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Szerkesztoi kommentar

A ritka anyagcsere-betegségek korabban a gyermek-
gyoégyaszati curriculumhoz kapcsolddtak szorosan, nap-
jainkban azonban a helyzet jelentGsen megvaltozott.
A kiterjesztett Gjsziilottkori tomegsziirés bevezetésének
és az idejekoran kezdett terapidknak koszonhet6en ma
mar szamos, ritka anyagcsere-betegségben szenvedd pa-
ciens éri el a felnéttkort; tovabbi gondozasuk, tarsbeteg-
ségeik gydgyitisa a felnSttekkel foglalkozé egészségiigyi
ellatok feladatava vilt.

A ritka anyagcsere-betegségekkel foglalkoz6 temati-
kus lapszam célkitlizése a jelen orvosainak figyelmét fel-
hivni arra a tényre, hogy velesziiletett anyagcsere-beteg-
séggel bird beteg egyre gyakrabban jelenhet meg a
felndtt egészségligyi ellatis keretén beldl is. A témaval
kapcsolatban kollégaimmal dsszesen 6t 6sszefoglald koz-
leményt, két eredeti kozleményt és két esetbemutatast
készitettiink. Az Orvosi Hetilap terjedelmi korlatai miatt
a jelen tematikus lapszdm a hirom o6sszefoglalé mellett
egy eredeti kozleményt és a két esetismertetést tartal-
maz. Az ezt kovetSen megjelend 48. heti lapszamba ke-
rilt at két osszefoglald és egy eredeti kozlemény.

A ritka betegségek kiilon kiemelt figyelmet kapnak az
Eurodpai Unién beliil is, tobbek kozott errdl szamol be
Poginy Gabor dr., a RIROSZ elndke. Hazankban meg-
alakultak a Ritka Betegségek Szakért6i Kozpontok, ame-
lyek egy része sikeresen csatlakozott az eurdpai referen-
ciahalézatokhoz. Ezen 1) szervez6dések el6segithetik a
ritka betegséggel kiizd6k ellatasanak javitasat hazankban,
illetve Eurépan beliil is.

Az egyik leggyakoribb, sztirt, velesziiletett anyagcse-
re-betegség a phenylketonuria (PKU). Mara felnétt tobb
olyan PKU-s genericié, amely sziiletésétdl fogva specid-
lis dietoterdpidban részesil. Sumanszki Csaba dr. és mtsai
az élethosszig tarto specidlis terapia elényeirdl, hitranya-
ir6l, 4j terapias lehetségeirdl, illetve a nemrég megje-
lent amerikai és eurdpai ajanlasokrol irtak 6sszefoglalét.

A galaktézanyagcesere-rendellenességgel bird pacien-
seknek a stlyos szov6dmények elkeriilése érdekében
élethosszig tartd, szigort galaktdzszegény diétat kell tar-
taniuk. A Semmelweis Egyetem 1. Gyermekklinikdjinak
vezetd dietetikusa, Kiss Evika és mtsai a dietoterdpia rész-
leteirdl irtak osszefoglal6é kozleményt.

A tematikus lapszam eredeti kozleményében Barta
Andrds orvostanhallgato és mtsai elséként Osszegezték
magyar, felnétt PKU-s betegek csontstiriség-adatait.

Végiil két esetbemutatdssal szeretnénk felhivni az or-
voskollégik figyelmét arra, hogy velesziiletett, ritka be-
tegség felnGttkorban is diagnosztizalhatd. Sebdk doktornd
és mesai egy visszatér§ rhabdomyolysis hatterét deritették
tel sikeresen.

Bir nem anyagcsere-, de szintén ritka, velesziiletett
betegség a Williams-szindréma, amelyet egy felhasi pa-
naszok miatt belgyogyaszati osztilyra beutalt 47 éves
értelmi fogyatékos asszonyndl sikeriilt igazolni (Miklos
Gydrgyi és misai).

Az Orvosi Hetilap kovetkez6 szamaban folytatédnak a
ritka anyagcsere-betegségekkel kapcsolatos kozlemé-
nyek. A jov6 heti szimban olvashatnak a PKU-hoz kot-
het6, de valdjiban egy kofaktor, a tetrahidrobiopterin
(BH,) hidnyinak kovetkezményérdl, az tugynevezett
watipusos PKU”-rél. Az e kérban szenvedd betegek ha-
zai adatait feldolgozé attekintd kozleményt a Semmel-
weis Egyetem I. Gyermekklinikdjinak szakért6je, Bokay
Jdnos dr. jegyzi.

Hazankban a kiterjesztett wjsziilottkori tomegsziirés
2007 ota 26 betegséget vizsgal. A vizsgalatokat két koz-
pontban végzik: a Semmelweis Egyetem 1. Gyermekkli-
nikdjan, valamint a Szegedi Tudomanyegyetem, Szent-
Gyorgyi Albert Klinikai Koézpont, Gyermekgyogyaszati
Klinika és Gyermek-egészségiigyi Kozpontban. Ezek a
komplex laboratériumi vizsgalatok nemcsak az Gjsziilott-
kori tomegsziirésben segithetnek, hanem minden olyan
esetben, amikor ismeretlen eredetd tiinetek, panaszok
mogott felmeriil a klinikusban a ritka anyagcsere-beteg-
ség gyantja. A Szatmari doktornd és misai dltal jegyzett
kozlemény diagnosztikai segédletként is felhasznalhato
ilyen jelleg megbetegedés kivizsgilasinak megterve-
zésében.

Papp doktor és mtsai az Gjsziilottkori tomegsziirés so-
ran észlelt eltérések alapjan tobb esetben anyai B ,-vita-
min-hidnyt tudtak igazolni, errél szimol be a kovetkez§
lapszam eredeti kozleménye.

Remélem, hogy a tematikus lapszam és a kovetkezd
héten megjelend kozlemények elnyerik a kedves Olvasék
tetszését! A kozlemények szerz6i mind nyitottak arra,
hogy felvegyék a kapcsolatot a kollégikkal, amennyiben
gondozott, kezelt betegeik kozott felmeriil ritka anyag-
csere-betegség gyandja.
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