellatasanak aktualis kérdései. Orv Hetil. 2017;
158(47): 1851-1856.

A Ment6ov Informacios Kozpont és Segélyvonal honlapja:
http://mentoov.rirosz.hu/
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A RIROSZ TAGSZERVEZETEI

ANGYALI SZEMEK ALAPITVANY

web: www.angyaliszemek.hu

Képviseld: Szilagyi Szilvia

Székhely: 1026 Bp. Zuhatag sor 1. 1/17
Levelezési cim: u.a.

Telefon/fax: 06-30-445-2079

E-mail: szilvia.szilagyi@angyaliszemek.hu

BABAGENETIKA EGYESULET

Telefon: +36 30 515 5999

E-mail: info@babagenetika.hu
Web: www.babagenetika.info,
www.facebook.com/Babagenetika

BABAGENETIKA

GONDOSKOD)
FELELOSENI

Sevcsik M. Anna, a mozgalom elinditéja személyes érintettsége okan fogott neki a
szervezésnek, sajat tapasztalata mutatta meg, milyen nagy sziikség van a genetikai
vizsgalatok minél szélesebb korli megismertetésére, és arra, hogy ezek a vizsgalatok

minél tobb leendo sziilé szamara elérhetéek legyenek.

A mozgalom céljai:

o hivjuk fel a figyelmet a genetikai vizsgalatok fontossagara

e aterhesgondozas soran ne csak a kotelezd vizsgalatokrdl essen szd, hanem a

valaszthatokrol is

e kiemelt célunk, hogy ezek a vizsgalatok a jovoben allami tdmogatast

élvezzenek

e minden leendd sziilonek legyen joga az objektiv tdjékoztatashoz

e 4llami szinten is valosuljon meg a megfelel6 kommunikacio a genetikai

vizsgalatokkal kapcsolatban

e az érintett szervezetek fogjanak Gssze, €s minél szorosabban, minél

hatékonyabban mitkodjenek egyiitt

Szakértéinktdl mindent megkérdezhetsz, amit sajat orvosodtol, védénddtél nem

tudtal, nem mertél.
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KRONIKUS MIELOID LEUKEMIABAN (CML) ES A i
GASZTROINTESZTINALIS STROMALIS TUMORBAN (GIST) SZENVEDO
BETEGEK EGYESULETE

web: www.cmlgist.hu

Szamlaszam: 10700158-49786204-51100005

Elndk: dr. Hegediis Péter

Székhely: 6800 Hodmezdvasarhely, Hodi Pal u. 1., 2. Iph. fsz. 1..
Levelezési cim: u.a.

Telefon/fax: +36 30 9401600

E-mail: cmlgist@gmail.com

CRI DU CHAT BARATI TARSASAG

Ko6zhasznusagi fokozat: kﬁZ}'l'aSZIll:l . - Cri Du Chat
Székhely: 1046 Budapest, Kiils6-Szilagyi tt 8. 1/2.

Elndk: Bencsikné Mayer Monika

Kapcsolattarto: Bencsikné Mayer Monika

Telefonszam: +36 20 588 3004

E-mail: criduchat@freemail.hu

Honlap: www.criduchat.hu

Bankszamlaszam: CIB Bank 10700457-47946701-51100005
Adodszam: 18131598-1-41

Barvdti Tarsasdqg

A Cri Du Chat Barati Téarsasag 2001-ben alakult, dnszervezddd sziilécsoportként és
2008-ban kertilt bejegyzésre kdzhasznt egyesiiletként. A Cri du chat szindréma — vagy
,macskanyavogasos” szindroma, Lejeune-szindroma esetleg 5p- szindroma — egy ritka
genetikai allapot, melyet az 5. kromoszoma rovid karjan bekovetkezett torés és az ebbol
adodo hiany okoz. A torés oka ismeretlen. A szindromat 1963 novemberében ismerte
fel Jerome Lejeune. 1990-ig kézel 800.000 esetet regisztraltak a vilagon, el6fordulasi
aranya kb. 1: 50.000. Sziiletéskor tapasztalhatdo vezetd tlinete a magas fekvési,
macskanyavogashoz hasonld sirashang, melyrdl a nevét is kapta. A sirashang az id6
elére haladtaval veszit jellegzetességébol. A tovabbi klinikai tiinetek k6z¢é tartozik a fej
kis mérete, jellemz6 fejforma és arcvonasok, a gyenge izomtonus, alacsony suly, etetési
nehézségek, megkésett fejlodés, eltérd mértékilt mentalis retardacio. A szindroma az
esetek nagy részében kozépstlyos értelmi fogyatékossagot vagy halmozott sériiltséget
okoz. A fejlédés soran jellegzetesen problémas teriilet az 6nallo jaras megtanulasa és a
verbalis kommunikacio. Néhany esetben stlyos szervi problémak is tarsulhatnak az
altalanos tlinetekhez, de ezek hianyaban a varhato élethossz megfelel az atlagosnak. A
Cri du chat szindromaval sziiletett baratsagos és vidam alaptermészetii gyermek és
felnott egész életében folyamatos tamogatasra és segitségre szorul a csalad, valamint a
szakemberek 1észérdl, hogy képességeit a lehetd legmaximalisabb szinten tudja
kibontakoztatni. Mivel nagyon ritka genetikai rendellenességrol van szo, egyesiiletiink
1étrejotte elétt minimalis informacid allt a sziilék rendelkezésére, amikor szembesiiltek
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gyermekiik diagndzisaval. Ezen az informéciohidnyon ¢€s a csalddok elszigeteltségen
szerettiink volna érintett sziiloként valtoztatni azzal, hogy a felkutatott csaladoknak
talalkozokat, k6zos programokat szerveziink a személyes tapasztalatok megosztasara.
Egyik alapvetd feladatunknak érezzilk a Cri du chat szindroma minél jobb
megismerését ¢s megismertetését. Harom, egyenként tobb mint 20 oldalas informacios
fiizetiink jelent meg az elmult években, melyeket a lehetd legszélesebb kdrben
terjesztiink. Tudjuk, hogy minden 4j ismerettel megkonnyithetjiik jelenlegi sorstarsaink
¢s az utanunk jovok utjat. Tevékenységiink fontos részét képezi az érintett és hasonlo
nehézségekkel €16 csaladok Osszefogasa, kdzos programok, rekreacios lehetdségek
biztositasi, a csaladi hétvégéktol, tekebajnoksdgon és ingyenes szoérakoztatd
programokon keresztiil, egészen a meseterapidig. Hisziink abban, hogy a csaladtagok
kozos élményekhez juttatasa, sziilok és testvérek mentalis egészségének eldsegitése
tamaszt nyGjthat a hétkoznapi nehézségekkel vald megkiizdésben is. Erzékenyit6
programok szervezésével, integralt rendezvényeken valé részvétellel, ritka
betegségekkel ¢16 alkotok miiveibdl rendezett kiallitasokkal segitjik el6 az elfogadast,
dolgozunk a mindenkit megilletd esélyegyenldségért. Orém szdmunkra, hogy
lehetdségeinkhez mérten, nem csak a Cri du chat szindrémaban érintettekért és
csaladjukért, hanem szélesebb korben, mas nehezitett élethelyzetben €16 csoportokért,
kozosségekért is  tevékenykedhetiink, els6sorban allami ¢és Onkormanyzati
tamogatassal. Kiilonosen biiszkék vagyunk onkénteseink, segitink és tdmogatdink
kézremiikodésével, olykor minimalis koltségvetéssel megvalosuld programjainkra.
Szeretettel ajanljuk egyesiileti honlapunk (www.criduchat.hu) mellett, jelenleg futd
egyik kiemelt projektiink, a Mesekulcs program honlapjat is: www.mesekulcs.hu,
valamint facebook oldalainkat!

DAVID KISEMBEREK TARSASAGA

Ko6zhasznusagi fokozat: -
Székhely: 5465, Cserkeszol6, M4jus 1 at 1.
Telephely: 5465, Cserkesz616, Majus 1 at 1.

Kapcsolattarto: Horvath Akosné Edit WWW . KISEMBEREK.HU
Telefonszam: +36/30-4755-995

E-mail: kisemberek7@gmail.com

Honlap: www.kisemberek.hu

Bankszamlaszam: 11600006-00000000-15755926
Adoszam:18086340-1-43

Az achondropléasia egy genetikai betegség, mely minden 20000 élve sziiletésbol
egyszer fordul el6. Ez egy velesziiletett porckarosodds, mely kovetkeztében a
hossznovekedés gatolt. A torpenovés leggyakoribb oka. Feln6ttkori testmagassaguk kb.
110-130 cm. Az achondroplasias torpendvés jellegzetessége, hogy a kezek és a labak
aranytalanul rovidebbek a torzsnél, a fej altalaban nagyobb, viszont a torzs lehet normal
méretti. Oroklddése: vegyes kapcsolatban 50%, ha mindkét fél achondroplasias akkor
75% a valoszinlisége, hogy a gyermek is orokli a rendellenességet. Ennek ellenére a
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legtobb kisember 1j mutacio kovetkeztében sziiletik, azaz a sziilok egészségesek. Az
anya 7-8-dik terhességi honapjaban allapithaté meg nagy valoszintiséggel, hogy az
Ujsziilott achondroplasids lesz. Azonban az ismert esetek azt bizonyitjak, hogy elég
nagy a tévedés lehetésége. 100%-0san csak a gyermek megsziiletését kovetden, 1-2
éves koraig deriil ki. Ma még gyogyszeres kezelésre nem all lehetdség a
testmagassaguk novelésére. Hormonkezeléssel is probalkoztak, de nem lehet
bizonyitani, hogy valéban eredményes. Latvanyosan ortopédiai beavatkozdssal
/ilizarov modszer/ lehetséges a valtozas. Azonban ezzel dvatosan kell banni, mert nem
minden esetben hozza meg a kivant eredményt. A szervi szovédmények, amik a
rendellenesség miatt alakulhatnak ki, azonban ezzel nem el6zhet6k meg.

llyen betegségek: 1égzészavar a gyermekek 85%-
ban 1ép fel, melyet okozhat mellkas deformitas, és
nyaki gerincveld kompresszid. Progressziv
folyamat esetén dekompresszios miitét sziikséges.
2 éves korig elofordulhat vizfejiiség, a kamrak
tagulnak és a liquor felszivodasa rossz lehet. A
vénas visszafolyds karosodik. Ez mitéttel
orvosolhatd csak. Az achondroplésia a test egészét
érinti, igy a koponyat is. Ennek fejlodési zavaraként
fiil-orr-gégészeti szovodmények fordulhatnak eld.
Els6 helyen a kozépfiil gyulladasa all. Ehhez elég
egy megfazas és a fertézés konnyen a fiilre terjed a
rovid fllkiirt miatt. Ezek a betegségek 30-50%-0s
hallascsokkenéshez vezethetnek. Rendkiviil fontos
a megeldzés. Rendszeres ellenérzés, esetleg
mandulamitétek, és a kozépfiil szellozésének
javitasara sziikség lehet a dobhartyaba, kis
csovecske, az un. grommet beiiltetésére is.

A koponyadeformitas miatt felléphet elzarédasos 1égzészavar. A garat viszonylagos
szikilete, kiilondsen, ha nagy torokmandulakkal parosul, alvasi apnoéhoz vezet.
Polysomnografia segitségével allapithatd meg és kiilonithetd el a kozponti
idegrendszeri eredetii apnoetdl. Ortopédiai problémak: a térdek tengelyeltérése, ennek
oka mind a labszar, mind a combcsont kisebb nagyobb gorbiilete, mely korai
arthrosishoz vezet. Mindenképpen indokolt az egyenesités, altalaban mind két csonton.
A csipoiziilet minden esetben deformalt, sziik, igy az achondroplasias anyuka csak
csaszarmetszéssel sziilhet. A csipdiziilet korrekciojat csak pubertas kor koriil érdemes
elvégezni.

A gerinccsatorna  sziikiilete az egyik legstulyosabb elvaltozas. Ez minden
achondroplasiasnal kimutathato. Labzsibbadas, érzéskimaradas, faradékonysag esetén
okvetlen vizsgalat javasolt, és ha idejében sikeriil a miitétet elvégezni, akkor a bénulas
esélye is kizarhato.
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Anyagcsere eltérések: a kdvérség a korai gyermekkorban megjelend gyakori jelenség.
Veszélyek a masodlagos betegségek kialakulasa: érelmeszesedés,
cukoranyagcserezavar, magas vérnyomas.. A tulsuly terheli a gerincet, az iziileteket. A
fizikai aktivitds nagyon fontos. A kiilsejiik miatt betegségiiket nem tudjak elrejteni. Ez
rengeteg konfliktushoz vezet. Sokszor kiilsejiik alapjan itélik meg Oket, a legrosszabb
esetben folyamatos atrocitasok érik az utcan a kisembereket. Ez lelkibetegségekhez
vezethet. Sokuknak sziiksége van pszichologus segitségére. Az achondroplésidsok
humoros, baratsagos emberek, ami segitheti a beilleszkedésiiket.

BETEGSZERVEZET CELJA ES KULDETESE

¢ minden rendellenesen alacsony ember érdekképviselete;
az érintettek és csaladtagjai szamara informacio, tanacsadas és egyéb
segitségnyujtas;

e orvosi, lelki, életvezetési tanacsok nyujtasa;

o mitétek utani rehabilitacid segitése.

BETEGSZERVEZET TORTENETE, TEVEKENYSEGE ES ANNAK EREDMENYEI

1996-ban alakult David Achondroplasiasok Tarsasaga, mint érdekképviselet. 2000-ben
David Kisemberek Tarsasagara valtoztattuk a neviinket, mert egyre tobben jelentkeztek
nem achondroplasiaval sziiletett emberek, bar nekik is egyik problémajuk a kisnovés.
Tagjaink 90%-a achondroplasias.

Amikor felmeriilt az egyesiilet sziikségessége, mely segitséget nyujt az érintett
kisndvésii egyénnek és sziilének, az akkori Orszagos Kozegészségiigyi Intézet hivta
0ssze a nala nyilvantartdsban levd kisnovésti gyerekek sziileit, ,,sziiloi értekezlet”
cimén. Az ismerkedést és a genetikus altal nyujtott tajékoztatast kovetd kotetlen
beszélgetés teremtette meg a keretet a késobbi hivatalos bejegyzéshez, az alapszabaly,
belépési nyilatkozat, tagsdg és munkaterv kidolgozasahoz. A legégetobb feladatok
kozott volt a kapcsolattartas, tanacsadas, orvosi elldtds megszervezése. Ennek
kovetkeztében sziiletett meg az egyiittmiikodés a Madarasz utcai, majd kés6bb a Heim
Pal Gyermekkorhazzal.

Dr. Simké Roébert, gyermekorvos, az Amerikai Genetikai Tarsasag ajanlasa alapjan
tajékoztato flizetet allitott Gssze az érintett sziilok részére ,,az achondroplasiasok orvosi
ellatdsa” cimen, mely a kiilonb6z0 életkorban sziikséges orvosi vizsgalatokat és
megel6z6 intézkedéseket tartalmazza (1 honapos kortol a kisgyermekkoron, serdiilé
koron at egészen a 21. életévig).

Az 1998-as évben az egyesiilet elinditotta az ,,Achondroplasiasok dsszefogasa” cimi
programot, melynek célja volt orszagszerte ismertté tenni a Tarsasagot és ezaltal az
orszag minden részérdl tagokat toborozni, a tevékenységeket kibOviteni, és a
szolgaltatasokat minden érintett és érdeklddd szamdra hozzaférhetéveé tenni. A
nyilvanossag megteremtése volt a kovetkez6 1épés, a 2000-es évt6l kezd6dben — akkora
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mar 50-re boviilt a taglétszam — tobb tévé csatorna, radio, ujsagok és folyoiratok
mutattak be az egyesiilet tevékenységét és hivtak fel a figyelmet a kisndvéssel €lok
problémadira. A Térsasag érdekképviseletének koszonhetden, a benyujtott indokok és
orvosi leirasok alapjan 2002-ben a fejlédési rendellenességet orvosi nyilvantartdsba
vették, igy az érintett csaladok jogosultak az emelt csaladi potlékra és élhetnek
mindazon jogokkal, melyek ennek alapjan a térvényben el6irtak szerint jar. Alapitasa
ota a Déavid Kisemberek Tarsasdga egylittmiikodik mas civil szervezetekkel, partnerei
jelen pillanatban szintén érdekképviseletek. Felvette ugyanakkor a kapcsolatot a Little
People of Amerika — Egyesiilt Allamok-béli kisemberek szervezetével, valamint a
németorszagi BKMF Bundesverband Kleinwiichsige Menschen nevii egyesiilettel.

Hagyomannya valtak az évente megrendezett — altalaban 6szi idOpontra kitlizott —
harom napos kozos kirandulasok, amelyeken alkalom nyilik kotetlen beszélgetésekre,
hosszabb egyiittlétre. Ezeknek a taldlkozonak igazi kozdsségformald hatisa van.
Természetesen szolgaltatasaink folyamatosan boviilnek, az igényeknek és anyagi
lehet6ségeinknek megfelelden. Reméljiikk, hogy nagyon sokaig képesek lesziink
segiteni a kisembereket.

Segitdinket feltiintetjiik, feltiintettiik a honlapunkon is!

EPIDERMOLYSIS BULLOSA BARATI TARSASAG

web: http://www.debra.hu

Elnok: Toth Attila

Székhely: SE, Nemikortani és Béronkologiai Klinika, 1085 Budapest, Méria utca 41.
Telefon: 06 1 266-0465 vagy 06 1 459-1500, mobil: +36 30 729-4119

E-mail: toth.attila@debra.hu

Egy személyes torténetet olvashatunk a 95. oldalon.

DEND SZINDROMA KLUB

Képvisel6: Csiznier-Kovacs Andrea

Székhely: 1188 Budapest, Tancsics M. u. 47.

Telefon: 06 1 357-0176;

E-mail: krea.70@gmail.com, https://hu-hu.facebook.com/DendSyndrome

Kedves Olvasok! Sorstarsakat keresiink. Az egyik, 8 éves kisfiunk DEND szindromas.
Ez egy nagyon ritka genetikai betegség (kb. 100 diagnosztizalt beteg van a vilagon),
lassabb fejlodéssel, epilepsziaval és csecsemOkori cukorbetegséggel (neonatalis
diabetes) jar. Magyarorszagon vélhetden nem mi vagyunk az egyetlenek ezzel a
problémaval, csak megeshet, hogy a kiilonb6zé orvosi szakteriiletekhez (neurologia,
diabetologia) tartozo tiineteket nem kapcsoltak 0ssze, s kiillon-kiilon kezelik. Ha ezek
alapjan esetleg valakiben felsejlik a gyanu, hogy érintett lehet rokona, ismerdse,
érdemes genetikai vizsgalatot kérni, mert A KEZELES ALAPVETOEN MAS a pontos
(1) diagnozis ismeretében! Szivesen felvennénk a kapcsolatot mar esetleg

28


http://www.debra.hu/
mailto:toth.attila@debra.hu
mailto:krea.70@gmail.com
mailto:krea.70@gmail.com

diagnosztizalt  betegekkel, ill. sziileikkel. —Kérjik, latogassatok el a
www.facebook.com/DendSyndrome oldalra. A névjegyen és az idévonalon részleteket
is talalhattok a torténetiinkrdl. Udvozlettel, Cs-K. Andrea

FABRY-BETEGEKERT ALAPITVANY

Honlap: http://www.fabryalapitvany.hu/
E-mail cim: info@fabryalapitvany.hu . il
Az Alapitvany képviseldje: Fogarassy Karoly

Telefonszam: +36 20 977 5312 F
Levelezési cim: 1192, Budapest, Zalaegerszeg utca 18. fszt. 2.

Adészam: 18273634-1-43 -

Al AF

AZ ALAPITVANYROL

Az Alapitvany 2011 6ta miikodik, jelenleg 41 beteget és csaladjaikat fogja 0ssze. Az
Alapitvany legfontosabb céljai:
* a Fabry korban szenveddk életének, élethelyzetének javitdsa, csalddjaik
tamogatasa;
» a Fabry-betegek korai diagnozisanak el6segitése a betegségrél rendelkezésre
allo ismeretek széles koru terjesztése;
» arendelkezésre 4ll6 terapiahoz jutas eldsegitése a betegség allapotanak pontos
mérésével és az allapotvaltozas pontos kovetésével.

Az Alapitvany évente betegtalalkozokat, betegvizsgalati napokat szervez, amelyeken
mind az érintettek, mind pedig a kezelésiikkel foglalkozo egészségiigyi szakemberek
megfeleld informaciohoz juthatnak.

Az Alapitvany tagja a Fabry International Network-nak.

BETEGSEGROL

A Fabry-betegség a lizoszomalis tarolasi betegségek csoportjaba tartozd, X-
kromoszomahoz kototten 6roklodo ritka betegség. Eldfordulési aranya 1:40 000. A
betegség elsd leirasa Johannes Fabrytdl (Németorszag) és William Andersontdl
(Anglia) szarmazik (1898).

A betegség oka a lizoszomalis a-galaktozidaz A (a-GAL A) enzimet kodol6 gén hibaja.
A csokkent enzimaktivitas miatt egy lipid természetli anyag, a globotriaosylceramid
(GL-3) felhalmozddasa kdvetkezik be a plazmaban, az endothelsejtekben, a simaizom
sejtjeiben, a szivizomsejtekben, a vese glomerulus- és tubulus epitheljében, és az
idegrendszer ganglionsejtjeiben.
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Elsésorban fitk ¢és férfiak érintettek, azonban a betegség tiineteit ndk esetében is
megfigyelhetjiik. A korkép sulyossaga valtozo, a tényleges mutaciotol fiigg, vagyis
minden Fabry-beteg kiilonb6z6 (kb. 800 kiillonbz6 génhiba ismert).

A FABRY-BETEGSEG TUNETEI

o Idegrendszeri tiinetek: fajdalom és égetd érzés a végtagokban, homérséklet
intolerancia, szédiilés, hallascsokkenés, fiilcsengés, TIA (Tranzient Ischemic
Attack: atmeneti agyi keringészavar), széliités (stroke)

e Szemtiinetek: a cornea specialis rajzolata, Fabry-sziirkehalyog

e Sziv érintettség: szabalytalan szivritmus (gyors vagy lassu), megnovekedett
sziv méret, szivelégtelenség vagy szivroham

o Vese tiinetek: koros fehérjeszint a vizeletben, csokkent vesefunkcid, vese
elégtelenség

e Tapcsatorna tiinetei:  hanyinger/hdnyas/gyomorgorcs és  hasmenés,
gyomorfajas/gyomorégés étkezés utan, kevés taplalék hatasara is teltségérzés,
sz¢krekedés

o Bortiinetek:  kevesebb  vagy tobb  verejtékezés, kis  bevérzések
(angiokeratomak) leggyakrabban a koldokvonal és térdvonal kozotti
borfeliileten

e Pszicho-szocialis tiinetek: szorongas-félelem, hogy valami rossz kovetkezik
be, depresszio, elszigeteltség érzés

DIAGNOZIS

A korai diagnozis felallitasa a legfontosabb egy Fabry beteg életében, melyet genetikai
vizsgalat segitségével allapitanak meg. Ezek utan torténik a genetikai tanacsadas,
csaladi anamnézis felallitdsa, csaladtagok szlirése, valamint a személyre szabott
vizsgalatok és indokolt esetben gyogyszeres terapia.

OROKLODES

1. Az érintett apa lanyainak 100%-os valoszinliséggel, a fiainak viszont 0%
valdszinliséggel adhatja tovabb a betegséget.

2. A Fabry hordoz6 anya esetén mindkét nemii gyermekénél 50% -a valdszinlisége a
hibas gén 6roklésének.

TERAPIA

A Fabry-betegek hazankban terapiahoz abban az esetben jutnak, amennyiben a

Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezeld elfogadja a kezelGorvosi javaslatot, és a
rendelkezésre allo gyogyszer mennyiség ezt lehetdveé teszi. Ez a gyogyszermennyiség
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az évente lefolytatott gyart6i palydzatokon alakul ki, amelyet a rendelkezésre allo
pénzeszkdzok mennyisége is befolyasol.

Kétféle enzimpotld terdpia érhetd el, amelyet kéthetente infuzid formajaban,
betegek szamara oralis (tablettas) terapia is hozzaférheté hazankban.

Nemzetkozi kisérlet formajaban wjabb enzimpotld gyogyszer jelent meg, amely
sikeressége esetén a Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezeld dont a hazai
alkalmazasrol. Kutatasokrol a https://clinicaltrials.gov honlapon lehet t4jékozodni.

GERGELY ALEXANDRA EMLEKDIJ ALAPITVANY

web: http://www.gergelyalexandra.hu
Képviselé: Dr. Gergelyné Dr. Toth Eva
Székhely: 6500 Baja, Bathory u. 60.
Telefon: 06 79 324-641, 06 70 360-3601
E-mail: level@gergelyalexandra.hu

GBS/CIDP HUNGARY

Betegszervezet neve: GBS/CIDP  Hungary
kozosségi csoport

Kapcsolattarto: Cilarik  Adrienn és  Boros
Zsuzsanna

Telefonszam: +36202189474 / +36203112911
E-mail cim: gpsaidp@gmail.com

GBS
CIDP

Guillain Barre Szindroma és Chronic Inflammatory Demyelinating Polyneuropathy
(GBS/CIDP) betegség elso leirasa egészen a XIX. szazadig nyulik vissza, azonban az
els6 legismertebb akut format 1916-ban, Georges Guillain, Jean-Alexandre Barré és
André Strohl publikalta.

