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A sarlósejtes anaemia homozigóta formában súlyos betegség, amely az élettartamot az afroamerikai populációban 
évtizedekkel ezelőtt még jelentősen megrövidítette. Ez a haemoglobinopathia jár az ismert hematológiai eltérések 
közül a legtöbb, vascularis talajon kialakuló idegrendszeri, cardiovascularis, pulmonalis, renalis, infektív és mozgás­
szervi szövődménnyel, ezért összehangolt és integrált szoros együttműködést kíván a hematológus, a belgyógyász,  
a kardiológus, az ideggyógyász, a szemész, a szülész és a gyermekgyógyász részéről. A multidiszciplináris megköze­
lítés és a génmódosító kezelések az utóbbi időben javították a túlélést és az életminőséget. Afrika és az Amerikai 
Egyesült Államok mellett számos eltérő fejlettségű országban is sok, sarlósejtes anaemiában szenvedő beteggel lehet 
találkozni. A hazánkban tanuló vagy munkát vállaló személyek között is találkozhatunk a betegséggel, ezért indokolt 
a legújabb eredmények áttekintése.
Orv Hetil. 2025; 166(39): 1531–1537.
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Sickle cell disease, 2025
Sickle cell disease homozygotes are the most exposed to mainly vaso-occlusive, infective hazards and complications, 
compared to other hemoglobinopathies. The expected lifespan is about 20 years shorter in sickle cell disease affected 
Afro-Americans comparing to others of the same population but not affected by the disease. The well-known hema­
tological manifestations are early cerebrovascular and cardiovascular events, vaso-occlusive crises, hypo-asplenia, mul­
tiple infections, miscarriage, etc. The medical care is extremely complex, needs multidisciplinary approach therefore 
expertized centers are needed. The highest incidence of the disease in Sub-Saharan Africa and in the USA, but it 
might appear in any other countries. A comprehensive care including recent innovative therapies (e.g. gene modifica­
tion) have promising results to prolong survival and better life quality.
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Rövidítések 
COVID–19 = (coronavirus disease 2019) koronavírus-beteg­
ség 2019; CRISPR = (clustered regularly interspaced short pa­
lindromic repeats) halmozottan előforduló, szabályos közökkel 
elválasztott palindromikus ismétlődések; DNS = dezoxiribo­
nukleinsav; EBV = Epstein–Barr-vírus; EMA = (European Me­
dicines Agency) Európai Gyógyszerügynökség; FDA = (U.S. 
Food and Drug Administration) az Amerikai Egyesült Államok 
Élelmiszer-biztonsági és Gyógyszerészeti Hivatala; MCV = 
(mean corpuscular volume of red blood cells) átlagos vörösvér­
sejt-térfogat; MR = mágneses rezonancia; NSAID = (non-ste­
roidal anti-inflammatory drug) nemszteroid gyulladáscsökken­
tő gyógyszer; RSV = (respiratory syncytial virus) légúti 
óriássejtes vírus 

A sarlósejtes anaemia a haemoglobinopathiák közül a 
legtöbb szövődménnyel (érelzáródás, stroke, infekciók, 
fejlődési zavarok, vakság stb.) járó betegség. A betegség 
hazai szakirodalma figyelemre méltó, de az utóbbi idő­
ben nem jelent meg a legújabb eredményeket is áttekin­
tő munka [1–4]. A sarlósejtes anaemia még 15 éve kb. 
20 évvel rövidítette meg az afroamerikai betegek életét. 
Az elmúlt 20–25 évben jelentősen javult az ellátás, és az 
új terápiás lehetőségek javították a túlélést és az életmi­
nőséget [5–7]. Az új terápiás lehetőségek áttekintése 
azért is indokoltnak látszik, mert sarlósejtes anaemiával a 
hazánkban tanuló vagy munkát vállaló afroamerikai sze­
mélyek között is találkozhatunk.
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Genetikai háttér 

A betegségért felelős mutáció a 11-es kromoszómán ta­
lálható, sok altípussal. Az altípusok megoszlása földrajzi­
lag is különböző lehet, de a klinikai lefolyást tekintve 
nagy különbség ezek között nincs [8–11]. A béta-globin 
gén hordozza a sarlósejtes anaemia mutációt úgy, hogy 
ha mindkét allél mutált, kombinálódhat béta-thalassae­
miával vagy béta-thalassaemia-variánssal is, de klinikai 
szempontból ebben az esetben is a sarlósejtes anaemia a 
domináns. A kombinált csoportban is indokolt tervezett 
terhesség előtt genetikai vizsgálatot végezni. 

A sarlósejtes anaemia esetében az oxigénszállító hae­
moglobin funkciója romlik, ráadásul a genetikai eltérés 
miatt könnyen deformálódnak (sarlószerű alakot vesz­
nek fel) a vörösvérsejtek, amelyek nem elég rugalmasak, 
hogy a kisereken és kapillárisokon átjussanak, ezért érel­
záródást okozhatnak. Ez a számos szervi manifesztáció­
nak az oka [8–10, 12].

A sarlósejtes anaemiáért felelős béta-globin gén pont­
mutációja homozigóta formában anaemiát eredményez, 
kombinálódhat béta-thalassaemiával, de közös jellemző­
jük, hogy a sarlósejtes anaemia a domináns, meghatáro­
zó a klinikai tünetek és a vasoocclusiv krízis szempontjá­
ból is. Ennek következtében a beteg várható élettartama 
körülbelül 20 évvel megrövidül [10–14].