A Guillain Barre Szindroma (GBS) vagy mas néven akut idiopatias polyneuritis vagy
Landry-tipusu bénulas — az agyon és a gerincvel6n kiviili periférias idegek gyulladasos
folyamata. A tiineteket megelézden 2-3 héttel gyakran fels6 1éguti infekciorol (68%),
gasztrointesztinalis megbetegedésrol (22%) vagy nemrégiben kapott véddoltasrol
szamolnak be a betegek. A betegség altalaban gyorsan kialakul6 izomgyengeséggel jar,
¢s gyakran a labak, a karok, a légzészervi izomzat, valamint az arc bénuldsahoz
vezethet. A gyengeségérzetet sok esetben egyéb érzékszervi rendellenesség is kiséri.
Stlyos esetben a 1égz6izmok is érintetté valhatnak, mely életveszélyes allapotot idéz
el6. Ebben a stlyos allapotban azonnali gépi 1élegeztetés valamint intenziv osztalyos
megfigyelés ¢€s siirgds kezelés valik sziikségessé. A gyors segitség ellenére sajnos a
betegek haldlozasi aranya 2-6% ko6zé esik. Megemlitendd, hogy a GBS-en atesett
paciensek 7-15%-nal enyhébb vagy sulyosabb maradvanytiinetek fordulhatnak eld.
Szamos tipusa van a betegségnek, mely az allapot végkimenetelét jelentdsen
befolyasolja. El6fordul akut és kronikus megbetegedés (CIDP). A CIDP betegség
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¢lethosszig tartd folyamatos kezelést igényel, amit a paciens allapotatdl fiiggden
hataroz meg a kezelGorvos. A kronikus CIDP betegek intravénas immunoglobulint
onmagaban (IVIG), vagy szteroid terapiaval kiegészitve kapjak az allapotuk fenntartasa
érdekében, valamint folyamatos rehabiliticid sziikséges szamukra. A GBS legf6bb
tiinetei: felszallo bénulas, zsibbadas, gyengeségérzés, reflex kiesések, érzészavarok,
nyelési zavarok, 1égzési zavar. Kezelése plazmaferezis, intravénas immunoglobulin
valamint szteroidos terapia, és rehabilitacid. A kezelGorvos ebben az esetben is a beteg
allapotanak figyelembevételével donti el hogy milyen kezelési forma a megfeleld a
paciens szamara. Miutan mar nincs sziikség akut terapidkra, illetve szoros korhazi
megfigyelésre, a paciens rehabilitacios osztalyra keriil. Enyhébb lefolyas esetén otthoni
gyogytorna is szoba johet, viszont jellemzden a betegek nagy szazaléka heteket, hosszi
hénapokat tolt el egyes rehabilitacids intézményben. Rendkiviil fontos ilyenkor a
holisztikus szemlélet, igy mind a pszichés, testi és lelki tényezdkkel egyarant
foglalkozni kell a terapia soran. A rehabilitici6 ideje alatt gyogytorna, fizikoterapia,
masszazs, ergoterapia, kiilonb6z6 sportterapiak, logopédiai foglalkozas, pszichoterapia
valamint egyénileg indikalt terapiak sziikségesek ahhoz, hogy a beteg gyogyulasa
folyaman a legjobb eredményeket érhesse el.

2014-ben, fiatalon teritett le a GBS, s egy év kellett, hogy a lélegeztetd géprol
ismételten az utcara tudjak menni két labon segédeszkdzzel. A gydgyulési folyamat
alatt hataroztam el, hogy képviselni fogom a betegséget: blogot kezdtem el irni,
megjelent elsd online interjum, Iétrehoztam egy zart kozOsségi csoportot
sorstarsaimnak. Par hénap utan megkeresett az amerikai székhelyii GBS/CIDP
International Foundation csapata, s felkértek, hogy legyek a magyarorszagi dnkéntes
0sszekotojiik. Az elmult 4 évben tobb online és nyomtatott interjin, tobb hazai és
nemzetkoézi konferencian vettem részt. Tobbek kozott Boros Zsuzsannaval is egy
interju hozott 6ssze, aki szintén atélte a GBS-t. Immaron vele egyiitt munkalkodom. Az
elmult idoszakban kozel 200 f6 talalt rank, kérte segitségiinket, tanacsainkat.
Elhataroztuk, hogy a tobb kiilfoldi mintak alapjan, mi is szeretnénk létrehozni a magyar
GBS/CIDP betegek részére egy hazai non-profit szervezetet. Céljaink kozott szerepel
tovabbra is sorstarsaink segitése, kiilonboz6 a GBS/CIDP betegséghez tartozo
tevékenységi koroket feldlelve.

Hivatkozasok:
- Vécsei Laszlo, Szok Délia Neurologia a betegagynal; Medicina Konyvkiado
Zrt; Budapest 2017
- Neurologiai Praxis I. évfolyam 1. szam, 2018. marcius 20. ISSN: 2560-2667
10-12 oldal irta: Dr Diészeghy Péter
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GYOGYITO JOSZANDEK - DMD IZOMBETEG GYERMEKEK
ALAPITVANYA

Ko6zhasznusagi fokozat: kozhasznu

Székhely: 1031 Budapest, Amfiteatrum u. 23.

Telephely: 1015 Budapest, Csalogany u. 6-10. 2/66.
Elnok: Dr. Herczegfalvi Agnes és Dr. Oberrecht Gabriella
Kapcsolattarto: Dr. Oberrecht Gabriella

E-mail: oberrecht.gabriella@gmail.com és
gyogyitojooszandek@gmail.com

Honlap: http://www.duchenne.hu/hu

Bankszamlaszam: 10300002-20162043-00003285
Adoészam: 18109726-1-41

A betegszervezetiink 2002-ben alakult. Célja ¢és kiildetése: a Duchenne féle
izomsorvadassal érintettek és csaladtagjai tamogatasa. Kozhasznu Alapitvanyunkrol az
Osszes alapadat, informacio megtalalhato a honlapunkon: http://www.duchenne.hu/hu
¢és rengeteg fotod is az el6z6 eseményeinkrol, példaul a 2018. évi taborrol:
http://www.duchenne.hu/hu/tartalom/csodas-volt-nyari-taborunk-velencei-tonal-

ezek a képek talan tiikkrozik misszidonkat: a tdimogatd kdzosség kialakitasat, fenntartasat,
az érintett csaladok életének picit konnyebbé tételét.

KLUB A PRADER-WILLI GYERMEKEKERT

web: http://www.pwshungary.com/, angolul: http://www.beyondpws.com//
Képviselok: Koltainé Németh Kornélia, Szalay Zsuzsanna

Székhely:

Levelezési cim:

Telefon: 06/30-48-58-707

E-mail: kornelia76@freemail.hu

LISZTERZEKENYEK ERDEKKEPVISELETENEK ORSZAGOS
EGYESULETE

Ko6zhaszntsagi fokozat: kdzhaszna epviseleténe,
Székhely: 1025 Budapest, Palanta utca 11. o %
Elndk: Koltai Tiinde

Kapcsolattartd: Koltai Tiinde

Telefonszam: +36309529965

E-mail: coeliac@t-online.hu

Honlap: www.liszterzekeny.hu

Bankszamlaszam: 10700244-25423501-51100005 6y
Adoszam: 18000005-1-41 #1aN copLne®

o

\\SZterzéke "
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A BETEGSEG LEIRASA

A refrakter coeliakia (RCD) egy Osszetett autoimmun betegség, nagyon hasonld a
sokkal gyakoribb coeliakidhoz. Az RCD-ben azonban a beteg szervezete egyaltalan
nem reagal a legalabb 12 honapig folytatott, szigort gluténmentes diétara. Coeliakidban
a glutén/gliadin (a bizaban talalhato tarolo fehérje, az arpaban €s a rozsban talalhato,
nagyon hasonl6 fehérjékkel egyiitt) provokalja az immunrendszert, és karositja a
vékonybél-nyalkahartyat és a vékonybél-bolyhokat. A vékonybél-bolyhoknak fontos
szerepiik van a tapanyagok felszivodasaban, és mind a coeliakiaban mind az RCD-ban
a bolyhok karosodnak (boholyatrofia). A coeliakiaban a szigora gluténmentes diéta
elegendd a tiinetek megsziintetéséhez és a vékonybél-nydlkahartya gyulladdsanak
megsziinésé¢hez, mig az RCD-ben ez a terapia hatastalan.

A coeliakia gyakorisaga a teljes népesség korében 1-2%, az RCD ennek minddssze
1-1,5%-a, és a betegek életkora 50 év, vagy annal idosebb.

RCD jelei és tiinetei
Az RCD tiinetei hasonloak a kezeletlen coeliakia tlineteihez, jellemzden azonban
sokkal sulyosabbak. Gyakoribb tiinetek a testsulycsokkenés, a hasmenés, a hasi
fajdalom, az alultaplaltsag és a vérszegénység. A beteg endoszkopos vizsgalata soran
rendszerint a vékonybél kozépso részének gyulladasa és fekélyesedése lathatod, ami
annak jele, hogy az RCD mar atalakuléban van egy enteropatiaval tarsuld T-sejtes
limfomaba (EATL).
Az RCD kialakuldsdnak okai ma még nem ismertek minden részletiikben, de az
immunrendszer fontos szerepet jatszik benne. Coeliakidban a glutén elvonasanak
hatasara a T-sejtek inaktivalodnak, mig az RCD-ben aktivak maradnak akkor is, amikor
a gluténterhelés megsziinik, és az emésztorendszer karosodasa allandosul.
Az RCD-nek két altipusa van, az RCD-I és az RCD-II.
e Az RCD-I kockazata alacsonyabb az EATL-re, a betegek prognozisa sokkal
jobb.
e Az RCD-ll-ben a vékonybél-biopszia abnormalis, és az EATL (az
emésztérendszer agressziv limfomaja, ami mindig a coeliakidhoz
kapcsolodoan alakul ki). kockéazata is magasabb.

Az RCD diagnozisa az emésztérendszer mas betegségeinek kizarasan alapul. Fels6
endoszkopos  vagy kolonoszképos vizsgalat soran mintat vesznek az
emésztorendszerbdl, amit mikroszkop alatt vizsgalnak meg és értékelnek ki.

Az RCD terapias lehetéségei:

mesterséges taplalas,

totalis parenteralis taplalas (TPN),

szteroid terapia,

immunszupressziv gydgyszeres terapiak,

cladribine kemoterapia sajat Ossejt transzplantacioval vagy anélkiil
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TORTENETUNK

A Lisztérzékenyek  Erdekképviseletének Orszagos Egyesiiletét — coeliakids
(lisztérzékeny) gyermekek sziilei alakitottdk meg, 1990-ben. Az azéta eltelt csaknem
30 év alatt ismertté valt, intenziv tudomanyos kutatasoknak kdszonhet6en ma mar
sokkal tobbet tudunk a betegség genetikai, immunoldgiai hatterérél — ugyanakkor a
terapiaja nem valtozott, maradt az élethosszig tarto szigoru gluténmentes diéta.

A ,,Gluténmentesen” magazinnal tobb, mint 20 éve tajékoztatjuk tagjainkat, és a
www.liszterzekeny.hu honlap hiteles forrasa a betegséggel kapcsolatos legujabb
tudoményos eredményeknek és a mindennapokban sziikséges gyakorlati ismereteknek.
Helyi csoportjaink Budapesten és az orszag tobb varosiaban és megyéjében is
mikddnek. A csoport Osszejovetelein felvilagositast, életvezetési és diétas tanacsadast
kapnak a résztvevok, és gyakorlatban is megismerkedhetnek a gluténmentes
alapanyagokkal is.

Tagjainkat a tagsagi kartyaval elérhet6 kedvezményes vasarlasi lehetoségekkel
tamogatjuk.

FONTOSABB HAZAI PROJEKTJEINK

Gluténmentes Ettermi projekt — amelynek keretében képezziik az érdeklddo
vendéglatohelyek személyzetét, hogy a coeliakas paciensek biztonsagos és mindségi
ellatasban részesiiljenek.

Eurdpai Licenc Szerzodés — Magyarorszagon felelése vagyunk a vilagszerte elismert
,Athtizott Gabona” szimbolum hasznalataért és jogosultak vagyunk a hazai gyarto
cégekkel a szimbolum al-licencbe adasara.

link: https://www.aoecs.org/gluten-free-certification/

Nemzetkozi projekt:

Partnerként vesziink részt a FOCUS IN CD Interreg Central-Europe projektben,
amelynek célja ,,A coeliakias betegek innovativ, pacienskozpontu gondozasa egy
szorosan egyiittmiikodo kozép-eurépai halozat elényeinek érvényesitésével”.
Ennek keretében elkésziil magyar nyelven is két Internetes tananyag a coeliakids
paciensek és az egészségiigyi szakemberek szamara, valamint egy okostelefonos
applikacio a haziorvosoknak, segitve a potencialis betegek felismerését.

link: https://www.interreg-central.eu/Content.Node/Focus-IN-CD.html
www.coeliakia.info

KAPCSOLATAINK

Hazai: tagja vagyunk a Nemzeti Beteg Forumnak, és a RIROSZ-nak is. A
Betegszervezetek Magyarorszagi Szovetsége alapitdinak egyike vagyunk.

Részt vesziink az AIPM BETA programjaban is.

Kiilfoldi: tagja vagyunk az Association of European Coeliac Societies
ernyOszervezetnek. Részt vesziink tobb munkacsoportban is, képviselénk 2009-2016
kozott tagja volt az S-tagi elnokségnek, 2018-t01 ismét tagja és elndke a szervezetnek.
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link: www.aoecs.org

STRATEGIANK (CELJAINK, KULDETESUNK, ALAPERTEKEINK)

Célunk: a magyar coeliakias (lisztérzékeny) betegek és csaladjuk életmindségének
javitasa, a szamukra egyetlen ma ismert, hatékony terapiat jelentd gluténmentes
¢lelmiszerek biztonsaganak novelése mellett a betegség ismertségének javitasa a teljes
népesség €s az egészségligyi szakemberek korében egyarant.

Jovoképiink: almunk, hogy a coeliakias (lisztérzékeny) betegek igényeinek és
sziikségleteinek megfeleld egészségiigyi és szocialis ellatas biztositott legyen.
Kiildetésiink: a magyarorszagi lisztérzékeny betegek Osszefogasa, és képviselete
¢letmindségiik  javitdsa érdekében, informdcionyujtissal, tanacsadéassal és
érdekérvényesitéssel.

Alapértékeink: Nyitottsag, Elhivatottsag, Partnerség, Segitokészség, Tudatossag

LYME BETEGEKERT ES MAGYAR EMBEREKERT, CSALADOKERT
ALAPITVANY

Cim: 1143 Budapest Szobranc u. 27.

Vezetéség: Czikorané Szabo Eva elnok, Czikora Robert titkar
Telefonszam: +361/785-6023, +3630/313-8800, +3620/218-6309
E-mail: Info.Ilbmecsa@gmail.com

Weboldal: www.Ibmecsa.hu

Bankszamlaszam: K&H bank 10409015-50526784-66681006
Adoszam: 18658392-1-42

MECS

A Lyme Betegekért és Magyar Emberekért, Csaladokért Alapitvany (LBMECSA)
2015-ben jott 1étre annak érdekében, hogy a fertdzott kullancsok altal terjesztett Lyme-
korral, tarsfert6zéseivel kiizd6é személyeket, valamint az atlagos életszinvonal alatt €16,
elesett magyar embereket és csaladokat segitse.

Az LBMECSA célja, hogy az orszagban €16 Lyme-korral kiizdd betegeket felkutassa,
informaciot, segitséget nyuUjtson, €és kapcsolati lehetdséget teremtsen szamukra.
Szakorvosi hattér bevonasaval az érintetteket folyamatosan tajékoztassa a betegség
kezelésével kapcsolatban. Tovabbi célja a segitségre szoruld6 magyar emberek és
csaladok felkarolasa, tAmogatdsa. A hataron tuli magyarsaggal valo kapcsolatfelvétel
¢és kapcsolattartas.

Fontos feladata a hasonldo célu szervezetekkel, tarsadalmi csoportokkal valo
egyiittmiikodés, valamint mas karitativ szervezetek, illetve az alapitvany céljainak
megvaldsitasaban kozrem(ikodo partnerek munkajanak timogatasa.

Magyarorszagon az LBMECSA az egyetlen olyan civil szervezet, amely felhivja a
figyelmet a Lyme-kor sulyossagara, kezelésének fontossagara.
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A Lyme-kor féként a kullancsok altal terjesztett
bakterialis fertézés, amely néha elészor
bortiinetet, majd gyakran  idegrendszeri
panaszokat okoz, késébb - kezeletlen esetekben

- pedig iziileti €s izomfajdalmakkal jarhat. Nagy
imitatornak is nevezik a betegséget, mert a
fertdzés sokféle tlinetet okoz, igy a
diagnosztizalds kozben sok mas betegséggel
keverhetik 0ssze a szakemberek. Ilyen |
betegségek lehetnek példaul a szklerozis SR
multiplex, a pajzsmirigy betegség, a Parkinson-kor, az Alzheimer-kor, a kronikus
faradtsag szindroma, a rheumatoid arthritis, az ALS, a lupusz, és kiilonb6zo
pszichiatriai rendellenességek is.

A koérokozok vérarammal és a szovetek kozt vandorolva terjednek el, 6nallo
mozgasukkal a test barmely részébe képesek kés6bb eljutni és ott szaporodni.

Az esetek tobbségében az érintettek nem emlékeznek a kullancscsipésre. A fertézottek
kb. 30%-anal a kullancscsipést kovetden, voros folt jelenik meg, ezt nevezik Lyme-
foltnak. Sajnos mivel ez az egyetlen lathato sajatos tiinet az esetek tobbségében nem
tapasztalhato, igy nehéz a diagnodzist koran felallitani. 4-5 hét elteltével jelentkezhetnek
a torokfajas, izom, ideg- és iziileti fajdalom, nagyon erds faradtsag, levertség tiinetek.
Ha a beteg kezeletlen marad, egy vagy tobb év elteltével is kiilonféle gyakorisaggal és
erdsséggel idegi és iziileti tliinetekre panaszkodhat.

Mivel a betegség altalaban hulldmzo erdsséggel, a testen kiilonféle helyeken hol itt, hol
ott kiilonféle gyakorisaggal okoz panaszt, ezaltal nem egyszerli diagnosztizalni, igy
nehéz megallapitani azt is, hogy hazankban milyen gyakorisaggal jelentkezik a
fert6zés. Becslések alapjan a Lyme-kor a lakossag 2%-at is érintheti.

MAGYAR ANGELMAN SZINDROMA ALAPITVANY

Kozhasznusagi fokozat: kdzhasznu szervezet
E-mail:angelmanalapitvany@gmail.com
Web: www.angelman.hu

Az Angelman szindroma egy genetikai eltérés altal okozott idegrendszeri fejlodési
rendelleneség. Elofordulasa 1/10.000, ill. 1/25.000 gyermek koz¢ teheto.

Angelman szindromat okozo6 genetikai eltérések:
e 70% -ban de novo anyai delécid a 15-6s kromoszoma hosszu karjan (15q11.2-
g13).

o 25% -ban a fent emlitett teriileten talalhatdé UBE3A gén mutacidja okolhato a
betegségért.
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e 2% apai uniparenteralis disomia az érintett régioban (15q11.2-q13). Az érintett
génszakasznak mindkét kromoszoman az apai — inaktivalt - génjei talalhatok
meg.

o 3% imprinting defektus (a meglévé genetikai allomany kifejezédésének
szabalyozasi zavara —metilacios, hiszton acetilacios zavarok). (Kishino, T.,
Lalande, M., Wagstaff, J. UBE3A/E6-AP mutations cause Angelman
syndrome. Nature Genet. 15: 70-73, 1997.)

Jellemz6 tiinetek: korai etetési problémak, reflux, gyakori nevetés, megkésett
mozgasfejlodés, merev jaras, egyensulyzavar, szokatlan mozdulatok: csapkodo alkar,
remegés, alvaszavar, jellemz6 EEG eltérések, epilepszia, fehér bor,
pigmentszegénységre vallé haj-és szemszin, széles szdj, széles fogrés, gyakori
ragcsalas, nyaladzas, vaskos nyelv, nyelvoltdgetés, kancsalsag a szemkoriili izmok
tonusanak egyensulyzavara miatt, alacsony figyelemkészség, hiperaktivitas, sulyos
tanulasi nehézségek, beszéd hianya, h6érzékenység melegre, szokatlan vonzodas a
vizhez.

Az Angelman Alapitvany a fogyatékkal €loket, kiillondsen a halmozottan sériilteket,
elsdsorban az Angelman szindromaval él6ket és csaladjaikat, valamint a diagnozist
keresoket tamogatja, Osszegylijti és megosztjia a szindromaval kapcsolatos
tudnivalokat.

Egyiitt, mint barki mas!
Harom projekt van az alapitvany tevékenységének fokuszaban:

o AAK (augmentativ és alternativ kommunikacio) ismeretek terjesztése: egyéni
tanacsadas nyutjtasa, érzékenyité programok, sziil6k és érintett szakemberek
szamara AAK konferencia, workshop €s webinarium szervezése.

e Spéci Programsorozat szervezése: integralt Spéci Piknik, integralt Spéci
Jatszohaz, Spéci Klub kisérleti program pedig kifejezetten a fogyatékkal €16
gyerekek szamara, és a sziil6k tehermentesitését szolgalja.

e Specialis eszk6zok magyarorszagi bevezetésének eldsegitése: pl. specialis
bevasarlokocsi, amely megkonnyiti a sériilt gyerekkel valo vasarlast.

Tovabbi informaci6 elérhetd az alapitvany honlapjan.
MAGYAR ATAXIAS BETEGEK ALAPITVANYA

web: www.ataxias.atw.hu

Szamlaszam:

Elnok: Latkulik Aliz

Székhely: 3328 Egerszolat, Rakoczi Ferenc. U. 16.
Levelezési cim:

Telefon/fax: 06 30 756-4543

E-mail: ileanaalis@gmail.com
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MAGYAR ECTODERMALIS DYSPLASIASOK TARSASAGA

Székhely: Szeged, Gyermekgyogyaszati Klinika
Elndk: Dr. Kovacs Gébor

Kapcsolattart6: Dr. Kovacs Gabor
Telefonszam: 0036304254151

E-mail: kgabor.biol@gmail.com

Tébb mint 150 klinikailag kiillonb6z6 6roklodo betegségben van jelen Ectodermalis
dysplasia (ED). Arra a kérdésre, hogy mennyien vannak, akik hordozzdk eme
betegséget, nehéz valaszt adni. A legutobbi felmérések szerint 10 000 gyermekbdl kb.
7 ED szindromaval sziiletik. A klinikailag heterogén betegség csoport genetikai hattere
nem homogén. Jelenlegi tudasunk szerint kb. 143 gén jatszik szerepet a betegség
kialakulasaban. Egyik leggyakoribb formdja az X-kromoszémahoz kotott recessziv
oroklésmenetli hypohidroticus ED. Az Ectodermalis dysplasia tiinetei eltérd, szemmel
lathatd tulajdonsaggal jelentkeznek fiiggéen az érintett szovetek szerkezetétol.
Fenotipus jegyek nem mindig lathatok az 0ijsziil6tton, legtobbszor csak csecsemd, vagy
gyermekkorban. Szervek, szovetek melyek érintettek lehetnek:

e szOrzet: a haj ritka, sokszor durva, meglehetdsen torékeny, hullamos és
csavarodott. A testszOrzet gyér, ritka és vilagos szinili

o kormok: a kézen és a labujjakon vastag, abnormalisan hegyes, elszinez6dott,
domborodott. El6fordul, hogy a kormok hianyoznak,

o fogak: abnormalis fogfejlodés hianyos fogazatot, vagy hegyes ritkan
elhelyezkedd fogakat eredményez. Fogzomanc altalaban nincs. Széjsebészeti
kezelés sziikséges,

o verejtékmirigyek: verejtékmirigyek hidnyoznak, vagy kevesebb van beldliik.
Verejték funkcid leromlasaval a test nem képes a normal testhémérséklet
tartasara, ezért ezek a betegek nem toleraljak a magas kiils6 homérsékletet.
Gyakori a lazas periodus, mely gyermekkorban diagnosztikai jel.

BETEGSZERVEZET TORTENETE

A Magyar Ectodermalis Dysplasiasok Tarsasagat 2012-ben alapitottuk, melynek
kozpontja a Szegedi Gyermekgyodgyaszati Klinika. Szerettiink volna létrehozni, egy
olyan szervezet, melynek mikodésében a betegségben szenveddk és csaladtagjaikon
kiviil olyan szakemberek is részt vesznek, akik a betegség klinikai és genetikai
diagnosztikajaban is szerepet vallalnak. Célunk, hogy a szervezeten beliil a betegek és
hozzatartozoik tapasztalataikat megoszthassak, igy segitve egymast és az Ujonnan
regisztralt tagokat. E mellett fontos kiildetésnek tartjuk a betegség pontos klinikai
diagnoézisanak felallitasat, valamint ennek genetika diagnosztikaval torténd
alatamasztasat. Stratégiai szempontbdl kiemelendd a tarsasag székhelye, hisz a Szegedi
Gyermekgyogyaszai Klinika évek ota ritka betegség centrumként miikodik. Az elmult
években regisztralt hazai betegek csaladjaiban a klinikai diagnozis felallitasa utan
genetikai vizsgalatot is elvégeztiink, igy tisztazva betegségiik Oroklédés menetét
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sokszor tobb generacion at. Nemzetkozi ritkabetegség szervezetekhez csatlakozva tobb
kiilfoldi konferencian mutattuk be eredményeinket, ezaltal kdlcsondsen segitve mas
orszagok csoportjait. JovOben is ezt az irdnyt szeretnénk kdvetni, csatlakozva olyan
kutatési programokhoz, melyek eredménye egy esetleges terapias lehetség lenne az
Ectodermalis dysplasia valamely tipusaban szenvedo betegek szamara.

KAPCSOLATOK

Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel Elok Orszagos Szovetsége
(RIROSZ): http://www.rirosz.hu/

National Foundation of Ectodermal Dysplasia (NFED): https://www.nfed.org/
European Reference Networks (ERNS): https://ec.europa.eu/health/ern_en
Ectodermal Dysplasia International Network (EDIN)

Rare Diseases Europe (EURORDIS): https://www.eurordis.org/european-
reference-networks

Pro-rare, Austria: https://www.prorare-austria.org/

ORPHANET

p63 EEC Syndrome: http://www.sindrome-eec.it/en/storia.php
Universitatsklinikum Erlangen, Németorszag

CHU Paris - Hopital Necker-Enfants Malades, Centre MAGEC (MAladies
rares Génétiques a Expression Cutanée, Franciaorszag

MAGYAR HUNTINGTON TARSASAG

A Téarsasag elnoke: Dr Pék Gy6zo

Alelnok: Dr Grosz Zoltan

Titkar: Bathori Gyorgyi

Székhely: 1027 Budapest, Szasz Karoly u. 4.

Szamlaszam: HU96-10103434-08135800-01005005, Budapest Bank
Adoészam: 19038089-1-41

Email: molneur@gmail.com

Titkarsag: +36 1 4591492

Elnok: +36 52 512-900/ 23665

Facebook: Magyar Huntington Tarsasag csoport

Nyilvantartasi szama: 01-02-0016711

Roviditett neve: MHT

Létesito okirat kelte: 2017.10.05

Birdsagi bejegyzés jogerére emelkedésének idopontja: 2018.06.07.
Szervezet tipusa: Egyestilet

Az Egyesiilet csatlakozott az European Huntington Association-hez. Ennek
kdszonhetéen nemzetkdzi konferenciakon is képviseltette magat.

- EHA Conferencia: 2017. Sept. 22-24 - Soéfia

- European Huntington Disease Network: 2018. Sept. 14-16 - Bécs
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Itt egy el6adéssal (Caring for carers - Dr Pék Gy6z6) és 2 poszterrel (Initiating and
settings up a patient advocacy group for Huntington’s disease in Hungary — Dr Grosz
Zoltan; Caring for carers - Dr Pék Gy6z6) képviselte a Tarsasagot.

MI AZ A HUNTINGTON BETEGSEG?

A Huntington betegség egy 0roklodé genetikai betegség, melynek kdvetkeztében
akaratlan mozgésok jelentkeznek a test vadzizomzatinak kiillonb6zd részeiben, a
szellemi miikddésben hanyatlas 4ll be, gyakran hangulatzavar (depresszio) jelentkezik.
A betegség nem érinti a szivizmot €s a bels6 szervekben talalhatéo 6nmiikédéen miikodo
un. simaizmokat. A betegséget George Huntingtonrdl nevezték el, aki részletesen
ismertette 1872-ben a betegség egy csaladon beliil nemzedékeken ativel 6roklédo
jellegét a betegség tiineteinek részletes leirasaval. Elofordulasi gyakorisaga 100 ezer
emberbdl kb. 5-10, férfiak és ndk kozott nincs kiillonbség, mindkét nem egyarant
érintett. A betegséget Huntington choreanak is nevezik.
Forras:http://semmelweis.hu/genomikai-medicina/files/2016/05/HD-
betegt%C3%A1j%C3%A9koztat%C3%B3.pdf

A TARSASAG CELJAI

A Tarsasag a ritka Huntington betegségekben szenveddk érdekképviseletét szolgalja, a
betegségben szenvedOk szamara kivan segitséget nyujtani, egyben a gondozd
csaladtagokat is segiti a betegség terheinek viselésében.

A Tarsasag célja az érdekvédelem, képviselet, szolgalat, tarsadalomba valo6 integraciod
segitése, kozosséggé vald szervezddés, laikusok és egészségiigyi dolgozok oktatasa,
kutatasok tamogatasa, a betegek gyogyitasanak segitése, tapasztalatcsere, nemzetkdzi
szervezetekkel kapcsolatfelvétel, betegit szervezés tamogatasa, Uj betegek
diagnosztikajanak javitasa, figyelemfelhivas a betegségre.

A TARSASAG TOVABBI CELJAI

= tagjainak folyamatos tajékoztatasa, idoszakonként kiadvanyok megjelentetése,

= Osszejovetelek és tapasztalatcserék szervezése, a sziikséges informaciok
kozreadasa,

= a szikséges komplex orvosi, gondozoi héttér megszervezésének kiilsé
tényezoként valo tAmogatasa,

= hianypétld szolgaltatasok szervezésének elosegitése (habilitacio, gyogyitod-
megel6z6 ellatas segitése, szabadidés vagy terapias jellegli tevékenység
segitése)

= abetegek ¢letmindségének javitasa

Magyar Huntington Tarsasag a fenti célok elérését egyesiileti kompetencidjanak és
lehetoségeinek megfelelden kivanja szolgalni.
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Tisztelettel varunk minden érdekl6dot Tarsasdgunk tagjai kozé, aki egyetért céljainkkal
¢€s tamogatni szeretné az ebben a betegségben szenveddket, gondozoikat.

MAGYAR HEMOFILIA EGYESULET

Elnok: Keszthelyi Zoltan

Web: www.mhe.hu V. \/ MAGYAR

E-mail: mhe@mhe.hu .
Telefon: 06-30-570-4804 HEMOFILIA
Cimiink: 1088 Budapest, Rakoczi ut 29., II. em. 7. a. EGYESU LET

A Magyar Hemofilia Egyesiilet a vérzékenységben szenvedé betegek 1990-ben
alapitott, tobb mint 600 fés koézhasznu egyesiilete, a Hemofilia Vilagszdvetség és az
Europai Hemofilia Konzorcium hivatalos magyarorszagi tagszervezete és nemzeti
képviseldje. Célunk az orszagos, egységes, egyenld esélyeket biztositd, eurdpai
standardoknak megfelelé magas szinvonall és biztonsagos faktorellatas és hemofilia-
gondozas fenntartdsa; kezeldorvosaink munkajanak segitése; felvilagositas és
ismeretterjesztés a betegek korében és a magyar tdrsadalomban; a hazai és kiilfoldi
betegszervezetekkel, a Hemofilia Vildgszovetséggel és az Europai Hemofilia
Konzorciummal valdé nemzetkozi egytittmiikodés.

BETEGSEG

A hemofilia ritka, velesziiletett, egész életen at tartd vérzési rendellenesség. A betegség
lényege a vér alvadékonysaganak csokkenése, melynek kovetkeztében a hemofilias
betegek sériilések alkalmaval hosszabb ideig véreznek, mint az egészségesek. Stulyos
foka hemofilia esetén spontan, azaz barmiféle kiilsé behatas nélkiil is eldfordulnak
vérzések.

A vérzékenység oka, hogy a beteg szervezetébdl részben vagy egészben hianyzik egy
olyan fehérje (un. véralvadasi faktor), mely elengedhetetlentil sziikséges ahhoz, hogy a
véralvadas folyamata megfelel6 moédon menjen végbe.

A vérzékenységnek tobb tipusa van, de a két legismertebb: az A-hemofilia (VIIL.
véralvadasi faktorhiany) és a B-hemofilia (IX. faktorhiany). A hemofilia mindkét tipusa
ugyanugy oroklodik és a betegség tiinetei is ugyanazok. Az,,A” tipus 6tszor gyakoribb,
mint a ,,B”. A beteg faktorszintje alapjan megkiilonbdztethetd sulyos fokua (1% alatti),
mérsékelten sulyos (2-5%) és enyhe foku (5-40%) hemofilia. A betegek kb. 2/3-a
tartozik a sulyos kategoriaba.

Az esetek 2/3-aban a hemofilia nemhez k6t6d6é 6rokld6do betegség, mely a hibas X-
kromoszoma atorokitése folytan alakul ki. A betegséget nok és férfiak is orokithetik,
de mig a ndk rendszerint csak a betegség hordozoi, akiknél a masik, egészséges X
kromoszoma miatt nem alakul ki sulyosabb vérzés, addig a betegség a férfiaknal
jelentkezik. A hemofilia az esetek 1/3-dban ismeretlen okbol, spontan génmutacio
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kovetkeztében alakul ki, hibas genetikai hattér nem mutathatdé ki a csaladdi hattér
vizsgalata soran.

A hemofilia ritka betegség: eléfordulasi gyakorisdga 1 a 10 000-hez, a sulyos foku
hemofiliaé pedig 1 a 16 000-hez.

LINK-HIVATKOZASOK

Magyar Hemofilia Egyesiilet: www.mhe.hu
European Haemophilia Consortium : www.ehc.eu
World Federation of Hemophilia: www.wfh.org
Facebook zart csoport: Hemophilia Mother

KUTATASOK

Megnyujtott felezési idejli készitmények

Génterapia

Szubkutan készitmények az intravénas készitmények kivaltasara
Faktorpotlas nélkiili terapia — a profilaxis hatdsanak biztositdsaval

ELLATASI LEHETOSEGEK, KOZPONTOK

Kezeld helyek magyarorszagon és kiilf6ldon 1asd: www.mhe.hu/hemofiliarol/kezeld
helyek

MAGYAR IZOMDISZTROFIA TARSASAG

web: www.angyalszarnyak.hu
Elnok: Varadiné Csapo Judit
Telefon/fax: 20/981-5748, 275-6054
E-mail: info@angyalszarnyak.hu

MAGYAR MITOCHONDRIALIS BETEGEK TARSASAGA

Betegszervezet angol neve: Hungarian Mitochondrial Patient's Association
Kapcsolattartd: Magyar Eva

Telefonszam: 30/5001-517

E-mail: mitoforum@freemail.hu magyar.eva75@gmail.com

Honlap: www.mitokondrialis.5mp.eu

Facebook  zart csoport: Magyar Mitochondrialis  Betegek  Tarsasaga
https://www.facebook.com/groups/198365320260219/

43


http://www.mhe.hu/
www.ehc.eu
http://www.wfh.org/
file:///C:/Users/Boncz%20Balázs/Desktop/Ritka%20Könyv/www.mhe.hu/hemofíliáról/kezelő%20helyek
file:///C:/Users/Boncz%20Balázs/Desktop/Ritka%20Könyv/www.mhe.hu/hemofíliáról/kezelő%20helyek
http://www.angyalszarnyak.hu/
mailto:info@angyalszarnyak.hu
mailto:mitoforum@freemail.hu
http://www.mitokondrialis.5mp.eu/
https://www.facebook.com/groups/198365320260219/

Nemzetkozi betegszervezetek:

United Mitochondrial Disease Foundation https://www.umdf.org/
Mitochondria http://www.mitoresearch.org/

Centre for Mitochondrial Research http://www.newcastle-mitochondria.com/

Aktualis kutatasok: Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek
Intézete - 1. Uj gének azonositdsa mitochondrialis betegségekben projekt. 2. Az SPG7
dynamin2 mutacio kdvetkeztében kialakulo sejtbiologiai elvaltozasok kutatasa. 4. Az
agyi vastarolast eredményez6 mitochondrialis fehérjék funkcionalis elemzése

Klinikai vizsgalat: SPIM301. vizsgalohely: Genomikai Medicina és Ritka Betegségek
Intézete, sponzor Stealth Biotherapeutics

Mitokondrialis betegek diagnosztikai-betegellatasi kozpont: Semmelweis Egyetem
Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete 1083 Budapest Tomé u. 25-29.
http://semmelweis.hu/genomikai-medicina/

A mitokondridlis betegségek gyermekeket és felndtteket egyarant érintd ritka,
multiszisztémas betegségek heterogén csoportjat alkotjak, melyek elsésorban a
kozponti idegrendszer és a vazizom betegségeit eredményezik, de tobb szerv-
szervrendszer betegségét is okozhatjak, azonban akidr monoszimptémasan is
jelentkezhetnek. Mindegyikben k6z6s azonban, hogy ez kronikus rendellenesség, mely
akkor jelentkezik, ha a sejtekben a mitokondriumok miikodése elégtelen, nem
termelnek elegendd energiat. 90%-ban a mitokondriumok szolgaltatjadk a szervezet
fenntartasahoz sziikséges energiat. Karosodasuk kovetkeztében egyre kevesebb energia
termelddik a sejten beliil, emiatt sejtkarosodas és végiil sejthalal kdvetkezik be. Nagy
energiaigényiik miatt érintettek lehetnek a kodzponti idegrendszer, vazizmok, sziv,
endokrin szervek, vese, ma4j, szemészeti, gyomor-bélrendszeri tiinetek, 1égzési
panaszok illetve immunhianyos allapotok is.

Célunk, hogy aki megkapja a mitokondrialis betegségek valamelyikének diagnozisat,
ne maradjon magara. Toliink segitséget kaphat, hasonld problémakkal kiizdo
betegtarsakat ismerhet meg, tapasztalatokat cserélhet. Segiteni szeretnénk a
diagnosztizalt "koborlo" betegeknek, hogy a diagnosztizalas utan a megfeleld helyre
juthassanak az egészségligyben. Orvosok, gyogytornaszok, korai fejlesztok,
dietetikusok, szakapolok megkeresésében nyujtunk segitséget.

Célunk tovabbd, hogy a mitokondrialis betegséget, ismertebbé tegyiik az orvosok és
egészségligyi szakemberek korében, hogy ezéltal konnyebb legyen a betegek helyzete
az egészségiigyben.

Torekedni kell arra, hogy a lehetdségekhez képest a legteljesebb életet tudja élni

minden mitokondridlis beteg. A Mitokondridlis betegség nem egy itélet, hanem a
diagnozis ismeretében mar egy 1j élet kezdete.
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MAGYAR MUKOPOLISZACCHARIDOZIS TARSASAG

Ko6zhasznusagi fokozat: kozhasznu egyesiilet

Székhely: 2600 Vac, Jokai u. 5.

Telephely:

Elndk: Dr. Katé Norbert

Kapcsolattarto: Dr. Kato Norbert

Telefonszam: +36-20-472-9005

E-mail: mpstarsasag@gmail.com

Honlap: www.mpstarsasag.hu

Bankszamlaszam: CIB Bank Zrt.10700323-70660735-51100005
Adodszam: 18250286-1-13

A Mukopoliszacharidézis (MPS) egy nagyon stlyos, orokletes, enzimhianybol eredd
anyagcsere-betegség. A mucopolysaccharidok (hosszu szénlancu vegyiilet) allanddéan
lebomlanak, és Gjbdl felépiilnek a szervezetiinkben. A lebontashoz tobb kiilonbdzo
enzimre van sziikség. Ha genetikai hiba miatt hibas enzim képzddik, akkor ez az enzim
egyaltalan nem vagy csak részlegesen bontja le a mucopolysaccharidokat, amelyek
felhalmozodnak a sejtekben, és karositjak annak miikodését. A gyerekek leépiilnek, és
szinte minden szerviik karosodik.

Az MPS tobb tipusat kiilonboztetjiik meg, melyek mindegyikét mas-mas enzimhiba
okozza. Az MPS nagyon ritka betegség, 100 000 0jsziil6ttb6] kevesebb, mint egy MPS
beteg sziiletik.

TUNETEK

A tiinetek nagyon sokfélék, és tipusonként, s6t esetenként eltérdek. A betegség enyhébb
vagy sulyosabb lefolyasu lehet. Ismertek egészen enyhe esetek is, ahol szinte teljes
értékii életet élhet a beteg, illetve nagyon sulyos akar korai halalhoz vezet6 esetek is.
A betegség mar a sziiletéskor jelen van, bar az érintettek latszolag egészségesen
sziiletnek. A beteg gyerekek fizikai és mentalis fejlodése lelassulhat, majd a tanult
képességeiket (beszéd, jaras, hallas, mozgas) is fokozatosan elveszithetik, és az id6
mulasaval egyre tobb szervi problémaval kiiszkodnek és fokozatosan leépiilnek.

Szinte az egész test karosodik. Gyakori a lagyék és/vagy koldoksérv, a sziv kiillonbozo
betegségei, a maj és a 1ép megnagyobbodasa, kohogés, a felsd 1éghti megbetegedés,
meghtilés és torokgyulladas, a laza széklet és hasmenés, csontok deformitasa, latas-,
hallas-, mozgaskarosodas, lassti mozgasfejlodés. Minden iziilet - az ujjak, a csuklo, a
konyok, a vall, a csipd, a térd és a bokaiziilet - valamilyen mddon érintett lehet.

45


mailto:mpstarsasag@gmail.com
http://www.mpstarsasag.hu/

DIAGNOSZTIZALAS

A betegség korai (1 éves kor alatti) felismerése, diagnosztizalasa ritkasagabol adoddan
nehéz. A pontos diagnézishoz enzim-, illetve molekularis genetikai vizsgalatokra van
szlikség. Abban az eseteben, ha a csalad tovabbi gyermeket szeretne, lehetéség van
prenatalis diagndzisra. Ezt a terhesség korai szakaszaban lehet elvégezni, amennyiben
ismert a betegséget okozo génmutacio.

GYOGYITAS ES A TUDOMANY MAI ALLASA

A betegség tobb tipusaban létezik enzimterapia, amely jelentdsen javitja a betegek
allapotat, és lassitja a romlasi folyamatot. Néhany tipusnal csontveld-transzplantacio
alkalmazhato. A kiilonboz6 terapiak, kezelések hatékonysagat befolyasolja, hogy hany
éves korban kezdik el alkalmazni. Ezért fontos, hogy minél fiatalabb életkorban
diagnosztizalni tudjak a betegséget. A terapias lehetoségek fejlédésével az életkilatasok
¢s az ¢életmindség is javul.

EGYESULETROL

Az 1991-ben egyesiiletként létrehozott MPS Tarsasag az MPS-ben érintett betegek €s
csaladjaik nehéz helyzetén, gondjain kivan segiteni. Célunk a tagok érdekeinek
védelme, képviselete és szolgalata.

Célunk a tagok egymast ismerd és segitd kozosségekké vald szervezése. Ennek
¢érdekében évente MPS Csaladi Napot és kozgytilést tartunk, valamint konferenciat
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rendeziink a csaladok és orvosok részére. Folyamatosan tartjuk a kapcsolatot az MPS-
sel foglalkozo orvosokkal és egészségiigyi szakemberekkel, figyelemmel kisérjiik a
kutatasokat, és az eredményekrdl tajékoztatjuk a tagjainkat.

Legfébb kihivasunk, hogy minél fiatalabb életkorban megtalaljuk az MPS-ben
szenvedd betegeket, megfeleld orvoshoz iranyitsuk, €s szamukra pontos diagnozis
késziiljon. A betegség és tarsasagunk ismertsége novelésének legfontosabb eszkoze,
hogy a gyermekorvosok figyelmét felhivjuk a betegségre, valamint a honlapunk.

Tobb éve kapcesolatban vagyunk mas orszagok MPS Térsasdgaival. Arra toreksziink,
hogy ezt az egyiittmikddést minél jobban elmélyitsiik, és aktivan részt vegyiink a
tavaly alakult MPS Europe munkajaban.

MAGYAR ONKOHEMATOLOGIAI BETEGEK ALAPITVANYA

web: http://www.onkohemat.hu
Elnok: Kéri Ibolya

Székhely: 1155 Budapest, Litva u. 24.
Telefon: 06 20 439 8645

E-mail: moha@onkohemat.hu

MAGYAR PORPHYRIA EGYESULET

Székhely: 1027 Budapest, Lipthay utca 9. 11/20.

Elndk: Gy6ri Judit

Kapcsolattart6: Gyori Judit

Telefonszam: +36-20/960-5900

Koézpont: MH Egészségiligyi Kozpont, Orszdgos Porphyria
Kozpont, 1134 Budapest, Robert Karoly krt. 44. I1. em. 45-46.
E-mail: porphyriaegyesulet@gmail.com

Honlap: www.porphyria.hu

Bankszamlaszam: OTP 11702036-20584436

Addszam: 18041095-1-41

Az akut porphyridk a vérfesték képzésben szereplé enzimek o6roklédé csokkent
mitkodése kovetkeztében alakulnak ki. Attol fliggden, hogy melyik enzim aktivitasa
csokkent, négy fajtajat kiilonboztetjik meg, melyek gyakorisagi sorrendben a
kovetkezOk: acut intermittens porphyria, heredeitaer coproporphyria, variegata
porphyria és delta-aminolevulinsav defekt porphyria.

A klinikai kép a négy akut porphyrianal 1ényegében azonos: leggyakoribb panaszok €s
tiinetek a gorcsos hasi fajdalom, hanyinger, hanyas, végtaggyengeség, elérehaladott
fazisban a biborvords vizeletiirités, gyors szivdobogas, magas vérnyomas, tudatzavar,
bénulas. Ha a megfeleld gyodgykezelés elmarad, a 1égzésbénulas vagy sulyos
ritmuszavar halalhoz vezet.
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Az emberi szervezet képes alkalmazkodni a csokkent enzimmiikodéshez, ezért nem
jelentkezik panasz vagy tiinet mindaddig, amig ez az egyenstlyi allapot fel nem borul
valamilyen kiilsé vagy belsé tényezé hatasara; leggyakrabban a gyogyszerek, az
alkohol, vegyi anyagok, éhezés az ok.

Nagyon fontos tehat az akut porphyrias betegek és tiinetmentes hordozok minél korabbi
felismerése és gondozasa, mert ezzel az életet veszélyeztetd akut tiinetcsoport
kialakulasa megel6zhet6. Az akut porphyridk felismerése azonban nagyon nehéz:
legjellemzdébb az az ellentmondds, ami az igen stlyosnak mondott panaszok és a rutin
laboratériumi vizsgalatok negativ eredménye kozott all fenn. A betegség felismerését
is segit0, specifikus tiinetek, mint a voros vizelet {iritése, a fokozatosan kialakulé also
majd felsé végtagra terjedd bénulas, csak eldrehaladott fazisban észlelhetok.

Akut porphyria gyantija esetén a beteget olyan osztalyra kell iranyitani, ahol azonnal
rendelkezésre allnak az egyes akut porphyridk diagnosztizalasahoz elengedhetetlen
specialis biokémiai vizsgalomodszerek és a diagnozis felallitasat kovetden mod van a
specialis kezelésre is. Mindezek a feltételek rendelkezésre allnak a Magyar Honvédség
Egészségligyi Kozpontjanak 1. sz. és 2. sz. telephelyén miikod6 Orszagos Porphyria
Kozpontban. A diagnosztikan és a kezelésen kiviill itt torténik a betegek és a
tiinetmentes hordozok gondozasa is. Az életmodbeli tanacsok, a megfelel étrend
kialakitasa és az akut porphyridkban alkalmazhaté gydgyszerek jegyzékének
biztositasa a gondozas feladata. A betegek ¢és a hordozok a betegségiikrél szolo
igazolvanyt kapnak, valamint a szamukra alkalmazhato gyogyszerek jegyzékét.

A Magyar Porphyria Egyesiilet 1992. oktober 20-an, 17 alapit6 taggal Budapesten jott
létre. Célja a Magyarorszagon ¢l6 még ismeretlen betegtarsak felkutatasanak segitése,
a felvilagositas, tAmasznyujtas, valamint a porphyrids betegellatas és diagnosztizalas
civil eroként torténd timogatasa.

A csaladi szlirGvizsgalatok segitése révén ma mar kozel 500 porphyriés beteget tartunk
szamon. A média erejével orszdgos szinten is sikeriilt a figyelmet felhivni a
porphyriara, ismeretterjesztd eléadasokkal, felvilagosité kiadvanyok kozzétételével
pedig igyekeztiink rairanyitani a figyelmet a “biborbajra”. Prébaljuk az egyesiilet
mitkodéséhez sziikséges pénzeszkozoket megteremteni, hogy folyamatosan tamogatni
tudjuk a sziikséges szlirGvizsgalatok végzeését, valamint a porphyrids betegek
ellatasahoz sziikséges miiszerek és berendezések beszerzését.

Hasznos linkek:
www.thinkporphyria.org
www.porphyria.eu
www.drugs-porphyria.org
www.orphan-europe.com
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MAGYAR RETINOBLASZTOMASOK EGYESULETE

Székhely: 1118, Budapest, Csiki-hegyek utca 12. 1. 3.
Elnok: Kovacs Ivett W_\
Kapcsolattarto: Reparszky I1diko @

Elérhetdségeink:

Telefonszam: 06 20 979 43 13 Magyar Retinoblasztomasok
E-mail: marble.retinoblastoma@gmail.com; dupcsik@t- Egyesiilete
online.hu; aromo2006@gmail.com

Honlap: www.retinoblastoma.hu

Facebook: https://www.facebook.com/magyarretinoblasztomasok.egyesulete
Bankszamlaszam: CIB bank: 10701520-66611831-51100005

Adoszam: 18206469-1-43

A RETINOBLASTOMA (retinoblasztoma) — csecsemé- és kisgyerekkorra
jellemz6 ritka, rakos megbetegedés, amikor a daganatok a szemgolyon beliil, a
szem ideghartyajan (retinajan) nének. Megjelenhet csak az egyik szemen, vagy
mindkettén is. Atlagosan minden 20 000 gyermek koziil egyet érint ez a betegség. A
retinoblasztéma tiinetei akar egy-két hetes kortol harom éves korig jelentkezhetnek
eldszor és kortilbeliil 7 éves korig tart a kritikus, veszélyeztetett id6szak.

Hogyan veheté észre? A leggyakoribb tiinet a pupilla teriiletének sargas-fehér
visszfénye, az ugynevezett macskaszem (leukocorla) Eros fenyben vagy vakuval
késziilt fényképen tlinhet fel, hogy a ,,piros szem” i
helyett a gyermeknek sargas-fehér a szembogara. )ﬂ
Masik jellegzetes tiinete lehet ennek a betegségnek is |
a gyermekek mintegy negyedénél elofordulod @
kancsalsag. Eléfordulhat szemrezgés (nystagmus), - ;
amikor a szem ide-oda rezegve keresi a fényt. Ezek a ! ’ -

tiinetek mas betegségek jelei is lehetnek, de ha ezeket tapasztaljak, feltétlen forduljanak
szakorvoshoz. Pupillatagitasban végzett szemfenék-vizsgalat soran ismerhetd fel
egyértelmlien a daganat vagy daganatok. Pici gyerekek esetében altatdsban torténd
vizsgalat er6sitheti meg a diagnodzist, amelyet kiegészithet szem ultrahang készitése is.
Amennyiben megsziiletett a diagnozis, altatasban agyi MR (esetleg CT)-vizsgalat
szlikséges az esetleges tovabb terjedési folyamatok, illetve a nagyon ritka hdrom oldali
(tobozmirigyben is megjelend) retinoblasztoma kizarasara.

A retinoblasztéma lehet egyoldali és kétoldali. A kétoldali valtozat tobbsége
génmutacio eredménye, orokletes, mig az egyoldali valtozat 85%-ban nem orokletes.
Genetikai vizsgalat vérbol is végezhetd. A genetikai hiba a 13-as kromoszéman
talalhato un. tumor suppressor (tumorgatld) RB1 gén miikodési zavara, vagyis épp az
a probléma, hogy nem tudja gatolni a daganatos sejtek novekedését. Ha a csaladban
nem fordult el6 ez a betegség, akkor az elsdgeneracios retinoblasztomas kisgyereknél
valamilyen mutacio okozta azt, 6 azonban mar 45-50%-ban tovabb oOrdkitheti a
génhibat.
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Hogyan kezelhet6? Mint minden daganatos betegségnél, donté a korai diagnézis,
kiilonosen pici gyermekeknél, akiknél épp életkoruknal fogva gyors a ndvekedés, igy
a sejtosztodas is. A retinoblasztoma kezelésének lehetdségei folyamatosan bdviilnek:
helyi lézeres és fagyasztdsos kezelést6l a (szisztémds és intraarterialis, illetve
kozvetleniill a szembe juttatott) kemoterapian, valamint a sugarkezelésen at a
szemgolyo eltavolitasaig is terjedhetnek. A terapias lehetségek boviilése is
magyardzza, hogy sok esetben évekig elhuzodik egy-egy retinoblasztomas kisgyerek
kezelése. Rosszindulatti daganatrol 1évén sz, a kezelés elsddleges célja a beteg
¢letének megmentése, és csak masodsorban a szem, illetve a latas megtartasa. A szem-
és lataskarosodas kisebb vagy nagyobb mértéke elkeriilhetetlen.

A 2010-ben alakult kézhasznu egyesiiletink a MARBLE, a retinoblasztomaban
érintettek szamara kivan segitséget és informaciokat nyujtani. A MARBLE tagja a
Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel ¢l6k Orszadgos Szovetségének, a RIROSZ-
nak.

MAGYAR RETT SZINDROMA ALAPITVANY

Ko6zhasznusagi fokozat: kozhasznu

Székhely: 1116 Budapest, Safrany u. 42. fsz. 7/a
Elnok: Dr. Szili Danijela

Kapcsolattartd: Dr. Szili Danijela

Telefonszam: +36 20 542 7128 .
E-mail: rettszindromaalapitvany@gmail.com

Honlap: www.rettszindroma.hu MAGYAR
Bankszamlaszam: 16200151-18528068-00000000 RETT SZINDROMA
Adoszam: 18075618-1-43 AERFLYRAIRY

A Rett-szindroma a ritka betegségek kozé tartozik, el6forduldsi aranya az élve sziiletett
leanygyermekek esetén 1/10000-1/15000. (Ez Magyarorszagon évente 24
leanycsecsemot jelent.) El6fordulasa az esetek tobbségében sporadikus, csupan néhany
esetrdl tudunk, ahol ugyanannak a sziiléparnak ismét Rett-szindromas gyermeke
szliletett. A Rett-szindroma egy 0Osszetett kozponti idegrendszeri fejlodési
(neurodevelopmentalis) rendellenesség. (Korabban tévesen a neurodegenerativ
betegségekhez soroltak, de ezekkel ellentétben a Rett-szindroma esetén az idegsejtek
nem pusztulnak.) A kozponti idegrendszer milkodési zavara kovetkeztében a
gyermekek halmozottan sériiltek, allando feliigyeletet, figyelmet és segitséget
igényelnek.

1999 o6ta tudjuk, hogy a fejlodési zavar mogott hibas genetikai informaciok allnak: az
X kromoszoman elhelyezkedé methyl-CpG-koété fehérje 2 gén (MECP2) mutacioi.
Mivel a génmutacio az X kromoszomahoz kotott, a tiinetegyiittes kevés kivételtol
eltekintve lanyokat érint. A MeCP2 fehérje az emberi test minden sejtjében
megtalalhatd, de leginkabb az agyban. Ezért a Rett-szindroma az agy miikodésében
okoz problémat, ami a kognitiv, szenzoros, emocionalis, motoros ¢és autonom
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funkciokért felelés. Ezeknek a funkcioknak a miikddése befolyasolja a tanulast, a
beszédet, a kedélyallapotot, az érzékelést, a mozgast, a 1égzést, a nyelést, a ragast és az
emésztést.

A szindroéma lefolyasat 4 stadiumra osztjuk:
1. az Gjsziil6ttek altalaban normal terhesség utan, egészségesen sziiletnek, és a korai
idészakban normalis fejl6dést mutatnak, majd fejlodesuk stagnal, ekkor még nem
konnyi a tiineteket felismerni;

2. visszafejlodés id6szaka, 0j tlinetek
megjelenése  (példaul  sztereotip
kézmozgésok,  beszéd  eltlinése,
kognitiv  képességek  hanyatlasa),
altalaban ekkor diagnosztizaljadk a
betegséget a tiinetek alapjan;

3. stagnalds, egyiittélés a kialakult
tiinetegylttessel, mely egyénenként
valtozo lehet;

4.  felndttkorban a  motorikus [
képességek hanyatlasa, mely nem tekmtheto torvényszeriinek.

A Rett-szindromas lanyok egész ¢életiikben kiilonbozo fejlesztésekre szorulnak (melyek
a mozgasra, a kognitiv képességekre, a kommunikaciora, a viselkedésre iranyulnak),
sokuknal igy tarthatd fenn egy stabil, romlas nélkiili allapot. Az alapitvanyt érintett
sziil6k alapitottak 1995-ben. A szervezet {6 célkitlizése a csaladok tamogatasa az alabbi
terlileteken: felvilagosito tevékenység (példaul kiadvanyok forditasok, konferencidk),
szilésegitd szolgaltatas mentorsziilokkel, szakmai és szabadidés programok (példaul
fejleszto foglalkozasok biztositasa, sziilotalalkozok, terdpias tabor), a sziillék kozti
kommunikacié segitése, valamint érdekképviselet és a tarsadalom érzékenyitése
kiilonb6zo kampanyokkal. A célok megvalositasa érdekében szamos egylittmiikddés
valt valora magyar €s nemzetkdzi betegszervezetekkel és intézményekkel. A jovében
ezeket a kapcsolatokat szeretnénk boviteni konkrét szakmai egyiittmiikodésekkel,
példaul az AAK teriiletén.
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MAGYAR SCLEROSIS TUBEROSA ALAPITVANY

Magyar Sclerosis Tuberosa Alapitvany

Elnok: Dankahazi Imola P
honlap:www.tsc.hu, \

www.facebook.com/sclerosistuberosa/ Tuberous Sclerosis Alliance
emai |: info@tsc.hu Magyar Sclerosis Tuberosa
Adoszam: 18876464-1-13 Alapitvany

Szamlaszam: 16200230-10021529

A sclerosis tuberosa egy ritka genetikai rendellenesség, ami joindulati daganatok
képzddésére hajlamosit az egész testben, de jellemzOen az agyat, szemet, szivet,
veséket, majat, tiidot és a bort érinti. A tiinetek megjelenése és sulyossaga
egyénenként, akar csalddon beliil is nagyon valtozo. A jelenlegi becslések szerint
koriilbeliil 6000-b6l egy gyermek sziiletik ezzel a genetikai rendellenességgel,
Magyarorszagon évente kb. 15-en, kétharmad részben spontdn génmutacio
kovetkezménye, egyharmad részben 6roklott.

A Dbetegségben érintetteck szamara a novekvd daganatok elhelyezkedésiik,
térfoglalasuk, vagy vérzékenységiik altal okozhatnak problémat. Ezen feliil az agyban
megjelend kiilonb6zo tipusu tumorok kifejezetten hajlamositanak az epilepszia, sok
esetben a gydgyszerrezisztens epilepszia és a neuropszichiatriai rendellenességek
kialakulasara. Az epilepszia csecsemokori megjelenése sulyos lenyomatot hagyhat a
kognitiv fejlédésre. A sclerosis tuberosa-ra jellemzd epilepszias spazmusok korai,
neuropszichiatriai rendellenességek kialakulasanak kockazata és megjelenésiik
sulyossaga.

Magyarorszagon mind a sclerosis tuberosa, mind az epilepszia kezelésében magabiztos
tapasztalattal rendelkezé gyermekneurologus hattér biztositott. Sajnos azonban a
felndtt ellatas nehézségekbe iitkozik, egyrészt a betegség tobb orvosi szakagon ativeld
mivolta, masrészt ritkasaga miatt. A nemzetkdzi kezelési iranyelvek nem ismerete,
figyelmen kiviil hagyasa azonban sok esetben vezetett mar nem megfeleld kezeléshez,
ill. a megfeleld kezelés elmulasztasdhoz. Kritikus fontossagli a kezeléseket mar a
tiinetek megjelenésekor, némely esetben a klinikai tiinetek megjelenése elott elkezdenti,
ezért a csaladok tajékozottsaga sorsdonto lehet.

A sclerosis tuberosa olyan szerencsés helyzetben van a ritka betegségek kozott, hogy
nemzetkézi Osszefogas és kutatohattér tamogatja a betegség elleni kiizdelmet.
Folyamatosan latnak napvilagot tanulmanyok, klinikai vizsgalatok a vilag minden
tajarol. Nemzetkozi szinten a civil szervezetek képviseldi évente egyeztetnek a javasolt
terapiakrol és cserélnek tapasztalatokat.

Mind a hazai, mind a nemzetkdzi forumokon a Magyar Sclerosis Tuberosa Alapitvany
képviseli a betegek érdekeit. A hazai betegk6zOsség szamara online forumokat
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miukodtet, tajékoztatd anyagokat készit, rendszeres programokat szervez, hogy a
betegséggel érintetteknek ne elszigetelve, maganyosan kelljen megkiizdeniiik ezzel az
altaluk nem valasztott élethelyzettel. A csalddoknak nemcsak a Magyarorszagon is
rendelkezésre 4116 korszerti kezelési modok adnak reményt, de legféként bizhatnak a
kozosség, az Osszefogas erejében, hattértamogatasaban és az Alapitvany szakmai
ismeretében.

MAGYAR TUDOFIBROZIS EGYESULET

Székhely: 1022 Budapest Tulipan u 16

Elndk: Rig6 Méria

Telefonszam: +3670 586 8116

Email: tudofibrozis@gmail.com

Honlap: tudofibrozis-ipf.hu

IBAN szam: HU26121000111788201900000000
Adodszam: 18901803-1-41

BETEGSEG LEIRAS

Az IPF — idiopatias tiidofibrozis- ismeretlen eredetii ritka tiidobetegség, melyet a tiid6
kotészovetes vazanak fibrozisa jellemez. A fibrozis a tiiddszovetet hegszovetté alakitja,
igy nem tud a tidé elegendd oxigént felvenni. A betegség megelGzésére ¢és
meggyogyitasara egyelore nincs lehetdség. Ezért nagyon fontos a korai diagnozis.
Jelenleg ugyanis gydgyszeres terapiaval lassithato a betegség fejlodése. Fontos a fizikai
aktivitds megbrzése oxigén terapia, légzOtorna, tiszta levegdén végzett mozgas
segitségével.

Tunetek: faradsag, teljesitoképesség csokkenése, szaraz kohogés, 1égszomj, teststly
csokkenés. Jelenleg, a betegség altaldban a 40 év feletti és az iddsebb korosztalyt érinti.
A diagnézis megallapitasakor nem lehet megjosolni az egyes betegeknél a betegség
kimenetelét. Hazankban 11 IPF centrumban torténik a betegek szakellatasa. Csak itt
rendelhetd el szamukra az antifibrotikus gyogyszer. Felmeriilhet IPF betegeknél a tiido
transzplantacio lehetOsége is 65 éves korig. Ezt torvény szabalyozza.

BETEGSZERVEZET TORTENETE

A Magyar Tiid6fibrozis Egyesiilet egy 2016-ban 1étrejott orvos-beteg kezdeményezés.
Melynek inditéka a jobb orvos-beteg viszony kialakitisa a sikeresebb gyogyitas,
gyogyulas érdekében.

2017. januartol mar hazankban is elérhet6vé valtak tamogatott modon a tobbi
orszagban is kaphat6 antifibrotikus gyogyszerek.

Egyesiiletlink tagjai — a betegség okan- kapcsolatban vannak egymassal, és segitik
egymast.

53


mailto:tudofibrozis@gmail.com
file:///C:/Users/Boncz%20Balázs/Desktop/Ritka%20Könyv/tudofibrozis-ipf.hu

BETEGSZERVEZET CELJA

Az IPF betegek érdekeinek képviselete ¢és szolgéalata, tarsadalomban vald
megtartasuknak eldsegitése. A betegség kezelésének segitése, korszerli kezelési
modjainak rogzitése és ismertetése, a betegség szovodményeinek megeldzése. Az
egyesiilet tagjainak folyamatos tajékoztatasa a betegség gyogykezelésére vonatkozo
tudomany eredményeir6l, a legfrissebb kutatasokrol, a kiilonféle terapias
alternativakrol, ezek elérhetdségeir6l. Kiadvanyok megjelentetése, dsszejovetelek és
tapasztalatcserék szervezése, betegséggel kapcsolatos informaciok kozreadasa.
Altalanos edukacié. Az egyesiilet tagjainak kozosséggé szervezése.

Egységes, 0sszehangolt, fellépés annak érdekében, hogy a magyarorszagi IPF betegek
hozzajussanak a jelenleg vilagszerte elérhetd korszerli gyogyszerekhez, terapiakhoz,
nem elviselhetetlen anyagi aldozatok aran. Komplex orvosi-, rehabilitacios hattér
megszervezésének tamogatasa. Kozos kiranduldsok, iidiilések szervezése. A
tiildofibrozissal kapcsolatos kutatasok, és a transzplantalt emberek tamogatasa.
Kapcsolatfelvétel kiilfoldon vagy Magyarorszagon miikddé tarsadalmi vagy
ontevékeny szervezetekkel. Kapcsolatépités mas ritka tiidobetegséggel kiizd6
emberekkel, illetve az dket képviseld betegszervezetekkel.

A MTF Egyesiilet szakmai hatterét, az orvos-beteg talalkozok helyszinét a Semmelweis
Egyetem Pulmonologiai Klinika biztositja. K6zos egészségiigyi problémaink miatt
kapcsolatot tartunk a magyarorszagi Tiidéér Egylettel, a CIPFAPANET
ernyOszervezettel, tagjai vagyunk a RIROSZ -nak és csatlakozunk nemzetko6zi IPF
szervezetekhez. Havi egyesiileti talalkozoink nyilvanosak, lehet6éséget adnak a
betegséggel kapcsolatos személyes érdeklodésre, probléma felvetésre, kiilonos
tekintettel a ritka betegség gyakran késoi diagndzisara.

Konkrét céljaink kdzott szerepel, hogy a betegek tamogatott modon jussanak hozza
korszerli oxigén koncentrator hasznalatdhoz, melynek segitségével képesek oOnallo
helyvaltoztatasra, ligyeik onallo intézésére, csaladi és barati kapcsolataik apolasara.
Az IPF betegek mozgasukban erdsen korlatozottak, oxigén késziilékkel azonban
képesek autdt vezetni. Nem tudjak igénybe venni a rokkant parkoldkat a bejaratok
kozelében, mert nem kapnak rokkant parkoldsi kartyat, és nem mindsiilnek
mozgasukban korlatozottnak. A parkolasi problémajuk megoldasa érdekében, az IPF
betegek rokkantsagi fokozatanak, mozgaskorlatozottsaganak megallapitasaért térténd
kiizdelem egyik fontos jovobeni célkitlizésiink.

MAGYAR VHL TARSASAG

Székhelye: 1118 Budapest Szittya u 8.

Telefon/fax: +36-1-365-0110;
Honlap: www.vhl.hu; : S :
Elndk/Kapcsolattarté: Siiliné Dr. Vargha Helga
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A VHL szindréma egy nagyon ritka (1/32 000) genetikai rendellenesség, aminek a
betegségként torténd megjelenése (manifesztdloddsa) barmelyik életkorban (0- 65 év)
bekovetkezhet. A betegség jellemzdje a véredények abnormalis burjanzasa kiilonb6zo
szervekben. A diagnézist neheziti, hogy a tiinetek vagy hianyoznak, vagy nem elég
egyértelmuek.

Megbetegedések tiinetei: a szemben, a retinan a véredények megnovekedése
(retinablastoma) kovetkezhet be és ez latasi zavart okoz; cisztak ¢és joindulata
érdaganatok (haemangioblastoma) a kisagyban, az agyban vagy a gerincben is
keletkezhetnek, amelyek tartés fejfajast, szemfenéki vérzést, hanyast,
végtaggyengeséget és jarasbizonytalansagot okozhatnak; gyakoriak a vese cisztak,
amelyek nem okoznak tiinetet viszont veserak is kifejlodhet; eléfordulhat a
mellékvesén képz6d6 joindulati daganat (pheochromocytoma), amely adrenalin
termelése révén a nap bizonyos szakaszaiban kiugroan magas vérnyomast okoz, ami
latasi zavarokat ¢s megmagyarazhatatlan rosszullétet, hanyingert idézhet eld.

Diagnézis: a megfeleld — szem esetében retina, pheo esetében laboratoriumi, a tobbi
esetben MRI - vizsgalat eredménye alapjan elvégzett genetikai teszt. A VHL
szindroma orokletes (50%), ezért fontos az érintett csaladtagjaindl is elvégezni a
genetikai vizsgalatot.

Kezelés: altalaban sebészi beavatkozast igényel, ami, ha megfelelé idében ¢s kellé
szaktudassal torténik, akkor azt kdvetSen az érintett tlinetmentes normalis életet
folytathat.

A Magyar VHL Tarsasag 1999 6ta mint kézhasznt tarsadalmi szervezet mikodik.
Tagjai érintettek és orvosok.

Feladata a VHL szindromaval é16 emberek felkutatasa, felvilagositasa €s rendszeres
kontroll vizsgalatainak, genetikai tesztelésének megszervezése.

Tevékenysége: bevezette, ¢s térités nélkiil elvégzi a sziikséges genetikai vizsgalatot,
amelynek eredményeként jelentésen megnétt a diagnosztizalt érintettek szama, ill.
nyilvantartasa; a minél jobb életmindség elérése céljabol elengedhetetlen kontroll
vizsgalatok attekinthet6sége érdekében gondozasi fiizetet allitott 6ssze; orvosai kdvetik
¢s részt vesznek a szindroma nemzetkdzi kutatasaban; a Tarsasag jelen van a kétévente
megrendezésre keriild6 VHL orvosi szimpoziumon, melyek koziil a IX.-et Budapesten
szervezte.

Tagsagok: alapitd tagja a RIROSZ-nak, részt vett a Ritka Betegségek Nemzeti

Tervének kidolgozasaban, valamint eléadassal vagy poszterrel évente jelen van a Ritka
Betegek Vilagnapjan.
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Az Eurépai VHL Térsasagok vezetdinek elso talalkozoja 2011-ben Kdlnben, méasodik
talalkozoja 2013-ban Budapesten volt. Ennek az egyiittmiikodésnek az
eredményeképpen alakult meg 2014-ben Madridban a VHL-Europa - amelynek
Tarsasagunk az egyik alapito tagja - és a 2017. évi kozgytilést is Budapesten tartotta.

MAGYAR WILLIAMS SZINDROMA TARSASAG

Ko6zhasznusagi fokozat: kozhasznu

Székhely: 1089 Bp. Orczy ut 2.

Elndk: Poganyné Bojtor Zsuzsanna
Kapcsolattarto: Pataki Anita

Telefonszam: +361 788 3881, +3620 412 2406
E-mail: info@williams.org.hu

Honlap: www.williams.org.hu
Bankszamlaszam: 1170 5008 - 2046 6529 (OTP)
Adodszam: 18249255-1-42

A Williams szindroma egy ritka genetikai allapot (becslések szerint 12500 sziilésbol
egy fordul eld) mely egészségiigyi, fejlédési és mentalis problémakat okoz. Ebbdl
kovetkezden itthon kb. 800 csaladot érinthet.

MIK A WILLIAMS SZINDROMA ALTALANOS JELLEMZOI?

- Jellegzetes '""manécskaszerii' arc.

Jellegzetes a szélesebb orrgydk, a kisebb, turcsi orr, szélesebb ajkak, melyeket idonként
nyitva felejt, a kis all, a szemek koriili duzzadtsag, a kocos fogak. Kékes szemiik iriszén
csillagszerii mintazat figyelhetd meg. Nyelviik altaldban nagyobb, hangjuk pedig
mélyebb. Ezek a jellemzok késébb egyre kifejezettebbek lesznek.

- Kiilonb6z6 mértékii sziv és érrendszeri problémak.
Legtobbszor az aorta (SVAS-t okozva), vagy a tiid0 artéridk szikiilnek be. Ezért a
kardioldgiai statusz rendszeres feliilvizsgalata sziikséges!

- Hiperkalcémia (emelkedett vér kalcium szint hasi érzékenység).

Néhany Williams szindromas csecsemd vérének kalcium szintje megemelkedik. Ami
extrém hasi érzékenységet okozhat. Alkalomadtan diéta, vagy orvosi kezelés
sziikséges. Altalaban egy éves kor utdnra "kinovi" panaszait, azonban a kalcium és D
vitamin metabolizmus problémai késébb is eldfordulhatnak.
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- Alacsony sziiletési suly / lassi sulygyarapodas.
A legtobben kisebb testsullyal jonnek a vilagra.
Fizikalisan és mentalisan is lassabban fejlédnek

- Etetési problémak.

- Fogaszati rendellenességek.

- Vese rendellenességek.

Gyermekkorban nehezebben lesznek agy-, majd
szobatisztdk. Elofordulhat részleges inkontinencia *
késobb is. ‘

- Sérvek, kozépfiilgyulladasok.
Az atlag populaciohoz képest szintén nagyobb a valosziniisége a lagyék- és
koldoksérvek eléfordulasanak, valamint a gyakori kdzépfiilgyulladasnak.

- Hiperakuszisz (tilérzékeny hallas)
Bizonyos frekvenciak, vagy zajszintek fajdalmasak, vagy ijesztéek lehetnek. Viszont
atlag feletti zenei hallas (gyakran abszolut hallas), és muzikalitas kapcsolodhat hozza.

- lzom- és vazrendszeri problémak.

Jellemz6 a gyengébb izomtéonus ¢és a lazabb izilletek megléte, késobb
izomzsugorodasok (kontrakturak), kotottebb iziiletek alakulhatnak ki. A megfeleld
fizikoterapia és gyogytorna nagyon fontos!

- Tilzéan baratsagos (mértékteleniil szocialis) személyiség. A WS-s emberek
rendkivill szeretetreméltd, nagyon szocialis egyéniségek. Egyediilalloan kifejezo erejii
nyelvi jartassaggal rendelkeznek.

- Késleltetett fejlddés, tanulasi nehézségek, figyelem-koncentracié hiany.

Az 1Q-juk 40-80 kozotti érték, de az EQ-juk magas. Mindenkinek vannak
intellektualis erdsségeik és gyengeségeik. Néhany teriileten (pl: a verbalitds, hosszl
tavi memoria, szocialis képességek, nyelvérzék, muzikalitas) teljesitoképességiik
kifejezetten jo. Ugyanakkor egyéb teriileteken (mint pl: finom motoros, vizudlis,
matematikai, térbeli integracios képességek) hatarozottan gyengébb.

MI OKOZZA A WILLIAMS SZINDROMAT?
Géndelécio(k) okozza(k) a 7. kromoszoman, beleértve azt a gént, amelyik az elasztin

nevll fehérjét kodolja. Nem o0roklott betegség, de rajtuk keresztiil dominansan
oroklodik.
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DIAGNOZISA

A FISH teszt segitségével a vérbol az 7. kromoszéman, az elasztin delécié a Williams
szindromasok 97 %-aban kimutathat6. A korai felismerés alapvetd az életkilatasok
szempontjabol.

A MAGYAR WILLIAMS SZINDROMA TARSASAG

Orszagos hatokorli szervezet, az érintettek €s csaladjaik
megsegitésére jott 1étre 1999-ben, mivel a Williams
szindroma ritkasagabol adodoan nehéz mind a felismerése,
mind a diagnozisa, mind a megfeleld orvosi, fejlesztési,
szocialis, és egyéb ellatasokhoz valo jutas is. Segitiink, hogy
e komplex, kronikus betegek a szdmukra potencidlisan
legmagasabb elérhetd szinten élhessenek, a megfeleld
tudasanyaghoz hozzaférhessenek.

KAPCSOLATAINK

| bk ]
Alapitdi vagyunk az Europai WS Szovetségnek (FEWS), a RIROSZ-nak, BEMOSZ-
nak, NBF-nek.

Tovabbi informaciokat a betegségrol, a tarsasagrdl, elért eredményeinkrol,
programjainkrol, kiadvanyainkrol, konferencidinkrél, rendezvényeinkrél, tamogatasi
lehetdségekrol, terveinkrol, kiilfoldi kapcsolatainkrol, az alabbi elérhetdségeken
olvashat: www.williams.org.hu. Ttt alhonlapjainkat, Youtube csatornankat, is elérheti.
https://www.facebook.com/mwszt

MAGYARORSZAGI ANGIO-ODEMAS BETEGEK EGYESULETE

Székhely:2040 Budaors, Boglarka utca 9.

Telephely: 2040 Budaors, Boglarka utca 9.

Elnok: Nagy Istvan

Kapcsolattarto: Nagy Istvan,

Telefonszam:+36 30 9014 006

E-mail: inagyi@t-online.hu

Honlap: www.haei.org/hungary

Bankszamlaszam: 57800129-10009237, B3 TAKAREK Szovetkezet
Adodszam: 19552213-1-13

WERB: https://haei.org/hungary/tunetek/, http://haenet.hu, https://haei.org
Facebook: https://www.facebook.com/hano.hu/

Twitter: https://twitter.com/haehungary

A Herediter Angio Neuroticus Oedema, HANO, vagy mai néven herediter angio6déma
(HAE) egy ritka, életet is veszélyeztetd, autoszomalis, dominans 6rokl6désti betegség.
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Becsiilt gyakorisaga: 1:10000-50000. Klinikai tiinetek: arcon, végtagokon, nemi
szerveken, torzson, a gége nyalkahartyajan, vagy a belek falaban kialakulo 6déma.
Kezelés nélkiil 48-72 oraig, ritkan 1 hétig tarthat. A végtag és arc 6déma a kornyezet
szamara nyilvanvalo, de hasi roham gyorsan, er6s fajdalommal, 1athatd 6déma nélkiil
is bekovetkezhet. Az allergiara/akut, hasi problémakra hasonlito tiinetek hibas
diagnozishoz vezetnek. OK: A hattérben egy plazmafehérje, a C1-inhibitor (C1-INH)
génhiba okozta alacsony koncentracidja (HAE 1 tipus, 85%) vagy normalis szintje
mellett annak csékkent funkcionalitasa all (HAE Il tipus 15%). Létezik HAE 111. is, ezt
a Hageman FXII. plazma fehérje (gén)hibas miikodése okozza.

TUNETEK

A tiinetek mar gyermekkorban jelentkezhetnek, serdiilékorban és a felnéttkor kezdetén
stirisodhetnek. A betegek 30%-a évente tobb, mint 12 rohamot szenved el. A provokalo
tényezok kozott leggyakoribb a fizikai trauma, ami igen csekély is lehet. (gyermek: pl.
valamely jaték folyamatos hasznalata, iras, felnétt: kerti munka, hideg, gépiras, stb.).
Szoveti-mechanikai traumaval jaro mitéti, diagnosztikai és fogaszati eljarasok is
sulyos vizenySt provokalhatnak. Kletet veszélyezteté allapothoz, a légutak
elzarodasahoz vezethet a garat-, gége és a nyelv 6démaja. Hasi 6déma estén az akut
hasi katasztrofa képét utanozoé tiinetek miatt a betegek gyakran esnek at indokolatlan
miitéti beavatkozasokon.

TERAPIA

A hianyz6 C1-INH potlasaval vagy az 6déma kialakulasaban résztvevd bradikinin
felszabadulasanak gatlasaval, vagy a bradikinin hatastalanitasaval lehet a tiineteket
kezelni vagy ,tervezett trauma” — pl. miitét, esetén megel6zni. A poétlas torténhet
intravénas injekcioval, (BERINERT C1-INH human plazmabol, vagy RUCONEST
C1-INH rekombinans technikaval eléallitott), illetve FIRAZYR (bradikinin B2R
antagonista) szubkutan injekcié alkalmazasaval. A mai vilagszinvonalat jelentd
magyarorszagi betegellatdsban mindharom 100%-0s OEP tamogatassal rendelkezésre
all. A gyogyszerek megakadalyozzak a tiinetek sulyosabba valasat és rovid idon beliil
megszlintetik a rohamot, az életveszélyes gégeddéma is gyorsan visszavonul. Az egyéb
angioddémaknal szokasosan alkalmazott gyogyszerek (adrenalin, antihisztamin, és
szteroidok) a HANO esetében hatastalanok!
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GONDOZAS

Orszagos Angioddéma Referencia Kozpont, Semmelweis Egyetem III. sz.
Belgyogyaszati Klinika. A Klinika cime: Budapest XII. keriilet, Kutvolgyi ut 4.
Levelezési cim: 1085 Budapest, Ull&i Gt 26. 1428 Budapest, Pf. 2.

TORTENET

A betegszervezet, 1996 6ta egyiittmiikodik a hazai és nemzetkézi szakmai élvonal
képviseldivel, tarsalapitdoja a nemzetkozi betegszervezetnek (HAEi). Célja a
tudomanyos-, kutatasi- és terapids-tevékenységek tamogatasa, az érintettek
koriilményeinek, a munkavallalas feltételeinek javitasa. Segiti az Oninjekcidzas
gyakorlatanak elsajatitasat, a tapasztalatcserét. Sziikség esetén érdekképviseletet lat el.

MAGYARORSZAGI HEMOKROMATOZISOS BETEGEK EGYESULETE

Székhely: 1125 Budapest, Katvolgyi ut 4.
Elnok: Abele Maria

E-mail: info@hemokromatozis.hu
Honlap: www.hemokromatozis.hu
Bankszamlaszam: 11702043-20003153
Adobszam: 18263972-1-43

Hemokromatézisos
Betegek Egyesiilete

A BETEGSEGROL

A hemokromatézis a vasanyagcsere betegsége, melyet a 6-0s kromoszoéman eléfordulo,
recessziven 6rokl6dé mutacio okoz. Tobb alvaltozata is 1étezik. Hemokromatozisban
tal sok vas szivodik fel a taplalékbol, amit a szervezet a szovetekben, szervekben
raktaroz el, és ez id6vel a szervek, szovetek visszafordithatatlan karosodasat okozza.

Mivel a fiatal szervezetnek nagy mennyiségli vasra van sziiksége a fejlodéshez, a
felgyiil6 vastobblet késobb, gyakran csak 40 éves kor tajan, vagy még késobb okoz bajt
(férfiak 23 éves kortdl, nék 10-15 évvel késobb figyeljenek a vasszintjikkre!). A
hemokromatézis idében felismerve rendszerint nagyon jo eredménnyel kezelhetd, a
hibas génnel rendelkezd egyén egészséges életet ¢lhet. A kezelés nem igényel
gyogyszerszedést: a vas raktarak telitettségétol fliggden 1-2 éven keresztiil 1-2 hetente,
majd egyre ritkabban vérlebocsatast kell végezni (mint egy véradas). A vas raktarak
ellenérzésére egész €leten 4t sziikség van.

A hemokromatézist vérkép alapjan lehet diagnosztizalni, nincsenek igazan jellemz6
tiinetei:

. kronikus faradékonysag, depresszio,
. hasi fajdalmak,
. fajdalmas iziiletek,
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. a mdjmikddés zavarai,

. szivritmus zavarokszivelégtelenség,
. cukorbetegség,

. szexualis zavarok,

. a bor sziirkés elszinez6dése.

Fontos tudni, hogy a vérképben a szérum vas

szintje sok mindentdl lehet emelkedett: 7 - N
(alkoholfogyasztastol, til sok zold tea ‘

WO M MOAIOMATOZIS o = o
fogyasztasatol, dohanyzastol, sok C-vitamintdl, e

koenzim Q10-t61, hozzdadott vasat tartalmazo
gabona- és kenyérkészitményekt6l...). Ezért
egy honapos alkohol, C-vitamin, ... elhagyas
utdn egy ellen6rz6 vérképet kell csinalni,
amelyben vizsgalni kell a transzferrin
szaturaciot (a vasszallito fehérje telitettsége), a
szérum vasat, ferritint (a vasraktarak telitettségét jelzi), és a CRP-t (ennek normal
tartomanyban kell lennie). Ha a transzferrin szaturacié normal érték felett van,
hematolégushoz kell fordulni a tovabbi kivizsgalas, esetleg genetikai teszt céljabol.
Idében gondoljunk a hemokromatozis lehetdségére, megelozve a visszafordithatatlan
elvaltozasokat!

AZ EGYESULETROL

A Hemokromatézisos Betegek Egyesiilete legfébb feladata, hogy ezt a genetikai
allapotot kozismertté tegye, és ezaltal az érintettek idoben diagnosztizalasra keriiljenek.
Ezzel ugyanis megel6zhetdk a visszafordithatatlan elvaltozasok, és nem lesz beteg a
gének hordozoja. Az ismertség érdekében tajékoztaté anyagot adunk a haziorvosi
konferencidk résztvevoinek.

Tagjai vagyunk az eurdpai ernybszervezetnek (efaph.eu) valamint a nemzetkdzi
hemokromatozis szervezetnek is (haemochormatosis-international.org). A szervezetek
altal kidolgozott nemzetko6zi kezelési ajanlas szovegét leforditottuk, honlapunkon is
elérhetd

(http://hemokromatozis.hu/docs/Therapeutic_ Recommendations_HU.pdf).

Részt vesziink orvosi vizsgalatokban, melyek a betegség szovédményeinek vizsgalatat,
ill. azok kezelési lehetoségeit célozza. Nagy sikernek tartjuk, hogy 2017 6szétdl az
egészséges véradokkal azonos feltételekkel véradok lehetiink. Ennek a betegség
megeldzésében is szerepe lehet, ugyanakkor biiszkén vallalhatjuk az allapotunkat.

KAPCSOLATOK
efaph.eu, haemochromatosis-intenational.org
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MAGYARORSZAGI IMMUNHIANYOS BETEGEKERT EGYESULET
(MIBE)

Adoszam: 18144428-1-09,

Az egyesiilet elndke: Tothné Apati Nagy Monika
Elérhetoség: Tel.: +36305854276

E-mail: monikaapatinagy@gmail.com

Web: immunhiany-mibe.hu

Instagram: @mibedebrecen

Facebook: @immunhiany MIBE

A Magyarorszagi Immunhianyos Betegekért Egyesiilet 2010. szeptember 10-én jott
létre, annak érdekében, hogy a Magyarorszagon €16 primer immunhianyos betegek
érdekeit képviselje. Szervezetiink debreceni székhelyl, viszont az orszag minden
pontjarol vannak betegeink és egyesiileti tagjaink. Jelenleg 232 tagunk van. K6zhasznu
szervezet, miikodése onkéntes segitok munkajan alapul.

Az immunolodgiai betegségek nagy csoportjat képezik az immunrendszer velesziiletett,
gyakran 6roklodo, egy csaladon beliil tobb generacié tagjait is érinté betegségek,
amelyeket Osszefoglald néven immundeficiencidkank (immunhidny betegségeknek
nevezziik) Az elmult 15-20 évben jelentOs fejlodésen ment keresztiil az orvostudomany
az immunoldégia és az immunologiai megbetegedések felismerésének teriiletén.
Jelenleg tobb mint 250 betegségben azonosithatéak a koéros génhibak. A legtobb
immunhiannyal €16 panaszai és tiinetei kozott gyakoriak a visszatérd, nem egyszer
sulyos fertdzések, emellett az immunhiany betegség gyulladasos, allergias és daganatos
betegségek kialakulasara is hajlamosit.

A PRIMER IMMUNHIANYRA UTALO JELEK GYERMEKEK ES FELNOTTEK
ESETEBEN

GYERMEKEK FELNOTTEK

Ismert PID a csaladban Ismert PID a csaladban

Elmaradas a fejlédésben

Fert6zések szokatlan formaja

Idiilt szajiiregi candidiasis (candida | Perzisztalo (tartds) szajiiregi candidiasis,
gomba) a 13. életév betoltése utan, vagy gombas borfertdzés
vagy candididiasis a b6éroén

Kezelésre nem reagalo tiidogyulladas | Tobb éven at tarto, évente tobbszori

tiildogyulladas
Invaziv fert6zések, mint osteomielitis | Bronchektazia (horgotagulat), ismétlodo
(csontveldgyulladas), meningitis sinusitis (orrmellékiireg-gyulladas), talyogok

(agyhartyagyulladas), szepszis, vagy
a belso szervek talyogja

Evente legalabb hat Evente tobb mint két kozépfiilgyulladas
kozépfiilgyulladas, mastoiditissel
(csecsnytlvany gyulladas), dobhartya
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perforacioval szovodo

kozépfilgyulladas

Evente legalabb két arciireggyulladas | Evente legalabb két arciireggyulladas,
allergia nélkiil

Idiilt hasmenés, sulyveszteség €s hasi | Szokatlan helyen vagy okbol fellépd

fajdalom fert6zések

Visszatérd, vagy sulyos Visszatérd, vagy sulyos virusfertézések

virusfert6zések

Fertozések esetén gyakran van Fert6zések esetén gyakran van sziikség az

sziikség az antibiotikumok intravénas | antibiotikum intravénas adasara
addsara

Visszatéro talyogok a boérben, és a Visszatéro talyogok a bérben, és a bels6
belsé szervekben szervekben

Normalis esetben artalmatlan Normal esetben artalmatlan
mikrobaktériumok altal okozott mikrobaktériumok altal okozott invaziv
invaziv fertdzések fertozések

A primer immunhianyos betegségek (késobbiekben PID) kezelése attol fligg, hogy az
immunrendszer melyik része érintett. Kezelésiik a PID-re szakosodott centrumokban
torténik.

IMMUNGLOBULIN-POTLO TERAPIA

A legtobb PID beteg szamara az IgG potlo kezelések a legfontosabbak. Az IgG potlas
¢letmentd terapia és altalaban az egész életen at sziikséges folytatni.

Az immunglobulin pétlas torténhet intravénas infuzidval, vagy szubkutan modon
(beteg sajat maganak hasfalon keresztiil), de a kezelés kezdetén mindenképpen korhazi
feligyelet sziikséges.

EGYEB KEZELESEK

Hemopoetikus 6ssejt atiiltetés (HSCT)
Antimikrobas szerek

Granulocita-kolonia stimulal6 faktor (G-CSF)
Gamma-interferon

Génterapia (kisérleti fazisban)

NAGYOBB KOZPONTOK MAGYARORSZAGON

e Debreceni Egyetem Klinikai kzpont Nagyerdei krt. 98 Klinikai Immunologiai
Tanszék:
http://belklinika.med.unideb.hu/immunologia/hu/munkatarsak
e Szegedi Tudomanyegyetem Gyermekgyogyaszati Klinika
http://www.Klinikaikozpont.u-szeged.hu/pedia/hu/munkatarsak/a-reszleg.html
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e Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai K&zpont gyermekgyogyaszati Klinika
http://aok.pte.hu/hu/egyseg/munkatars/350/2949

e Févarosi Onkorméanyzat Egyesitett Szent Istvan és Szent Laszlé Korhaz
http://www.gyermekdaganat.hu/mgygyt/szent-laszlo-korhaz/

EGYUTTMUKODESEK

Az egyesiilet megalakulasatol tagja a International Patient Organisation for Primary
Immunodeficiencies (IPOPI). Egyiitt miikodiink: PIBE (Primer Immunhianyos
Betegek Egyesiilete), RIROSZ (Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel Elk
Orszagos Szovetsége), MIDET (Magyar Immundeficiencia Tarsasag).

MEGVALOSULT CELOK

Az IPOPI ismeretterjeszto fiizeteinek magyar nyelvre torténé leforditasa, részvétel az
IPOPI konferenciakon, IPIC2017 — Dr. Eva Varga.mp4 - jelen vagyunk a helyi
kozmédiaban, elkésziilt egy kis animacios film a primer immunhianyrél, minden évben
az Immunolégia Vilagnap alkalmabol programokat szerveziink, gyermekeknek és
felnétteknek, és megjelent a primer immunhiannyal €16k tapasztalatait, kiizdelmeit
tartalmazo kézikonyviink ”Betegtorténetek” cimmel.

A Mibe legujabb projektje, hogy a magyarorszagi regisztralt betegek kapjanak egy
betegkartyat, amelyen szerepelnek az immunhiannyal €16 beteg adatai, betegségének
és a kezelborvosanak neve. gy baleset vagy hirtelen jott megbetegedés esetén az éppen
idészerti korhazban, e betegség tudataban azonnal, helyesen megitélt diagnozissal
tudjak kezelni az immunhiannyal éldket.

Az egyesiilet hatékony érdekképviseletre torekszik, és segiti a magyar primer
immunhiannyal éloket egy koz0sséghez tartozni. ,,Egyiitt konnyebb és jo tudni, hogy
nem vagyunk egyediil”.

MAGYARORSZAGI MITOCHONDRIALIS BETEGEK ALAPITVANYA -
NBIA - NEURODEGENERACIO AGYI VASFELHALMOZODASSAL

web: http://www.nbia.hu/

Elnok: Botezan Ovidiu

Székhely: 1172 Budapest, Harsona utca 20.
Levelezési cim: 1173 Budapest Vizhordé u. 50.
Telefon: + 36 30 655-8638

E-mail: mpan@nbia.hu
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MAGYARORSZAGI PKU EGYESULET

Székhely: 1083 Budapest, Bokay u. 54.
Levelezési cim: 1380 Budapest, Pf. 1160
Elnok: Kovacs Péter

Kapcsolattarto: Rakos Balazs - titkar
Telefonszam: 30/602-7185

E-mail: pku@pkuegyesulet.hu

Honlap: pkuegyesulet.hu
Bankszamlaszam: 11714006-20247566
Adodszam: 19662594-1-42

Milyen az, amikor egy anyanak donteni kell, hogy szivére vagy az eszére hallgasson,
amikor kisgyermeke egy falat csokoladet akar megkostolni? Vagy naprol-napra
megkiizdeni a nagysziilokkel, mert szerintiik "az a picike his nem drthat"? Ellenallni
tiniként az iskolai biifé illatozé péksiitemény-kindlatanak? Vagy amikor a komoly
kapcsolatban él6 felndttként el kell mondani a partnernek, hogy 50% esélyiik van
egészséges gyerekre? A PKU-sok korében és életében nem ritkak ezek a kihivdsok.

MI A FENILKETONURIA (PKU)?

A fenilketonuria (PhenylKetonUria) ritka, velesziiletett anyagcserezavar, ami miatt az
emberi szervezet nem képes a fehérje tartalmi élelmiszerek lebontasat a normalis
moddon elvégezni. Ez a betegség a fehérjéket felépitd egyik aminosav, a fenilalanin
(roviditve: phe) atalakitasanak olyan 6rokletes, enzimhianyon alapul6 zavara, melynek
kovetkeztében a vér fenilalanin szintje korosan megemelkedik. Kezelés nélkiil a magas
phe szint stilyosan karositja az idegrendszert.

A PKU KEZELESE: DIETA EGY ELETEN AT!

A fenilketontria és egyéb velesziiletett anyagcsere-betegségek nem gyégyithatok, de
specialis, egész életen at tarto fehérjeszegény diéta betartasaval tokéletes szellemi
¢és testi egészségnek Orvendenek a PKU-sok, és egyéb velesziiletett anyagcsere-
betegek.

Tiltott élelmiszerek kozé tartoznak a magas fehérje-ill. fenilalanin tartalommal
rendelkezé ételek, pl. hus-, tej-, tojas, szarazhiivelyesek, olajos magvak, szoja,
lisztek, tésztafélék, csoki, kaké, aspartammal, Nurasweet-tel (E-951) édesitett light
iiditoitalok, ragéogumi, cukorka, gyégyszerek, fogkrémek

Szinte korlatlan mennyiségben fogyaszthatok: méz, cukrok, ndvényi olajok, savanyt
cukorkak, asvanyviz, tea, sz6l6cukor (nem tl hosszu a lista!)

A tobbi élelmiszerféleség jorészt a korlatozassal (szigor napi fenilanin-szamolassal)
fogyaszthatok k6z¢é tartoznak.
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ALAPITAS

A Magyarorszagi PKU Egyesiilet alapitasanak ideje: 1990. oktober 27. Egy kis
maroknyi kozosség Budapestre utazott azzal a szandékkal, hogy PKU-s gyermekeik
¢letét szervezetten, civil formaba egyesiilve tegyék jobba, specialis diétajukhoz az
¢lelmiszer-beszerzést kozosen megkonnyitsék.

AZ EGYESULET ALAPSZABALYBAN FOGLALT CELJAI

A partfogoltak szamara kolcsonds segitségnyujtasi  kozosség  kialakitasa,
érdekképviselet biztositdsa minden teriileten (tapszer-, diétas élelmiszer elltas,
szocialis feltételek javitdsa, stb.). Tanfolyamok ¢&s tdborozasok szervezése ¢&s
megrendezése, Ujsziilottek és csaladtagjainak segitése. Nemzetkozi kapcsolatok
apolasa, és kapcsolatok kiépitése és az egészségiigyi szervezetekkel, tarsasagokkal.

Az egyesiilet az Europai PKU Egyesiilet (ESPKU) ¢s a Ritka és Velesziiletett
Rendellenességgel El6k Orszagos Szovetsége tagja.

Programjaink ko6zé tartozik az élelmiszer-beszerzés tamogatdsa, a rendszeresen
megrendezett taborok kicsiknek és nagyoknak (ennek keretében siitostudiok,
termékbemutatok, edukacidos programok szervezése), kozOsségi programok
(sutostudiok, Mikulas-iinnepség, gyermeknap, farsang, stb.). Rendszeresen
informaljuk tagjainkat tajékoztatd kiadvanyok, receptgylijtemény formajaban,
valamint a PKU Magazin oldalain.

Dr. Szabd Lajos Tanulményi Osztondij: Az &sztondijat magyarorszagi felséfoku
(egyetem/fbiskola) vagy kozépfoki intézménnyel (kozépiskola/szakiskola) aktiv
hallgatoi jogviszonnyal rendelkezd velesziiletett anyagcsere-betegséggel €16 személy
palyazhatja meg. Célja, hogy a nyerteseket tanulmanyi eldmeneteliikben segitse, ezaltal
kovetendé mintakat, példaképeket teremtsen és mutasson fel mind a velesziiletett
anyagcsere-betegséggel ¢él6 kozosség tagjainak, mind pedig az egész tarsadalom
részére.

Dr. Somogyi Csilla dij: évente egy diétazod nyerheti meg, aki a ritka betegsége mellett
karitativ tevékenységével is segiti embertarsait.

MILYEN FORMABAN TUD TAMOGATAST FOGADNI A MAGYARORSZAGI PKU
EGYESULET?

- ado 1%, egyéb pénzbeli tamogatas (Adoszamunk: 19662594-1-42)
- karitativ munka
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MAGYARORSZAGI POMPE EGYESULET

Elnok: Fehérvari Istvan

Székhely: 7090 Tamasi Pava u. 13.

Telefon: 06 20/429-0965

E-mail: magyar.pompe.egyesulet@gmail.com

MARTIN-BELL BARATI KOZOSSEG

web: http://www.martin-bell.hu/

Elnok: Jakab Janos

Székhely: 1071 Budapest, Dozsa Gyorgy ut 60.
Levelezési cim: 1014 Budapest, Uri u. 3. I/1.
Telefon: +36 20 420-1722

E-mail: info@martin-bell.hu

MISKO ALAPITVANY

web: https://www.facebook.com/MiskoFoundation
Elnok: Friedman Zsuzsanna

Székhely: 1094 Budapest, Tompa u. 9. V./3.
Levelezési cim: 1011 Budapest, F6 u. 52. IV./5.
Telefon: 06 30/709-0909

E-mail: info@misko.hu

MYASTHENIA GRAVIS ONSEGITO BETEGCSOPORT

Székhely: 1032 Budapest, San Marco utca 76. 9“‘ENM c,
Adminisztracid: 2134 Széd, Sagvar utca 6. Yo
Elnok: Telekné Gyurina Krisztina C
Kapcsolattarto: Telekné Gyurina Krisztina £
Telefonszam: 06-20-357-3260 P
E-mail: info.myasthenia@gmail.com vagy telek.kriszti@gmail.com i""nmw‘“go

Honlap: www.myasthenia.hu

Bankszamlaszam: OTP Bank 11773061-00071107

Addszam: 19002732-2-41 Koszonettel fogadjuk, ha addja 1 %-at szervezetlinknek
utalja

A Myasthenia Gravis (tovabbiakban: MG) latinbol leforditva silyos izomgyengeséget
jelent. Ebben az autoimmun folyamatban érintett valamennyi akaratunktol fliggé — azaz
harantcsikolt — izomzat. Eppen ezért sokféle, gyengeséggel jard panaszt okozhat, ami
nagyon megneheziti a gyors és pontos diagnozis felallitasat.

A vezet6 tlineteket az alabbi piktogramok segitségével probaljuk bemutatni.
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szemhéj végtagok nazalis hang, nehezitett ragas, nehezitett
csiingése, Qgeneralizalt fejtartas,
nehézlégzés, gyengesége diinnyogé beszéd nyelés kettos latas
fulladas,

Az idében felismert betegség és az elkezdett kezelés — amely mar Magyarorszagon is
vilagszinvonalon torténik — a legtobb betegtarsnal latvanyos javulast eredményez, igy
ezek a betegek reaktivalhatok. Az évekig kallodd myastheniasoknal viszont — szintén a
legtobb esetben — Kisebb - nagyobb mértékben visszafordithatatlan allapotromlasrol
tudunk beszamolni.

Sajnos, az orvosok koziil kevesen specializalédnak a ritka betegségek gyogyitasara, igy
az MG-re is. S ezt tetézi az, hogy az egyébként szokasos labor €s egyéb vizsgalati
eredmények nem mutatnak eltérést, igy a beteg az értetlenség csapdajaban vergddik,
ugy az egészségiigyben, mint a tarsadalomban, de még kdzvetlen kornyezetében,
csaladjaban is.

Azoknal a betegeknél ahol a {0 tiinet a 1égzdizmok gyengesége, diagndzis hidnyaban
1égzési krizis alakulhat ki, amely azonnali és specidlis beavatkozast igényel, ennek
hianyédban a beteg megfulladhat. Osszességében elmondhaté orvosaink statisztikai
szerint, hogy a betegek 1/3-nal nincs javulas, 1/3-nal stagnal a betegség és 1/3-ad azok
aranya, akiknél jelent6s javulas tapasztalhaté. Mind harom csoportndl azonban
elengedhetetlen a gondos és rendszeres orvosi kezelés, az utasitasok pontos betartasa
¢s a beteg folyamatos dnfegyelme a gyogyszerek szedése, a terhelés és a taplalkozas
tertiletén.

Az MG Onsegité Betegcsoport megalakitisaval —1994. december 2.— hianyt probalunk
potolni az MG-sek koriil kialakult nehézségek lekiizdésére.

Céljaink: A kozgytiléseinken rendszeresen orvosi eldadast tartunk. Minden évben
kikiildjiik dr. Fornadi Laszl6 féorvos ur altal frissitett, aktualis ,, Tilos Gyogyszerlistat”.
1998 ota 1Gjsagot adunk ki belsé hasznalatra ,Myasthenia Hirmond6” cimen.
Stirg6sségi  kartyadval latjuk el tagjainkat. Szoros kapcsolatot tartunk
kezel6orvosainkkal, ,anya koérhazunk”-al a Jahn Ferenc Dél-pesti Korhazzal,
betegtarsainkkal és azok csaladtagjaival.

Jelmondatunk: Megértd Gondoskodis!
Ajtonk és sziviink minden myasthenias el6tt nyitva all!
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MYELODISZPLAZIAS BETEGEK EGYESULETE

Képvisel6:Horvathné Csekk Agnes
Levelezési cim: 2040 Budadrs Bojt u. 2.
Telefon: 06 70/206-7123

E-mail: acsekk@freemail.hu

NARKOLEPSZIA KLUB

Elnok: Kiss Agnes Orsika

Székhely: 1183 Budapest, Gyomroi ut 131.
Telefon: 06 1 291-5960, 06 20 557-5688
E-mail: narkolepszia@gmail.com

Web: https://narcolepsia.blog.hu/

NEUROFIBROMATOZISOS BETEGEK ES SEGITOIK TARSASAGA

Kozhasznusagi fokozat: Kozhaszna

Székhely: 1039 Budapest, Szindbad utca 3. 111/24.
Telephely: Szent Margit Kérhaz 1032 Budapest, Bécsi ut
132. B épiilet V. emelet 506. (csak idépont egyeztetés utan
fogadunk betegeket)

Elndk: Bach Rezs6

Kapcsolattarto: Bach Rezs6

Telefonszam: +36303135816

E-mail: info@neurofibromatozis.com

Honlap: www.neurofibromatozis.com

Bankszamlaszam: 10701207-65579235-51100005
Adoszam: 18032729-1-41
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A neurofibromatdzis genetikai betegség, amely tobbszords daganatok (neurofibromak)
kialakulasaval jar. A betegséget az idegrostokat koriilvevé kotészoveti sejtek
tulburjanzasa okozza. A genetikai eredetli betegség autoszomalis dominansan
oroklédik. Harom gyakori formaja van, az I-es tipusu neurofibromatozis (vagy Von
Recklinghausen-betegség), Il-es tipusu neurofibromatézis, illetve a schwannomatozis,

de hat tovabbi, sokkal ritkabb formaja is ismert.

NF-1:1:3.000

NF-2:1:25.000

Swannomatoézis: 1:40.000

NF-3 Kevert forma

NF-4 Varians (diffuz forma)

NF-5 Szegmentalis forma

NF-6 Kizarolag multiplex café au lait-foltok
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o NF-7 Késoi kezdetii forma
e NF-8 Nem klasszifikalhato forma

Magyar név: Neurofibromatozis
Orvosi név: Neurofibromatosis
BNO kod: Q8500

TUNETEK ES KORISME

Sok betegnél tejeskavé-foltok (café au lait) vannak testszerte. Ezek a foltok mar
sziiletéskor is meglehetnek, vagy csecsemdkorban jelennek meg. A borén kiskamasz
kortol kiilonbozé méretii és formaju, daganatok (neurofibromak) kezdenek megjelenni,
a plexiform neurofibroméak mar kisgyermekkorban megjelennek, de ez egy ritkabb
daganattipus. A daganatok csonteltéréseket is okozhatnak. A neurofibromak érinthetik
az agyban futd idegeket is, ami latas, hallasromlast és egyéb neurologiai tiineteket
okozhat.

VARHATO KORLEFOLYAS

A betegség altalaban lassan, folyamatosan sulyosbodik, de megfelelé orvosi nyomon
kovetés mellett az életkilatasok jok. Jelenleg nincs olyan gyogyszer, kezelés, ami a
betegséget gyogyitand, a betegség mindenkinél mas és mas lefolyasu, kovetkeztetni
arra, hogy kinél milyen problémak meriilnek majd fel, nem lehet.

ELLATASI HATTER

A betegség Osszetettsége miatt kérjiik, vegye fel veliink a kapcsolatot, hogy a megfeleld
szakemberhez tudjuk iranyitani.

A SZERVEZETROL

A Neurofibromatdzisos Betegek ¢és Segitéik Tarsasaga mintegy négyezer
neurofibromatézisban szenvedd beteg képviseleti tarsadalmi szervezete. 2005 —ben
mint Onsegitd csoport, egy hazaspar Bach Rezsé ¢és Szalontai Erzsébet
kozremiitkodésével jott 1étre. Kozhasznli Egyesiiletiinket 6t év el6készitd munka utan
2010-ben alapitottuk. Egyesiiletiink célja az orszagos, egységes, magas szinvonali NF-
es ellatds megteremtésében vald kozremiikodés, az NF-es betegek érdekképviselete,
felvilagositdo munka az érintett betegek korében és az egész tarsadalomban.

Szervezetiink 2013-t6l Etikus Adomanygy(ijté Szervezet mindsitéssel rendelkezik,

mitkodésiinket, adomanykezelésiinket évente feliilvizsgaljak, 2014-t6] szervezetiinknél
Feliigyel6 ¢s Etikai Bizottsag miikodik.
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ORSZAGOS CISZTAS FIBROZIS EGYESULET

Elnok: Dr. Holics Klara
Elérhetdség: Bp. 1124 Biirdk u. 15.

Tel: 36-1-202-6361 E-mail: holicscf@gmail.com
Honlap: www.ocfe.hu

Facebook: http://www.facebook.com/ocfe.hu e

Bankszamla szam: 11712004-20207625
Adoszam: 18227035-1-43

A BETEGSEGROL

A cisztas fibrozis, (korabbi néven: mukoviszcidozis), a cukorbetegség utan a masodik
leggyakoribb, gén hiban alapulé anyagcsere-betegség. El6forduldsi gyakorisaga a
kaukazusi embertipusnal 1:2000-1:3500 kozotti. A betegség hatterében allo koéros gént
1986-ban lokalizaltak a 7. kromoszéma hosszu karjan. Ennek kovetkeztében hianyzik
az 1480 aminosavbol allo tin. CFTR fehérje egyik alkotdrésze, ami a sejtmembran
klorid-csatornainak atjarhatosagi zavarahoz vezet. Azota kimutattak, hogy a gén
szakaszon mar 1000 feletti a mutacidk szama, ez az oka annak, hogy ma még nem
végezhetd genetikai populacidsziirés. A génhiba autoszomalis recessziv modon
oroklodik.

A CF-ben szenvedd betegek nem korhazi osztalyokon fekszenek, hanem ambulans
ellatas keretei kozott allnak rendszeres ellenérzés alatt. Ennek ellenére 6k is nap, mint
nap sokszor emberfeletti harcot kell vivniuk életben maradasukért.

MILYEN ELVALTOZAST TAKAR EZ AZ ISMERETLEN NEVU BETEGSEG?

A CF-ben szenveddknek minden nyalkahartyaval bélelt szerviik felszinén egy a
normalistol erdsen eltérd stiri tapados nyalka termelddik és ez a latszolag nem stlyos
elvaltozas, az orr - garat - horgérendszerben és a béltraktusban komoly betegségi
tiineteket idéz el6. A valadék tapaddssagaval ezeknek a szerveknek a miikodését
akadalyozza, elsésorban a légutakban és a hasnyalmirigyben. A tiidoben a
bestiriisodott nyalka a légutak természetes tisztitasi folyamatainak ellenall, a falhoz
tapadva szitikiti a 1égutakat, a bekeriil6 baktériumok szamara kivalo taptalajt képez és
lassan, de folyamatosan helyi gyulladiasokhoz, a légutak elzarodasahoz és végiil
tiidoelégtelenséghez vezet.

A hasnyalmirigyben az emésztd enzimeket tartalmazo bestrlisodott valadék nem
képes a mirigy csatornakon keresztiil a bélbe eljutni és igy az emésztdenzimek nem
tudnak részt venni a taplalék megemésztésében. Az eclfogyasztott étel felbontatlan
marad ¢és a taplalék emésztetleniil, laza, blizos, zsiros széklet formajaban tavozik.
Ennek kovetkeztében leall a sulygyarapodas, a hidanyzo épitdanyagok miatt hamarosan
szovodmények is megjelenhetnek: vérzékenység, vérszegénység, fehérjevesztés, bor
alatti vizeny6 (6déma). Megfelel6 kezelés nélkiil ez az allapot stlyos lesovanyodashoz
(cachexidhoz) vezethet.
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A klinikai tiinetek mar 1jsziilott korban kezdddhetnek: az u.n. meconiumos
bélelzarodassal, de 1éguti tiinetek formajaban is: eldszor apro kohécselés, majd ersebb,
gyakran gorcsos kohogés jelentkezik. Majd a kohogés allandosulhat, és bekovetkezik
a fent leirt folyamat.

A DIAGNOZIS

A gén elvaltozas a verejtékmirigyeket is érinti. A kivezetd csovekben nem torténik meg
a klorid ion visszaszivasa és a verejtékkel nagyon sok kloridot (sot) veszit a szervezet.
Ez ajelenség adta a lehetdséget arra, hogy a verejték klorid tartalmanak meghatarozasat
diagnosztikai célra, szlirdvizsgalatként alkalmazhassuk. A végleges diagndzist a
klinikai tiinetek észlelésén ¢és a verejték vizsgalaton kiviil, ma mar exaktabb
diagnosztikai vizsgalattal tudjuk felallitani: a gén hiba kimutatasaval. A beteg vérébol
végzett vizsgalat az esetek nagy részében megcafolhatatlan bizonyitékot ad

A CISZTAS FIBROZIS KEZELESE

A cisztas fibrozis is rendkiviili tiirelmet, fegyelmezettséget, naponta megujuld
kiizdelmet kovetel a betegtdl és csaladjatol. A strti valadék oldasara nyalkaoldo
szereket kapnak részben szajon at, részben a légutakba, inhaldtor segitségével
belélegezve. Majd a felhigult valadékot a tiidobol fel kell kohdgni, eltavolitasat a
légutakbol specialis 1égzési technikakkal kell segiteni. Egy-egy ilyen kezelés tobb orat
vehet igénybe, kiegészitve mellkasi gyogytorndval. Az étkezéseknél nem maradhat el
az emésztéenzimek gyogyszerrel torténd potlasa, a hianyallapotok ellensulyozasara
pedig legalabb négy féle vitamint kell szedniiik és kaldoriadis gyodgy tapszereket
alkalmazni.

A SZULETES ELOTTI DIAGNOZIS

Hogy egészséges gyermek sziilethessék a csaladban ma mar lehetdség van a praenatalis
génetikai vizsgalatra. Ez természetesen csak azoknal a csaladoknal torténhet meg, ahol
mar van egy CF-es gyermek, akinek ismert a gén mutacioja. A korszerii diagnosztikus
modszer a terhesség 7-12-ig hétig elvégzett vizsgalat, aminek révén a magzatboholybol
DNS nyerheté. A vizsgalat kozel 100%-os biztonsagi. Ma mar az a lehetOség is
rendelkezésre all — sajnos még igen kicsi kapacitassal — hogy lombik bébi programban,
amegtermékenyitett petesejt kezdeti osztodasi allapotaban meghatarozzak, hogy beteg,
vagy egészséges sejtekrol van-e sz6 €s a beiiltetést csak az egészséges sejtekkel végzik.
Ma harc folyik, hogy ez a lehetdség minél tobb genetikai sériilés esetében elérhetdvé
valjék a sziillok szamara. Reméljiik, hogy kozOs Osszefogassal minél hamarabb
eredményre vezet ez az er6feszités.
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MIT HOZHAT A JOVO?

Mar torténtek sikeres kisérletek génsebészeti technikdkkal, de talan biztatobb
lehetdséget rejtenek magukban a legtijabban kifejlesztett gyogyszerek (gén korrektorok
¢s potenciatorok), melyek a gén sériilés kijavitasara szolgalnak. Amig azonban a
gyogyithatosag nem valik valosagga, a jelen kihivasaival kell szembenézni. A
gyogyszereknek és a modern kezelési modoknak kdszonhetden a legtobb beteg ma mar
eléri a felnétt kort, de vannak, akik a tid6karosodas eldre haladtaval tidd
transzplantaciora szorulnak. A miitét elvégzésére néhany éve mar Magyarorszagon is
megvaldsultak a feltételek.

A cf-es betegek kezelése, gondozasa az orszag tobb nagyobb varosaban torténik, CF
centrumokban. Ezek cime, elérhetésége a honlapunkon olvashato: www.ocfe.hu.
1995-ben, az orvosi ellatas tamogatasara, az orszagban szétszortan ¢él6 betegek
osszefogasa érdekében egyesiiletet hoztunk 1étre. Egyestiletiink kapcsolatot tart fenn az
Eurépai CF Egyesiilettel, delegaltjaink minden konferenciajukon részt vesznek.
Egyesiiletiink szdmos palyazattal korabban nyari taborokat, majd sziildi talalkozokat,
Csaladi napot szervezett. Gydgyaszati segédeszkozokkel, egyéb tdmogatassal segiti a
CF-es betegeket.

Osszefoglalta: dr. Holics Klara

ORSZAGOS SCLERODERMA KOZHASZNU EGYESULET

Székhely: 7632 Pécs, Aidinger J. u. 40.

Elnok: Molnar Emese

Kapcsolattart6: Molnar Emese

Telefonszam: 30/894-15-07

E-mail:scleroderma@freemail.hu , mmse89@gmail.com
Honlap: http://szkleroderma.hu/

Bankszamlaszam: 12072507-00124973-00100009

Adédszam: 18326639-1-02

Facebook oldal: https://www.facebook.com/sclerodermahu/
FESCA honlapja: http://www.fesca-scleroderma.eu/wordpress/

A scleroderma szd szerint ,kemény boOrt” jelent, vagyis az érintett borteriilet
megvastagodik, feszessé, lekototté valik. Az egész szervezetet érintd formaja

a szisztémas scleroderma vagy mas néven szisztémas sclerosis, igy tehat érintett lehet
a bor, az iziiletek, az inak, az izmok, az erek és a belso szervek kotoszoveti allomanya,
mint példaul a sziv, a tid6, a vesék, a nyeldcso és a gyomor-bél rendszer. A szisztémas
sclerosis (scleroderma) egy kronikus (hossza lefolyasu), gyakran progressziv
(folyamatosan rosszabbodd) autoimmun betegség, melyben az immunrendszer a sajat
szoveteket tamadja meg, a sajat szervezet ellen fordul. Ez a betegség ilyen szempontbol
egy helyen emlithetd a sokiziileti gyulladassal (reumatoid artritisszel), a lupus
betegséggel, a Sjogren szindromaval. A betegség a szervezet kotoszoveteit betegiti
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meg. A Scleroderma tehat autoimmun betegség, vagyis olyan ismeretlen eredetii
gyulladasos korkép, melyért az immunrendszer hibas miikddése a felelds. A betegség
valtozatos képet mutathat, a tiinetek nem egyforman jelentkeznek minden betegnél és
a panaszok sulyossaga is egyénenként eltérd lehet. Néhany személynél csupén egy kis
kellemetlenséget okoz, masoknal életet veszélyeztetd betegségrol lehet szo.
Tobbségben a betegség a mindennapi €let soran okoz kisebb-nagyobb nehézséget.

A betegség kronikus, hosszi lefolyast, meg kell tanulni egyiitt élni vele, alkalmazkodni
hozza. Mivel az orvostudoméany mai alldspontja szerint meggyogyitani nem lehet, de
kezeléssel javithato az életmindség €s enyhithetd a betegség kimenetele.

BETEGSZERVEZET TORTENETE

Az Orszagos Scleroderma Ko6zhaszni Egyesiilet 2005-ben alakult kézhaszn, non-
profit szervezetként. Tagjaink kozott a sclerodermas betegeken kiviil a betegek
hozzatartozoi, baratai, orvosok és mas egészségiigyi dolgozok is csatlakoztak. Céljaink
kozott szerepel az aktiv szerepvallalas a scleroderma betegséggel kapcsolatos
egészségligyi ellatasi illetve a betegeket érintd problémak megoldasaban. Emellett a
betegek és hozzatartozoik szdmara teljesen érthetd és megbizhatd informécidkhoz
jutasanak elOsegitése. Egyesiiletiink a sclerodermaval €16k, hozzatartozoik és az
orvosok és egészségiigyi szakdolgozok tajékoztatasara nagy hangsulyt fektet, igy tobb
tajékoztatd flizetet jelentetett meg, illetve rendszeresen rendez konferenciakat.
Egyesiiletliink alapitd tagja az Eurdpai Scleroderma Szervezetek Szovetségének a
FESCA-nak, melynek munkajaban az egyesiilet képviseldje aktivan szerepet vallal. A
kétévente megrendezett Sclederma Vilagkongresszusokon rendszeresen részt vesziink,
az ott bemutatott kutatasi eredményekrol rendszeresen értesitjiik a tagtarsakat.

PRIMER IMMUNHIANYOS BETEGEK EGYESULETE

Primer Immunhianyos Betegek Egyesiilete (PIBE)
Kozhasznu -
Székhely: 1118 Budapest, Rétkoz utca 14.
Elnok: Kiss Zsoltné

Kapcsolattarto: Kiss Zsoltné

E—t'l:-: ) 'IrJf lr
E-mail: pibe@pibe.hu

i
Honlap: www.pibe.hu

Bankszamlaszam:12010628-00139055-00100000 S'Jﬁ i Fx‘xﬁf\
Adoszam: 18122813-1-43 g sol
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BETEGSEG LEIRASA

Az immunrendszer hianyos miik6dését jelentd koros allapotot immundefektusnak
nevezziikk. Ez els6sorban a fertézésekkel szembeni csokkent védekezdképességben
nyilvanul meg. A primer immundeficiencidk valamilyen genetikai artalom
kovetkeztében fellépd ritka, velesziiletett, tobbnyire 0roklédé immunhianyos
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allapotok, amelyek csalddi halmozddast mutathatnak. Tobb mint 200 fajtaja ismert a
primer immunhianynak, igy nincs egy specidlisan erre a betegségre jellemzd tiinete.
Sokkal inkabb a "szokasos" betegségek sorozata jellemz6 (fiil-, arc-, tiid6-, vagy
gyomor-bélrendszeri betegségek, reumas iziileti gyulladdsok). Jellemz6 tiinet
hianyaban gyakran tévesztik 0ssze mas betegséggel a tiineteket, és ilyenkor a valodi
ok, az immunhiany rejtve marad. Az immunrendszerrel foglalkoz6 szakorvos, az
immunolégus segit a pontos diagnodzis felallitisdban és a megfeleld kezelés
megtaldldsdban. A diagnozis feldllitdsat megeldzi a részletes orvosi korelézmény, a
fizikalis vizsgalat, a vérkép és a védooltasi reakciok vizsgalata, valamint a csaladi
kortorténet.

KEZELES

A beteg allapotatol és az immunhiany tipusatol fliiggéen kiilonféle lehet. Egyik teendd
a visszatérd fertdézések kezelése antibiotikummal, amely megelézi a fert6zés idiiltté
valasat, illetve a tovabbi feliilfertézést. Masik fontos terapias lehetdség a primer
immunhiany kezelésében a rendszeres antitestpotlo terapia. Az antitestpotlas jelenleg
kétféle modon torténik: intravénds vagy szubkutan immunglobulin-pétlassal
juttathatjuk be a szervezetbe a hianyzo ellenanyagokat. Az intravénas kezelés korhazi
koriilmények kozott zajlik jarobeteg-rendelésen. A szubkutan kezelés a beteg
otthondban torténik. Egyes betegségekben Ossejtatiiltetésre, enzimpotlasra vagy
génterapiara lehet sziikség. Fontos tudni, hogy a primer immunhidnyos beteg
dolgozhat, iskolaba jarhat, sportolhat és részt vehet a csaladi és tarsadalmi
eseményekben. A kezelés hatasara csokkennek a fertdzések €s az egyéb betegségekbol
ered akadalyok, teljesebb életet élhetnek.

BETEGSZERVEZET TORTENETE

Ez akozhaszni Egyesiilet 2006-ban azért jott létre, hogy a primer immunhianyos
betegeket és a hozzatartozokat segitse, tdmogassa, egészségiigyi, jogi €s szocialis
érdekeiket képviselje.

AZ EGYESULET CELJAI

Célunk az egészségmeglrzés, betegségmegeldzés, gyogyitd, egészségiigyi
rehabilitacids tevékenység tamogatasa. Ezen kivill a primer immundefektusok
kutatasanak, felismerésének és kezelésének elosegitése. Tovabba a primer
immundefektussal érintettek tarsadalmi beilleszkedésének tdmogatasa. A primer
immunhianyos betegek gyogyulasi lehetdségének eldsegitése, a betegek érdekeinek
képviselete. Az immundefektusokkal kapcsolatos kutatdsi eredmények hazai és
nemzetkdzi megismertetésének, gyakorlati felhasznalasanak eldsegitése. A magyar és
a nemzetkozi egyestiletek kozotti formalis és informalis kapcsolatok elésegitése.
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RETINA MAGYARORSZAG EGYESULET

web: https://www.facebook.com/RetinaMagyarorszagEgyesulet/
Elnok: Hundzsa Gyula

Székhely: 1034 Budapest, Sz616 u. 35. 5. em. 26.

Telefon/fax: 06 1 388-3775, 30/478-1793

E-mail: info@retina.hu

SIKET-VAKOK ORSZAGOS EGYESULETE

web: http://www.siketvak.hu

Székhely: 1146, Budapest, Ajtosi Diirer sor 39.

Levelezési cim: 1053, Budapest, Mizeum korat 3. I em./1.

Informacios és koordinaciods iroda: Asztalos Agnes, 06/30/443-9050

Személyi segitd és kiséré szolgalat: Molnarné Katona Eszter, 06/70/930-
7544 Jelnyelvi tolmacsszolgalat: Nagy Adrien, 06/70/930-7548

Rehabilitacids szolgaltatasok: Boncz Adam, 06/30/443-9203

E-mail: svoe@freemail.hu

SMA IZOMSQRVADA§OS GYERMEKEK MAGYARORSZAGI
KOZHASZNU EGYESULETE

web: http://www.smainfo.hu

Elnok: Buday Krisztina

Székhely: 1028, Budapest, Petdfi utca 15.

Telefon/fax: 06 30/989-7329

E-mail: kapcsolat@smainfo.hu, dancsimami@t-online.hu

SMITH-LEMLI OPITZ SZINDROMAS GYERMEKEKERT ALAPITVANY

web: http://www.smithlemliopitz.hu

Szamlaszam: 11731001-20147057

Elnok: ifj. Karancsi Gabor

Székhely: 9700 Szombathely, Justitia utca 10/B. V111/29.
Telefon/fax: 06 30/455-5339

E-mail: info@smithlemliopitz.hu
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SPINA BIFIDA ES HYDROCEPHALUS SZEKCIO

Betegszervezet teljes neve: Mozgaskorlatozottak Egyesiileteinek
Orszagos Szovetsége (MEOSZ) Spina Bifida és Hydrocephalus
(SBH) Szekcioja

Székhely: 1032 Budapest, San Marco u. 76.

Elndk: Fekete Arpad

Kapcsolattarto: Horvath Katalin

Telefonszam: 06-1-388-2388, 06-20-595-7767, 06-20-578-9626
E-mail: a.fekete5@chello.hu, horvath.kati2@gmail.com

Honlap: www.meosz.hu

Bankszamlaszam: OTP 11703006-20034962 (SBH Szekcio)

A spina bifida latin elnevezés, melynek magyar megfelel6je a nyitott gerinc. Ez a gerinc
¢és a kozponti idegrendszer fejlédési rendellenességeinek Gsszefoglald elnevezése. Az
embrionalis idészakban mar az elsé honap folyaman elkezdddik az un. velécsé
differencialédasa bonyolultabb idegrendszeri strukturakka. Létrejonnek a
gerincoszlopot alkotod csigolyak, illetve a gerincvel, és az abbol kilépd idegek. A
gerincoszlopot alkotd csigolyak létrehozzak a gerinccsatornat, mely egyben csontos
védelmet jelent a gerincvel$ szamara.

Spina bifida eseteiben a veldesd fejlodése valamelyik 1épésben zavart szenved, igy a
gerincoszlop nem zarddik dssze teljesen. A 1étrejottében mind genetikai, mind pedig
kornyezeti faktoroknak fontos szerepe lehet.

A nyitott gerinc (spina bifida) formai 3 6 tipusat kiilonboztetjiik meg:

Spina bifida occulta: leggyakoribb, és egyben legveszélytelenebb forma. Egy vagy tobb
csigolya ive nem zarul Gssze, de csak kis nyilas marad rajtuk. Altalaban panaszt sem
okoznak, felfedezésiik véletlenszerii mas okbol készitett rontgenfelvétel alkalmaval.
Az adott gerincszakasz felett a boron fokozott szornovekedés eldfordulhat. Az ilyen
tiinetmentes eltérés kezelést sem igényel.

Meningocele: a legritkabb formaja a nyitott gerincnek. Ebben az esetben a csontos
gerinccsatorna normalisan fejlédik, azonban a gerincveld burka boltosul ki a csigolyak
kozott. Ezt sebészetileg lehet zarni. Mivel az idegrendszer nem sériil, semmilyen
hosszu tava kovetkezménnyel nem kell a betegnek szamolnia.

Myelomeningocele: a legsulyosabb forma, atlagosan 1000 sziiletésre jut 1 ilyen
fejlédési rendellenesség. Ilyenkor tobb csigolyan is van zarodasi defektus, a gerincveld,
¢s az azt koriilvevo burok elétiiremkedik, és mintegy zsakot képez a magzat hatan. Ezt
a zsakot jobb esetben bor fedi, azonban nem ritka, hogy szabadon érintkezik az
idegrendszer a kiilvilaggal, lehetséget teremtve kiilonbozo fertdzések kialakulasara.
Az ilyen esetek tobbsége halallal végzodik. Egyébként a kezelés itt is a sebészi zaras,
azonban sajnos nagyon gyakori, hogy kiilonb6z6 maradvanytinetekkel kell
szamolnunk. Ilyenek az als6 végtagok részleges, vagy teljes bénulasa, vizelet-, vagy
széklettartasi nehezitettség, illetve kiillonbozo tanulasi, figyelemzavarok. Sajnos az
ilyen gyermekek 70%-aban még hydrocephalus (vizfejiiség) is kialakul. Tul sok liquor
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termelddik az agykamrakban, mely agyi nyomasfokozodashoz vezet. Ennek megoldésa
igy feltétleniil sebészi beavatkozast igényel, annak érdekében, hogy megoldjak a viz
elvezetését. Ezeknek a betegeknek tehat a mindennapi elldtdsa nem kis feladatot jelent
a szildk, és az egészségiigyi szakdolgozok szamara.

A Szekciot 1986-ban hozta létre Prof. Dr. Berényi Marianne, a Szent Margit Korhaz
Fejlddésneurologiai Osztalya jelenlegi vezetSje és Dr. Abrahamné Gyorok Margit
(Babi) gyogypedagogus, a MEOSZ munkatarsa, aki maga is SBH-val élt. 1994-ig, Babi
halalaig miikodott a Szekcid, sok hasznos informacioval lattak el a spina bifidas
gyermekek sziileit, orvosi ellatas, segédeszkdz, pelenka, oktatas, programok
tekintetében. Késobb mar csak papiron létezett, &m a Spina Bifida & Hydrocephalus
Nemzetkozi Szervezet (IF) elnokének érdeklddése és latogatasa nyoman 2011-ben

......

Az SBH Szekcio alapvetéen azért
jott létre, hogy Osszefogja a
hazankban ¢él6 spina  bifidas
felnottek, gyermekek, illetve sziileik
kozosségét, segitse életmindségik
javitasat és tarsadalmi
befogadasukat. Elsddleges
feladatunk elérni, hogy minél tobben
csatlakozzanak a  szekcidhoz.
Célunk, csakugy, mint a MEOSZ-
nak és a fogyatékossaggal €16
emberek europai és vilagszervezeteinek is, hogy ezek a gyermekek normal, befogado
iskolakban tanuljanak és feln6ttként teljes, egyenrangu életet élhessenek egy befogado
tarsadalomban. Feladatunk, hogy tdjékoztatast, sorstarsi tandcsadast, segitséget
nyujtsunk a hozzank forduldk szamara. Ehhez széleskorii kapcsolatokat igyeksziink
kiépiteni az egészségiigy, rehabilitacio, az oktatas, foglalkoztatés terén. A Spina Bifida
Hydrocephalus Nemzetkdzi Szervezettel valo egylittmiikodés révén sok hasznos
informaciohoz juthatunk hozza.

A kapcsolattartas okan, két levelezolistat (Googlegroups) hoztunk 1étre, hogy a passziv
tagjaink is értesiiljenek az eseményekr6l, abban a reményben, hogy taldn jobban
bekapcsolddnak a tevékenységbe. Van fb zart oldalunk is.

Képzett, szakértd tagjaink altal sorstarsi tanacsadas torténik a spina bifidaval él6
emberek, sziilok szdmara. Mindezt kozz¢ tessziikk a MEOSZ honlapjan, a Hirleveleken
¢és az FB-n is rajta van.

Tovabb folytatjuk azon orvosok, szakemberek felderitését, akikhez az érintettek
fordulhatnak, akiknek van tudasuk és tapasztalatuk a spina bifida terén.

Kiemelt fontossagi szakmai folydiratban a Gyermekgyogyaszati Tovabbképzo
Szemlében kozlemény jelent meg a Szekcionkrol (2017-ben).
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Jovoképlink egy olyan tarsadalom, amelyben mindenki megkapja, amire sziiksége van,
¢s amely elfogadja és méltanyolja azt, hogy mindenki képességei szerint jarul hozza a
kozos értékekhez. A Szekcid hajtoerd kivan lenni, valaszolva azokra a kihivasokra,
amelyekkel az érintettek nap, mint nap szembesiilnek.

TURNER SZINDROMA CSOPORT

Kapcsolattarto: Német Attila
Telefonszam: +36 30 921 9734
Honlap: www.turnerszindroma.hu
E-mail kiildés: honlapon keresztiil
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Facebook csoport neve: Turner-Szindroma Csoport Magyarorszag — szindrémal

A Turner-szindréoma (TS) egy olyan kromoszéma rendellenesség, ami csak ndket érint.
Az X kromoszoma részleges vagy teljes hidnya okozza. A Turner- szindroma
el6fordulasi aranya hozzavetdlegesen egy a 2000 lanysziiletésre.

A diagnézis megerdsitése kariotipus vizsgalattal torténik, de a feltételezett diagnozist
fel lehet allitani egy sor fizikai jellemz6 alapjan is, mint pl. a megvastagodott nyak,
széles mellkas tavol all6 mellbimbokkal, lendtt nyaki hajvonal, testtdl elalld konyék,
¢és egyéb jellemzok. A TS két legfébb klinikai jellemz6je az alacsony termet és a nem
mitkodd petefészkek. Ugyan a diagnozist mar sziiletéskor fel lehet allitani, mégis a
legtobb lanyt korai gyermekkorban diagnosztizaljak, mikor lemaradnak a
ndvekedésben, vagy késobb, mikor elmarad a serdiillokori novekedési ugras és a
masodlagos nemi jellegek kialakulasanak hianya nyilvanvaléva valik.

Attol fliggetleniil, hogy a Turner-szindromas lany csak néhany vagy sok jellemzovel
rendelkezik a TS-es tulajdonsagok koziil, az alacsony termet és a terméketlenség
majdnem mindig jellemz6. A Turner-szindromaval kapcsolatos tovabbi és részletes
informacio beszerezhetd a Tarsasagtol. Ugyanakkor hasznos lehet, ha itt megemlitiink
tobb olyan tulajdonsagot, ami esetlegesen hatassal lehet egy Turner-szindromas kislany
iskolai életére. A Turner- szindromas lanyok hajlamosak a visszatér6 flilgyulladasra,
ami hallasproblémakhoz vezethet. Az alacsony termet és a finom-motoros koordinacios
készség gondot okozhat a jatékok soran vagy testnevelés orakon, €s rossz énképhez is
vezethet, kiilondsen az olyan TS-es kislanyok esetében, akiket rendszeresen nem
valasztanak be egyik csapatba sem. Eléfordulhatnak félreértések is, mert a Turner-
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szindromasoknak gondot okoz az arckifejezések felismerése és ez nehézségekhez
vezethet a baratsagok terén. A lanyoknak folyamatos megerdsitésre van sziikségiik; ez
idénként idegesitd lehet, és figyelemfelhivasnak is gondolhatjdk mésok. Ha egy
kisldnynak jo a verbalis felfogoképessége és megértése, nem feltétleniil jelenti azt,
hogy a gyermek ugyanilyen jol ki tudja magat fejezni irasban is, és ezért — tévedésbol
- lustanak konyvelhetik el. A térbeli felfogoképesség problémai altalaban lekiizdhetdk
némi plusz segitséggel. A Turner-szindromds lanyok szeretik a rutint és
megmakacsolhatjak magukat, ha magyarazat nélkiil valtozasok elé allitjak dket. A TS-
sel €16 lanyok és nok nagy része egészséges, boldog és normalis életet élhet.
Kiildetésiink: Megismertetni a betegséget a tarsadalommal és segiteni a Turner-
szindroma 4ltal érintett csalddok, kislanyok és n6k tamogatésat.

Célunk: Szeretnénk ellatni a betegeket, a csaladokat és az orvosokat olyan anyagokkal,
melyek segitik a Turner-szindréma diagnosztizalasat és kezelését. Szeretnénk tdmogatd
halézatot létrehozni a Turner-szindroma altal érintettek gondozasanak és jo
kozérzetének elGsegitésére.

Tovabbi informécid: www.turnerszindroma.hu

TUDOER EGYLET

Ko6zhasznu szervezet

Székhely: 1146 Budapest, Chazar Andras u. 19.
Levelezési cim: 2643 Diosjend, Szabadsag ut 110.
Elnok: Csabuda Eszter

Kapcsolattart6: Csabuda Eszter

Telefonszam: 06/20-337-1390

E-mail: eszter.csabuda@t-online.hu

Honlap: www.tudoer.hu

FB: https://www.facebook.com/tudoer.egylet
Bankszamlaszam: CIB Bank: 10700440-47903805-51100005
Adodszam: 18197048-1-42

A pulmonalis artérias hipertonia (PAH) a tiid6 itdereit érintd stlyos, legtobbszor
¢letveszélyes betegség, ami miatt a vérben jelentésen csokken az oxigén mennyisége.
Ez a ritka betegség nemtdl, kortol fliggetleniil, csecsemotol, iddskorig barkinél
jelentkezhet, amikor a korosan atalakult tiidéerekben (kisvérkorben) magas vérnyomas
alakul ki.

A betegség progressziv, jelenleg nincs gyogymodja. Ma a korszer(i gyogyszeres ellatas
(tablettak, infazios kezelés, oxigén terapia) segitségével az életmindség javithato, a
tulélési esélyek javulnak. Tiinetei mas betegségekkel Osszetéveszthetok gyakran
félrediagnosztizaljak. F6 tiinetei a légszomj, szédiilés, ajulas, mellkasi fajdalom,
faradékonysag. Lathatatlan fogyatékossag, el6fordulhat az ajkak és a kormok
elkékiilése, vagy a labak, has vizesedése, de jellemzden a betegen nem latszik feltiind

80


http://www.turnerszindroma.hu/
http://www.tudoer.hu/

eltérés. A fizikai teljesit6képesség egyre jelentdsebb csokkenése miatt az érintettek
izolalodnak, tarsasagi életiik besziikill, hiszen a betegség kovetkeztében jo részét
elveszitik annak, akik/ amik voltak. Az oxigén hidny miatt nehezen tudjak elvégezni a
mindennapi ¢élet alapvetd tevékenységeit is. Szembesiilnek a kornyezetiink
értetlenségével, tiirelmetlenségével, hiszen a szaraz kohogés miatt fert6z6 betegnek
tlinnek és le vannak lassulva.

CELJAINK

Az egyesiilet céljai a magas tiidévérnyomasban szenvedd betegek érdekeit képviselje,
szamukra felvilagositast nyujtson, szocialis és egészségiigyi ellatasukhoz segitséget
adjon, a betegséggel kapcsolatos ismereteket terjessze, a betegség kutatasahoz
tamogatast adjon; illetve annak elérése, hogy a pulmonalis hypertonia valamennyi
gyogyszere az érintettek szamara Magyarorszagon rendelkezésre alljon, illetve, hogy a
tiid6-transzplantacio a raszoruld betegeknek minél kdnnyebben elérhetd legyen.
Ennek érdekében taldlkozdkat, eldadasokat szervez, ahol a betegség
diagnosztizalasarol és kezelésérdl szakemberek tartanak eldadast és ahol az érintettek
(betegek és gondozdik) megismerhetik egymast, tapasztalatot cserélhetnek. 2018-ban
is sok résztvevo kapott hasznos informacidkat €s talalkozhatott mas betegtarsakkal
ezuttal mar 8. alkalommal.

Majus 5-én van a PH vilagnapja. Ennek keretében valamilyen sport tevékenységgel
iinnepliink. A cél az, hogy az egészségesek is megtapasztalhassak azt a kifulladast, amit
a betegek mar egészen jelentéktelen fizikai megterhelés esetén is érezhetnek.
Ugyanezen célzattal ,,nagykoveteink” futdversenyeken vesznek részt.

Nagyon oriiliink annak, hogy a PAH kezelésére rendelkezésre alld gyogyszerek koziil
a legtobb elérhet6 és finanszirozott a betegek szamara.

A Tid6ér Egylet tagja illetve egyiittmiikodik az alabbi szervezetekkel: Ritka és
Velesziiletett Rendellenességgel  élok  Orszdgos  Szdvetségének (RIROSZ),
valamint 2009-t61 az Eurépai Magas Tiddovérnyomas Szervezetnek, PHA Europe
PulmonaryHypertensionAssociation (eurépai és nemzetkézi szintli érdekképviselet)
Szoros egyiittmikodést alakitottunk ki a Magyar Tiidogyogyasz Tarsasaggal és
a Magyar Kardiologusok Tarsasagaval.
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VELESZULETETT SZIVBETEGEK KOZHASZNU EGYESULETE

Elnok: Széles Laszlo

Székhely: 1096 Bp. Haller u.29.

Levelezési cim: 7020 Dunafoldvar, Erzsébet u. 13..
Telefon: 06 20/220-8082

E-mail: szeleslaszlo@gmail.com

WOLF-HIRSCHHORN-SZINDROMA KLUB

Betegszervezet neve: Wolf-Hirschhorn Szindréma Klub
Kapcsolattarto: Berencsi Andrea

Telefonszam: +36-70-259-2151

E-mail: whshungary@gmail.com

Honlap: http://whshungary.uw.hu/

Magyar honlap és levelezolista feliratkozas:
http://whshungary.uw.hu/

Nemzetko6zi honlap: http://4p-supportgroup.org/
Facebook: wolf hirshorn szindrémas csaladok; wolf-hirschhorn-syndrom (deutsch)
wolf hirschhorn syndrome

A WOLF-HIRSCHHORN SZINDROMAROL

A Wolf-Hirschhorn szindroma (WHS, 4p-) genetikai eredetii. Nagyon ritka, 50.000
sziiletésbol egyszer fordul eld, 2/3-ad részben lanyoknal.

Sziiletéskor kis termet, ,,gorog sisak” arc, késobb is fennmarad6 téplalkozasi
nehézségek, szivfejlodési rendellenesség, ajak-, és szijpadhasadék, a szem
rendellenességei lehetnek szembetiindk. Az epilepszia el6fordulasa magas. Az
immunrendszer érintettsége miatt a fert6zések gyakoriak lehetnek.

A hossznovekedés ¢és sulygyarapodas altalaban lassi. A gyermekeket testszerte
csokkent izomtoénus és izomtdmeg jellemzi, a mozgasfejlodés liteme lassabb.
Segitséggel vagy Onalloan a gyermekek 45% -a valt jaroképessé 2 és 12 éves kor kdzott.
A kéz finommozgasai minden ¢€letkorban nehezitettek. A csokkent izomtonus miatt az
izomrendszer nem tudja jol ellatni a tarté funkcidjat, ami a késébbi életévekben, a
csontrendszerben masodlagos karosodashoz pl. a gerinc deformitasahoz vezethet.
Latas-, hallassériilés és alvaszavar tarsulhat a szindromahoz.

A verbalis kommunikacié sokszor torokhangokra vagy néhany szdtagbol allo rovid
szavakra korlatozodik, s elérheti az egyszerli mondatok szintjét. A megértés gyakran
helyzetfliggd. A beszédet az érintettek kisebb része képes elsajatitani, mas esetekben
Alternativ  és Augmentativ Kommunikaciés modszerek (pl. PCS képek,
kommunikacids szoftverek) hasznalata javasolt.

A szindromat intellektudlis képességzavar jellemzi, amelynek mértéke az enyhétol a
sulyosig terjedhet. Az adaptiv képességek koziil a szocialis készségek relativ
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ersségnek szamitanak a nehezitett kommunikacio ellenére. Onellatas tekintetében
néhany enyhébb esettdl eltekintve tAmogatast igényelnek a WHS-ban érintettek. 30%-
ban sikeriilt elérni bizonyos foki oOnallosdgot az étkezésben, oOltozkddésben és
hazimunkaban. Szobatisztasagot nappalra 8 és 14 éves kor kdzott az érintettek kb. 10%-
ban sikertilt elérni.

Mivel a tiinetek nagyon eltérdek lehetnek, nincs egységes terapia. A rendszeres orvosi
ellendrzés mellett fontos az egyénre szabott korai fejlesztés szomatopedagdgus vagy
értelmileg akadalyozottak pedagogidja szakiranyos gyogypedagogus, gydgytornasz,
ergoterapeuta, és logopédus/kommunikacids terapeuta segitségével mar az els6 idoktol.
Bar a fejlodés lassabb, mégis folyamatos egy életen at. Az intellektudlis képességzavar,
mozgaskorlatozottsag, és az esetleges érzékszervi karosodasok miatt az érintettek
jelentds része halmozottan fogyatékos, magas tamogatasi sziikségletii személy.

BETEGSZERVEZET TORTENETE

A Wolf-Hirschhorn Szindroma Klub a WHS-ban érintett csaladok és segitdik szamara,
sziil6i kezdeményezésre létrejott csoport. 2008-ban inditottuk a honlapunkat és
levelezdlistankat, 2009-ben volt az elsé orszagos talalkozonk. A Klub tagjai telefon,
elektronikusan és évente-kétévente szervezett talalkozokkal tartjak a kapcsolatot. A
Ritka Betegségek Vilagnapjanak rendszeres résztvevoi vagyunk.

Forrasok: Battaglia and Carey (2015); Nag et al., (2017)
Osszefoglalta: dr. Berencsi Andrea
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A RITKA BETEGSEGEK SZAKERT,(")I KOZPONTJAINAK
BEMUTATKOZASA

DEBRECENI EGYETEM KLINIKAI KOZPONT RITKA BETEGSEGEK
SZAKERTOI KOZPONTJA (Dr. Pfliegler Gyorgy)

A ritka betegségekkel, mint 6nallo entitassal nevesitetten és szervezetten 2001 ota
foglalkozik, hazankban, sét Kozép-Europaban is elsdként, a Muszbek Laszlo
akadémikus kezdeményezésére megalakult debreceni Ritka Betegségek Tanszék,
amely a jogszabalyi valtozasoknak eleget téve néhdny éve a cimben szerepld nevet
vette fel. A Tanszék (Kozpont), illetve jelen sorok szerzoje, tobbekkel egyiitt, a kezdeti
idoktol azt vallotta, hogy éppen a ritka betegségek sokszinii tilinetei, eltérd életkori
megjelenésiik, mas-mas szakmaspecifikus ellatasi igénylik miatt sokkal inkabb egyfajta
virtualis klinikaként, mintegy koordinatori szerepet Kell kapjon, mintsem néhany
betegségre szakosodott, 6nallo ellatd hely legyen. Nagyon fontos volt, a természetesen
alapvetéen ambulans és konziliariusi ellatasi feladatok mellett azonban, hogy a
megalapitas pillanatatol kezdve, tehat kozel husz éve nyolc aggyal fekvobeteg hattér is
rendelkezésre all.

A ritka betegségek oki tényez0i, bar szerteagazok, mégis mintegy négyotdd részben
genetikai eredetliek, a Kozpontnak ezért meghatarozoé eleme a szoros egyiittmitkodés a
Klinikai Genetikai Tanszék munkatarsaival, mindenekel6tt dr. Balogh Istvan
tanszékvezetovel. A genetikai modszertar folyamatosan béviil, az utobbi évben pedig
ezt jelentds mértékben eldsegitette az elnyert sikeres GINOP palyazat. Tobb 1j modszer
keriilt beallitasra, igy az elérhetd genetikai vizsgélatok immaron kiboviiltek az 1j
generacios DNS szekvenalas alapti modszerekkel. Ezek segitségével a gliikoz
metabolizmust  érintd monogénes  zavarokat, monogénes diabetest ¢€s
hiperinzulinizmust lehet vizsgalni, valamint tucatnyi exom szekvenalas is tortént. Igen
erds a dr. Bereczky Zsuzsa vezette Klinikai Kutatdé Kozpontnak a ritka véralvadasi
zavarok diagnosztikai palettaja is, amely gyakorlatilag a ma ismert teljes diagnosztikai
fegyvertarral rendelkezik. A fentieken tilmenden felbecsiilhetetlen lehetdség az is,
hogy az egyetemen mind a laboratoériumi, mind a képalkoto hattér a legkorszeriibb
lehet6ségeket nyujtja.

A mindennapi betegelldtdsban nevesitett szakrendelések tevékenykednek a
Belgyogyaszati Intézetben és a Gyermekklinikan (Dr. Szakszon Katalin), a heti
betegszam meghaladja a szazat, de természetesen ezeknek csak egy része valddi , ritka
beteg” és kontroll megjelenések is vannak koztiik. A szorosan vett ,.ritka” profila
rendelések mellett minden klinikdn megtalalhatd az a munkatars, akinek kitiintetett az
érdeklédése e teriilet, s akik igy a Kozpontnak (,virtualis klinika”) kozvetett
munkatarsai, am természetesen az adott szervezeti egységhez tartoznak. Az
eredményes tevékenységet jelzi, hogy a beutalok gyakorlatilag lefedik az egész orszag
tertiletét, id6rol idére tobb kiilfoldrél jovo megkeresés is van, amikor ritka vagy nem
diagnosztizalt betegségiikkel fordulnak valamelyik klinikai részlegiinkhoz. Jelentds az
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un. ,second look”, vagyis e-mailes szaktanacsadéas, vagy korhazi, fekvObeteg
intézménynek végzett konzultacios tevékenységiink is, mind klinikailag, mind
laboratériumilag. Fontos, hogy a ritka betegségek dinamikus, térben és idében valtozo
fogalmat mindig szem el6tt tartsuk, hiszen — példaul az Egyetem angol nyelvii oktatasa
révén — olyan, korabban csak tankdnyvek lapjairdl ismert korképek valtak mindennapi
tevékenységiik részévé, mint a sarlosejtes anémia.

A betegellatas mellett tudomanyos tevékenységet és gradudlis, valamint posztgradudlis
oktat6i munkat is végziink. Az évente megrendezésre keriilé Debreceni Belgyogyaszati
Napokon évtized 6ta 6nalld és nagy érdeklddést kivaltd blokk a ritka betegségek, de
PhD és hallgatoi kurzus is van, illetve 6rommel vesziink részt masok rendezvényein
ritka Dbetegségek témaju el0adasokkal. A tovabbképzések soran elsddleges
szempontnak tekintjiilk, hogy olyan gyakorlati ismeretekre helyezziik a hangsulyt,
amelynek révén a ritka beteg mihamarabb a megfelel ellatohelyre keriiljon — hiszen a
»ritka betegeknek” talan ez a legfontosabb els6¢ érdeke. Tobb sikeres PhD és
diplomamunka védés is volt az elmult években, amelynek valasztott témaja a ritka
betegségekhez kapcsolodott. A Debreceni Akadémiai Bizottsagban Klinikai Genetikai
¢s Ritka Betegségek Munkabizottsag miikodik. Kiemelked6 esemény volt a Kozpont
életében, amikor, elséként a vidéki kozpontok koziil, 2018-ban otthont adhatott a
RIROSZ nagyszabasu rendezvényének, a Ritka Betegségek Vilagnapjanak, amelyhez
a rektori vezetés az Egyetem valamennyi reprezentativ helyiségét és infrastruktarajat
téritésmentesen rendelkezésiinkre bocsatotta.

Uj, nagy lehetdséget jelent a betegellatas fejlodésében az Eurépai Referencia Haldzatok
(ERN) létrejotte, amelynek anyagcesere és borbetegségek halozataban aktiv, teljes joga
tagok vagyunk Dr. Balogh Istvan és Prof. Dr. Remenyik Eva nevével fémjelezve. Az
éppen aktualis palyézati kiirasban pedig tovabbi, un. tarsult tagi jelentkezésekkel
vesziink részt. Alulirott pedig abban a megtiszteltetésben részesiilt, hogy az ERN
dontéshozd testiiletében (Board of Member States) képviselheti hazankat, illetve az
ERN Iranyelveket készitd munkacsoport tagja.

A jovot illetden bizakodok vagyunk, nemcsak azért, mert a Kozpont, illetve a
fekvorészlegnek helyet ado klinika vezetésének tamogatasa folyamatos, hanem talan
azért is, mert mint Kosztolanyi Gyorgy akadémikus, a korabban elkészitett Nemzeti
Terv koordinatora hangsulyozta: ,,az orvoslas vilaga abba az iranyba fejlodik, hogy
minden betegség ritka lesz. Minél mélyebbre asunk le ugyanis egy betegség
nincs olyan, hogy ,,cukorbetegség”, ,rak” vagy ,,magasvérnyomas”, hanem ezek
mogott sok, eltérd ok, korlefolyas és kezelhetdség derithetd ki, s a gylijtéfogalom sok-
sok alcsoportra bonthatdo. Mert az csak egy tiinet, hogy valakinek 170/100 a
vérnyomasa, az értékek mogott sokféle betegség huzodhat meg". A személyre szabott
orvoslas, mely dontéen a ritka betegségeket tobb szempontbol 6nalld entitasként
tekintd szemléletébdl alakult ki mar része a jelennek. Fontos azonban, hogy a
molekularis markerek vilagaban se felejtkezzlink meg a holisztikus szemléletrdl, arrol,
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hogy mindig a beteg embert kell kezelni, nem egy tiinetét és nem is csak egy(ik)
betegségét.

A Debreceni Egyetem és azon beliil a Ritka Betegségek Kozpont volt és jelenlegi
munkatarsai (Dr. Brugos Boglarka, Dr. Kovacs Erzsébet, Dr. Urban Krisztian, Dr.
Kovacs Gyorgy ¢és Masok) ezt a szemléletet igyekeznek a mindennapokban
megvaldsitani — hasonldan az orszag tobbi kozpontjahoz.

RITKA BETEGSEG SZAKERTOI KOZPONT A SEMMELWEIS
EGYETEMEN (Dr. Szegedi Marta - Prof. Dr. Molnar Maria Judit)

A ritka korképek olyan betegségek, amelyek az atlagos populaciot tekintve relative
csekely szamban fordulnak elé és kozos jellemvonasuk, hogy diagnosztikajuk,
kezelésiik, ellatasuk specidalis ismereteket feltételez. A ritka korképek eloforduldsi
gyakorisaga és megjelenési formaja a betegségek csoportian beliil is jelentds
heterogenitast mutat az egyes orszdagokban, illetve egyes populdciok tekintetében is.
Mivel egyes ritka betegségek orszagonként is csak néhany esetben fordulnak eld, igy
nem minden tagallam rendelkezik megfelelé személyi-targyi feltételekkel, hanem az
Europai Union beliil is csak bizonyos intézményekben lehetséges egyes diagnosztikus
vizsgalatok elvégzése, modern terdpias eljarasok alkalmazasa.

Mindezek alapjan — elsosorban a ritka betegek érdekében — nyilvanvalo fontossaggal
bir a betegek nemzeti szinten centralizadlt, koordindlt és az Europai Unié tagdllamain
ativeld ellatasanak megszervezése.

Balog Zoltdn miniszter ur 2015 nyaran kinevezte a magyar Ritka Betegség Szakért6i
Kozpontokat. A Semmelweis Egyetem Ritka Betegség Halozata az orszag egyik
legnagyobb szakérté kozpontja, 14 klinikdval és 4 kiils6 tarsuld intézettel. A
Semmelweis Egyetem mellett a Debreceni, a Pécsi és a Szegedi Tudomanyegyetemek
kaptak meg a kitiintetd cimet.

Az orszagban az elso ritka beteg ellatd halézat a Semmelweis Egyetem Genomikai
Medicina és Ritka Betegségek Intézete (vezeti Dr. Molnar Maria Judit) altal koordinalt
Ritka Betegségek Halozat, amely most mar, mint Ritka Betegségek Szakértéi Kozpont
funkcional 14 egyetemi klinikat és 4 kiils6, orszagos ellatd kozpontokat is magéba
foglalva. A halozat 2012-ban alakult meg az Egyetemen. A Genomikai Medicina és
Ritka Betegségek Intézetének koordinalasaval a Szakértéi Kézpont multidiszceiplinaris
egyittmiikodéssel, holisztikus megkozelitéssel végez olyan tevékenységet, mint a ritka
betegségek diagnosztikaja, kezelése, orvos- és szakorvosképzés, ill. szakorvos
tovabbképzés, laikusok oktatdsa, betegut-szervezés, kiilfoldi vizsgalatok ¢és
gyogykezelések szervezése, interszektorialis egyiittmiikodés a szocialis szféraval és
civil szervezetekkel — megfelelve a jogi szabalyozas altal el6irt kritériumrendszernek.

A betegellatas, kutatas és fejlesztés, valamint oktatas integralt modon valdsul meg,
amely a biomedicinalis kutatasokban és a betegellatasban kiemelt hatékonysagot
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biztosit. Mindezen feladatok szinvonalas ellatdsdhoz a Semmelweis Egyetem
nemzetkozi kapcsolatokat tart fenn.

Az Egyetemen nem csak Ritka Betegség Halozat, hanem 2011 6ta Semmelweis
Biobank haldzat is mikddik, melynek szerves részét képezi a ritka betegek bioldgiai
mintdinak ¢és adatainak gylijtése és tarolasa is a hazai és nemzetkdzi jogszabalyok
maximalis tiszteletben tartasaval. A biobank épités tapasztalatait jol alkalmazhatta a
Semmelweis Egyetem a regiszter épités teriiletén, ezért az Europai Unid Ritka
Betegségek Szakértdi Bizottsdga (EUCERD) altal koordinalt Ritka Betegségek
Nemzeti Terv Osszeallitasaban az Egyetem allitotta fel a ritka korképek hazai
regisztereinek kialakitdsara vonatkozoé koncepciot, amely alapjat képezheti egy
egységes, nemzeti ritka beteg-regiszter kialakitasanak.

A Semmelweis Egyetem 2015 juniusatol 2018 juniusaig magyar szakmai partnerként
vett részt a magyar Orphanet felépitésében az Eurdpai Unié 3. Egészségiigyi
Keretprogramon beliil. K6zos Akcidtervének (Joint Action) munkacsoportjaban. A
Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete az egykori
Orszagos Tisztiféorvosi Hivatal Ritka Beteg Kozpontjanak koordindldsdban feladatul
tlizte ki a négy hazai orvosi egyetem és azok teriiletén ellatasra keriil6 ritka korképek
¢s a ritka betegségben szenvedok és ellatasukban résztvevok orszagos feltérképezését
és rogzitését az Orphanet elnevezésli nemzetkodzi regiszterben. Az unids szinten
harmonizalt és egységes software altal tAmogatott adatbazis fontos alapjaul szolgalhat
a hazai ritka betegségben szenveddk diagnoézishoz, megfeleld terapiahoz jutisahoz,
tovabba segitheti a kutatasi, dontéshozoi, szakértdi folyamatokat. Az egységes eurdpai
informacioés platformhoz - az Orphanethez - val6 csatlakozas a ritka korképekben
szenvedOk szamara a legmagasabb szakmai szinvonalu egészségiigyi ellatas
elérhet6ségét biztositja, amely koncepcid a Semmelweis Egyetem Ritka Betegségek
Szakeért6éi Kozpontjanak misszidja.

Semmelweis Egyetem Ritka Betegségek Halozatanak tobb klinikaja és intézete is
kapcsolodott az Eurdpai Referencia Halozatokhoz (ERN). Jelenleg az Egyetem 6t
eurdpai szintl referenciahalozatba palyazott sikeresen a tagsagért. A Bor-, Nemikortani
¢és Béronkologiai Klinika Ritka Borbetegségek (ERN-Skin), a II. Sz. Belgyogyaszati
Klinika a Ritka Endokrinolégiai Betegségek (Endo-ERN), a Genomikai Medicina és
Ritka Betegségek Intézete a Ritka Neurologiai Betegségek (ERN-RND), a Genomikai
Medicina és Ritka Betegségek Intézete és a II. Sz. Gyermekgyogyaszati Klinika
kozosen a Neuromuscularis Betegségek (ERN EURO-NMD)), a Il. Sz Gyermekklinika
a Gyermekori Rakok (PaedCan) a Varosmajori Sziv- és Ergyogyaszati Klinika pedig a
TSbb Szervrendszeri Erbetegségek (VASCERN) haldzatanak a tagjai. A European
Commissioner for Health and Food Safety, Mr. Vytenis Andriukaitis 2018 majus elején
latogatast tett a Semmelweis Egyetemen az ERN miikodéssel kapcsolatos tapasztalatok
megbeszélésére.

A Semmelweis Egyetem azon kiviil, hogy aktivan részt vesz a ritka betegek szamara
orias lehetoségeket biztositd ERN—ekben, a Ritka Neurologiai betegségek teriiletén
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vallalta az EU betegkonzultacids platformjénak (Clinical Patient Management System
— CPMYS) oktatasat kozép és kelet Europaban.

A Semmelweis Egyetem Ritka Betegségek Szakértdi Kozpontjanak tagjai

Egyetemi klinikak Kiilsé intézetek

Aneszteziologiai és Intenziv Magyar Reformatus Egyhaz

Terapias Klinika Bethesda Gyermekkorhédza

Bor-, Nemikortani és Magyar Honvédség Egészségiigyi Kozpont
Béronkologiai Klinika Orszagos Porphyria K6zpont

I. sz. Belgyogyaszati Klinika Magyar Honvédség Egészségiigyi Kozpont
Trophoblaszt Centrum

I1. sz. Belgyogyaszati Klinika Szent Janos Korhaz és Eszak-budai Egyesitett
Korhazak
Gyermekgyo6gyaszati Rehabilitacios Osztaly

I11. Belgy6gyéaszati Klinika

Fiil - Orr - Gégészeti és Fej -
Nyaksebészeti Klinika

Genomikai Medicina és Ritka
Betegségek Intézete

l. sz. Gyermekgyogyaszati
Klinika

IL. sz. Gyermekgydgyaszati
Klinika

Orvosi Vegytani, Molekularis
Biologiai és Patobiokémiai
Intézet

Pulmonologiai Klinika

Radiolégiai és Onkoterapias
Klinika

Szemészeti Klinika

Sziilészeti és Nogyogyaszati
Klinika

(A szerz6k a Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek
Intézetének munkatarsai.)

SZEGEDI TUDOMANYEGYETEM

A Szegedi Tudomanyegyetem a pécsi és debreceni Tudomanyegyetemekkel

egyidében 2015 nyaran nyerte el a Ritka Betegség Kozpont kinevezését az Emberi
Erdforrasok Minisztériumatol annak érdekében, hogy rész vallaljon a ritka genetikai

88



korképek pathogenezisének megértésében valamint a diagnosztikai és terdpias
lehetdségek fejlesztésekben.

A ritka betegségekkel kapcsolatos legnagyobb kihivast a gyors diagnozis és a hatékony
terapia jelenti. A konzorcidlis partnerek betegellatd tevékenységiiket nemzetkozi
beagyazottsagban végzik, ez altal hozzajarulva az egyes centrumok becsatlakozasara
az Eurdpai Konzorcium altal most kiépités alatt 4116 European Reference Network
halézatrendszerébe. A Szegedi Tudomanyegyetem aktiv részt vallalt az Europai Unid
Ritka Betegségek Szakértéi Bizottsaga altal koordinalt Ritka Betegségek Nemzeti
Tervének megfogalmazasaban. Mindezek 1étrejottét az SZTE AOK Orvosi Genetikai
Intézet professzorasszonya Dr. Prof. Széll Marta neve fémjelzi.

Ha visszatekintiink a multba Magyarorszagon elszor 1968-ban a szegedi
Gyermekklinikan dr. Szabo Lajos kezdte el az ujsziilottkori PKU (fenilketonuria)
szlirdvizsgalatot, amely késébb szakmai alapjat jelentette a ma mar 26 ritka anyagcsere-
betegséget sziird szegedi Gyerekklinika részét képezd Ujsziilottkori sziirdcentrum
munkdjanak. A humangenetikaval foglalkoz6 szegedi intézmények diagnosztikai €s
tudomanyos profilja jelent6sen eltér egymastol igy jol lefedik a kiilonb6zo
szaktertiletek ritka betegségeinek csoportjait.

A Szegedi Tudomanyegyetem  Gyermekgyogyaszati Klinik4jan elsésorban a
molekularis genetikai diagnosztikai fejlesztések folynak, a legmodernebb 1j generacios
szekvenalasi technologiadk bevezetésével valamint ezen adatok  bioinformatikai
kiértékelésével és fejlesztésével annak érdekében, hogy a kiilonb6z6 legtobbszor mar
gyermekkorban is manifesztalodo ritka orokletes betegségek felismerésre keriiljenek
¢s a korai célzott rehabilitalas megkezd6édhessen. A gyermekkorban ritka genetikai
rendellenességgel diagnosztizaltak fejlesztésében is részt vallal a Klinika nevezetesen
a 2012-ben megalakult Magyar Ectodermalis Dysplaziasok Tarsasaga altal.

A szegedi Orvosi Genetikai Intézet Ritka betegségek laboratoriumaban a” Ritka
betegségek pathogenezisének kutatdsa, 0j diagnosztikai €s terapids eljarasokat
megalapozé fejlesztések “ cimli GINOP palyazat keretén beliil elsésorban ritka
monogénes betegségek (genodermatozisok) vizsgalata torténik. Eddig elvégzett
vizsgalatok kapcsan oculocutan albinizmus bizonyos a kaukazusi populacidoban
leggyakrabban el6fordulo tipusait kialakité gén mutaciok azonositasa, a peeling skin
szindroéma a Gorlin-Goltz szindroma illetve az autoszomalis recessziv congenitalis
ichtyosis 1-es tipus kialakulasaért felelés gének megismerése tortént. A laboratorium
els6sorban monogénes, Orokletes borgydgyaszati korképek dagnosztikaja folyik, de
emellett a nemszindrémas hallasvesztés genetikai hatterét, tovabba ritka szemészeti,
neurologiai és csontrendszeri betegségeket is kovet.

A 2017-ben induldo Europai Referenciai Kozpontok egyike a hidradenitis
suppurativaval és a kapcsolddd syndromakkal (PAPA, PAPASH, PASH, PASS,
SAPHOQ), illetve Bechet betegséggel, a Degos korral foglalkozik. Ehhez a munkahoz
kapcsolodott a szegedi Bérgyogyaszati és Allergologiai Klinika.
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A Neurolégiai Klinika kiemelt szakteriilete a ritka mozgaszavarok, a ritka
neurokognitiv zavarok és a periférias ideg- és izombetegségek. Konzorciumi keretek
kozott zajlik az ataxia regiszter 1étrehozésa, valamint a ritka monogénes Parkinson kor
kutatésa.

A 1L sz. Belgyégyaszati Klinika és Kardiologiai Kézpont a cardiomyopatidk és a
hirtelen szivhalalhoz vezetd ioncsatorna betegségek hatterében allo genetikai eltérések
vizsgalataban jatszik dontd szerepet.

A Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Koézpontkiilonb6z6 ritka betegségekkel foglalkozo
Intézeteit egy konzultativ, koordinald szerepet betdltd interdiszciplinalis féorum a
GENOTEAM koordinalja, amelynek tagjai az egyes Cérintett szervezeti egység
képvisel6i koziil keriilnek ki. Ennek a forumnak a feladata a genetikai betegségben
szenvedd paciensek diagnosztizalasat, kezelését és annak finanszirozasat a klinikai
kdézponton belill szervezni.

Minden Intézeti egység tevékenysége magaban foglalja a hallgatok és szakemberek
gradualis és postgradudlis képzését. A hazai (MTA Szegedi Biologiai Kézpont, KOKI,
PTE, DE, Semmelweis Egyetem) és nemzetk6zi kapcsolatokon keresztiil a tudomanyos
egylittmiikodések kezdeményezoi és résztvevoi.

Az SZTE jelentds szamu biobankot tart fenn, ebben a ritka betegségek csoportjaba
tartozo betegektdl gyljtott mintak egylittes szama meghaladja a tizezret.

2017 6ta az SZTE tobb Intézettel vesz részt az Eurdpai Referencia Kozpontok (ERN)
munkajaban, ezzel is tovabb szélesitve a hazai ritka betegséggel €16k diagnosztikai és
egyre tobb esetben terapias lehetdségeit.

PECSI TUDOMANYEGYETEM

A ritka betegek szervezett ellatasaban a Pécsi Tudomanyegyetem az egyik legrégebb
ota jelen 1évé intézmény. Nevezetesen az AOK Kari Tanicsa és a Szenatus
jovahagyasat kovetéen 2009. februar 27-én az Allami Népegészségiigyi és Tisztiorvosi
Szolgalat Orszagos Szakfeliigyeleti és Modszertani Kozpontja, valamint a Pécsi
Tudomanyegyetem Altalanos Orvostudomanyi Kar Orvosi Genetikai Intézete kozott
megallapodas sziiletett arrél, hogy az ANTSZ OSZMK altal miikodtetett Ritka
Betegségek Kozpontja a nem hatdsagi feladatok ellatasaban, elsdsorban kutatas soran
a Pécsi Tudomanyegyetemmel egyiittmiikodik. A Megallapodas céljanak és a
meghatéarozott kotelezettségek teljesitése érdekében az Egyetem létrehozta az AOK
Orvosi Genetikai Intézeten beliil a Ritka Betegségek Nemzeti Koordinalo
Kutatécsoportjat. Ezt kovetéen a PTE Klinikai Kozpontjaban megalakult a Ritka
Betegeket ellatd halozat, az Osszes betegellatd egység részvételével. Ebben az
idészakban — mindennapi gyakorlati tapasztalatik segitségével —az intézet munkatarsai
aktiv részt vallaltak az Eurdpai Uni6 Ritka Betegségek Szakért6i Bizottsaga altal
koordinalt Ritka Betegség Nemzeti Terv megfogalmazasaban. Ennek mintegy
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eredményeképpen, hosszas elokészité munka utan, 2015. nyaran az ~ Emberi
Eréforrasok minisztere a Semmelweis Egyetem, a Debreceni Egyetem és a Szegedi
Egyetem mellett a Pécsi Egyetemet is mint Ritka Betegség Szakértdi Kozpont
nevesitette. A kinevezést kdvetéen az addig is jol mitkodé halozat jelentds atalakitast
nem igényelt, a Klinikai K&zpont az Orvosi Genetikai Intézetet kérte fel a feladatok
koordinalasara és egy f6 orvos allast biztositott a munkahoz.

Amellett, hogy a ritka betegséggel él0k ellatasat egyetemi szinten koordinalja, az
intézet tevékenysége magaban foglalja a szakemberek gradualis és postgradudlis
oktatasat; a hazai ¢és nemzetkdzi kapcsolatokon keresztil tudomanyos
egyittmiikodések bonyolitdsa. Az intézetnek sajatos jelleget ad, hogy a genetikai
rendellenességek korai felismerése, diagnosztizalasa, ill. a rendellenességgel stjtottak
korai és célzott rehabilitalasa ugyanazon szervezeti egységben torténik.

Az intézet jelent6s
biobankot tart fenn,
ebben a ritka
betegségek csoportjaba
tartozo betegektol
gyljtott DNS mintak
szdma meghaladja a
tizezret. Az intézetben
aktiv tudomanyos
tevékenység zajlik,
hazai és nemzetkdzi
kollaboracidkkal és
kutatastamogatasokkal
rendelkeziink; az intézet
munkatarsainak
publikacids aktivitasa a
karon jelentés. A PhD
képzésiink az
egyetemen frissen
végzett orvosok és
biologusok mellett mas
intézetek munkatarsait
is készséggel fogadja
onallo felkésziiloként.
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hogy a PTE tobb e
intézettel veszt részt az Eurdpai Referencia Kézpontok (ERN) munkajaban, ezzel is
tovabb szélesitve a ritka betegséggel é16k diagnosztikai és egyre tobb esetben terapids

lehetdségei.
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ZAROGONDOLATOK

Becskehazi-Tar Judit, Pokk Brigitta

A RIROSZ tagszervezeteinek, és Szakértéi Kozpontjainak bemutatkozasat egyik
betegtarsunk sajat torténetével zarjuk. Ezeknek a torténeteknek nagy szerepe van mind
abban, hogy erdt merithetnek beldle a betegtarsak, mind abban, hogy tampontot
adhatnak a ritkak gyodgyitoinak és gondozoinak a diagnézishoz és a megfeleld
terapidhoz vezetd utak megtalalasaban. Koszonjiik Pokk Brigittanak a torténetet!

., Ez mind kiilsdsként, mind érintettként elég sziirrealis. Marmint... gondoljunk csak
bele! Egy kiilsd szemlélé szamara ez elrettents, sokkolo és minden egyéb negativum
lehet. No, persze ez nekiink, érintetteknek sem egy leanydlom. De Mi, pillangok, és a
hozzank tartozok, mondhatom, hogy ezzel egyiitt noviink fel és tanuljuk is meg, hogy
milyen mikor a fejiink lagyanak bizony hamarabb kell bendnie.

En, Dystrophicasként (Epidermolysis Bullosa Dystrophica), a legsilyosabbként is
kiilonbézom a tobbi DEB-estol. Mivel sulyossagi fokokon beliil sincs két egyforma
beteg és életvitel. Annyit biztosan mondhatok, hogy beléem nem neveltek betegség
tudatot. Nem voltam kalitkdba zarva, és nem iiltem egyhelyben, mint egy porcelanbaba,
amit mindentdl ovni kell, nehogy véletleniil is eltorjék. Volt igazi gyerekkorom,
bringdztam, szaladgaltam, s bar sokszor estem el és jott utana egy hosszabb sziinet, a
felndtt tenyérnyi nagysagu seb miatt, utana ujra kezdtem.

Mikor megsziilettem a sziileimnek semmiféle hasznalati utasitdsa nem volt, sem
hozzam, sem az EB-hez. Koriilbeliil mindent, sajat kutf6bol kellett ki- és
megtapasztalniuk azzal kapcsolatban, hogy mit szabad és mit nem. Mi jo és mi nem.
Természetesen a féltés, meg a vigyazzak magamra mindig jelen volt, s én mintha
osztonbol is tudtam volna, hogy batran csinalhatom azt, amit a tobbi gyerek, csak egy
fokkal ovatosabban.

Aztan az évek mulasaval, ahogy felndttem és értem — agyban is —, ugy valtozott velem
egyiitt az EB. Sosem fiiggtem igazan gyogyszerektol, vagy kotésektél. Utobbiakat
szivbél utalom, és csak akkor folyamodunk a hasznalatukhoz, ha nagyon muszdj, és a
komfortérzetem megkivanja. Tobbszor viszket a borém, mint faj, ami tulajdonképpen
még a jobbik eset — éljen az onuralom! Természetesen az akaratomon kiviil torténd bor
levaldst és holyag képzodést méltosaggal viselem, de roppant mod frusztral. Nagyjabol
kitapasztaltam mar, hogy mit bir a testem és a szervezetem, de, hogy minél normalisabb
— ,, egészségesebb” — életet élhessek, idonként probalom feszegetni a hataraimat.

Nem olyan régen egy fesztivalt is bevallaltam, s bar ezt nagyon nem ugy kell elképzelni,
mint ha valaki normalisan fesztivalozik, mert csak masfel oranyi volt a dolog, de
minden volt ott, ami alapvetéen egy EB-s szamara veszélyforrds: tomeg, egyenetlen

92



talaj, és nemi nydr, de ez utobbival nagy szerencsém volt, és nem artott meg a hoség!
En mégis belevagtam... ahogy abba is, hogy két évig masszivan ingdzzak Pestre
tanulni, és kitérhessek a magantanulo statuszbol, amibe alapvetéen az EB miatt
keriiltem. Es megcsindltam. Mert akartam.

Nyilvan elcsépelten hangzik, de az akarat csodakra képes. A sajatunké és a
kérnyezetiinké is. EB-s betegként szinte az élet minden teriiletén segitségre szorulunk,
és segitoink, és a sajat kitartasunk alapja az akarat.

Akarni kell minden reggel felkelni. Akarni kell atvészelni a kotések cseréjének
mechanizmusait. Akarni kell mozogni, ahogy csak tudunk. Akarni kell megélni mindent,
amit csak lehetdségiink adodik, és ugy, ahogyan azt meg tudjuk valositani. Akarni kell
kihozni minden napunkbol a maximumot, amennyire csak telik toliink... Akarni kell az
életet.

’

En egészen biztosan akarom. Pillangdként is.’
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FONTOS LINKEK GYUJTEMENYE

Szocialis és Gyermekvédelmi
Foigazgatdsag

www.szgyf.gov.hu

SZOCOKOS oldal

www.tamogatoweb.hu

Szocialis Agazati Portal

szocialisportal.hu

Szocialis Intézménykeresd - SZAP

szocialisportal.hu/intezmenykereso

Infobazis — a Kézenfogva Alapitvany
és partnerei (koztiik sok ,,ritka
szervezet”) informacios adatbazisa

http://info.kezenfogva.hu/

Egységes Fogyatékossagiigyi
Informacios Portal

http://www.efiportal.hu/

Integralt Jogvédelmi Szolgalat

http://www.ijsz.hu

A csaladok informacios honlapja

http://csalad.hu/

EMMI-Szocialis ligyekért és
Tarsadalmi felzarkozasért Felelos
Allamtitkarsag

http://www.kormany.hu/hu/emberi-
eroforrasok-miniszteriuma/szocialis-
ugyekert-es-tarsadalmi-felzarkozasert-
felelos-allamtitkarsag

EMMI Ugyfélszolgalat | Szociélis

emmiugyfelszolgalat.gov.hu/szocialis

EMMI Ugyfélszolgalat | Szocialis
raszorultsag esetén jaro ellatasok

emmiugyfelszolgalat.gov.hu/szocialis/szoci
alis-raszorultsag

Tajékoztatd szocialis ellatasokrol

http://femmiugyfelszolgalat.gov.hu/szocialis
-raszorultsag/szocialis-
ellatasokrol/hszocfuzet2018

Megvaltozott munkaképességii
személyek ellatasai

http://femmiugyfelszolgalat.gov.hu/szocialis
/megvaltozott

Szocialis Tablazat

http://femmiugyfelszolgalat.gov.hu/szocialis
/szocialis-raszorultsag/szocialis-tablazat-
2014

Kiemelt apolasi dij igénylése

http://femmiugyfelszolgalat.gov.hu/aktualita
sok/kiemelt-apolasi-dijak-igenylese

Gyermekek utén jaro ellatasok

http://femmiugyfelszolgalat.gov.hu/csalad-
ifjusagugy/gyermekek-utan-jaro-ellatasok

Tajékoztatd az 6rokbefogadas
feltételeirdl

http://femmiugyfelszolgalat.gov.hu/orokbef
ogadas/orokbefogadas

Informaciok id6seknek

http://emmiugyfelszolgalat.gov.hu/csalad-
ifjusaqugy/plusz-informaciok

EMMI Ugyfélszolgalat-
Nyugdijellatasok

http://emmiugyfelszolgalat.gov.hu/csalad-
ifjusagugy/nyuqgdijellatasok

Tajekoztatod a fogyatékossaghoz €s
egészségkarosodashoz kotédo
ellatasokrol és szolgaltatasokrol 2018

http://csaladitudakozo.kormany.hu/downloa
d/4/25/12000/honlfoqyf%C3%BCzet%202
018.doc
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