A sarlósejtes anaemia trait tulajdonképpen heterozi­
góta állapotot jelent, amely általában nem okoz tünete­
ket, esetleg enyhe haemolysis fordulhat elő. Előnyös, ha 
a családalapításkor a partner nem heterozigóta [7, 12].

Epidemiológiai adatok 

A betegek jó része a Szahara alatti afrikai régióban él, 
elsősorban Nigériában, Kongóban és Ugandában. Friss 
adatok szerint a sarlósejtes anaemia Indiában is gyakori, 
a lakosság 2–10%-a homozigóta a sarlósejtes anaemiára a 
hordozó (trait) állapot előfordulása pedig a népesség 
20–30%-át is elérheti és köztük sem ritka a vascularis krí­
zisek száma [13–15]. Valamennyi korosztályt tekintve a 
szubszaharai területen 2000-ig 5,68 millió sarlósejtes 
anaemiás beteget ismertek fel, ez a szám azóta mintegy 
70%-kal nőtt, vélhetően a javuló diagnosztikának kö­
szönhetően [11]. 

Az Amerikai Egyesült Államokban a sarlósejtes anae­
miás betegek 90%-a afroamerikai, 10%-a pedig latin-
amerikai származású. A kórkép jelentőségét jelzi, hogy a 
mintegy 7,7 millió érintett esetén a 304 ezer haláleset 
az alapbetegségükkel függött össze [12]. Gyakori Dél-
Amerikában, például Brazíliában is. A Karib-tengeri or­
szágokban a betegség a lakosság 4–10%-ában fordul elő. 
A hozzánk sokkal közelebbi Görögországban, a gyakori­
ság 1,5–7,5%, ami hasonló nagyságrendű. Egyre inkább 
érintett a Közel-Kelet is, a földrajzi megoszlás 0,2 és 27% 
között mozog [14, 15].

Diagnosztika 

A diagnózis felállítható fehérjeanalízis-alapú, többféle 
technikájú elektroforézissel, illetve innovatívabb mód­
szerekkel. Az érzékenyebb módszerek az újszülöttekben 
is jelezhetik az eltérést (talpból vett 1 csepp vér, papír­
kromatográfia, az USA-ban sok helyen kötelező), de a 6. 
hónapban már bármelyik módszer egyértelműen jelzi a 
pozitivitást. Megerősítő DNS-vizsgálat szükséges [16]. 
A diagnosztika is jelzi a sarlósejtes anaemiás csoport fi­
nom heterogenitását. A ’compound’ heterozigóta álla­
pot a homozigóta sarlósejtes anaemiához hasonló klini­
kai tüneteket okoz [9, 16, 17].

A módszeres kezelésekről új irányelvek, innovatív keze­
lési módok jelentek meg, melyek előzetes benyomások 
szerint javítják a szomorú mortalitási adatokat [6, 9, 11, 
13, 15].

Tünetek és ellátásuk

Hematológiai tünetek

A haemolysis az elégtelen erythropoesisre utal, bár több­
nyire kompenzált. Az átlagos vörösvérsejt-térfogat 
(MCV) legtöbbször normális, de kissé magasabb MCV 
értékek is előfordulhatnak, és Howell–Jolly testek (ba­
sophil magmaradványok) is megjelenhetnek. Az átlagos 
haemoglobin 70–100 g/L, hematokrit 20–30%. A fetalis 
haemoglobin (HbF) kompenzáló módon kicsit emel­
kedhet [1, 2, 9]. Annak ellenére, hogy a haemolysis álta­
lában nem súlyos, a nagyon rövid vörösvérsejt-élettartam 
(kb. 20 nap) miatt mégis kialakulhatnak ún. hyperhae­
molyticus krízisek. Ezek kapcsolódhatnak a lép érkároso­
dásával járó akut eseményhez vagy például lázas állapot­
tal járó akut csontvelőaplasiás krízishez [5, 18,19].  

Az aplasiás krízisben a súlyos állapot mellett már pan­
cytopenia és közel nulla reticulocyta- és fehérvérsejtszám 
észlelhető. Ez az állapot hasonlít (nagyobb pancytopeniá­
val) az ún. pure red cell aplasiához. Az állapotot és infek­
ciót kiválthatja például parvovírus-B19, ENV infekció, 
transzfúziók, illetve akut lépnekrózis. Indiában különö­
sen gyakori a lépsequestratio (3 éves korban 30%) [20–
24]. A terápia a gyors transzfúzió, mielőtt a betegek meg­
halnak. A későbbiekben autotranszfúzióra, splenectomiá­
ra is fel kell készülni [22–24]. Hyperhaemolyticus krízis­
ben (a haemolysis hirtelen nagymértékűvé válik és annak 
ellenére anaemizálódás jelentkezik, hogy jó a retikulocy­
taszám) a vascularis esemény miatt adott transzfúzió is 
előmozdíthatja és a késleltetett haemolyticus válasszal ki­
válthatja a komplement- és makrofágaktivációt. Előidéz­
hetik bizonyos fertőzések, gyógyszerek főleg akkor, ha a 
betegséghez glükóz-6-foszfát-dehidrogenáz (G6PD) de­
ficientia és/vagy súlyos aplasticus anaemia társul. Az álla­
pot azonnali beavatkozást igényel [5, 7, 18, 20]. A halá­
lozás 10–15%, és a betegek egy része már a transzfúzió 
előtt meghal. 
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Szomatikus fejlődés és kognitív funkciók 

A sarlósejtes anaemiában szenvedő gyermekek számotte­
vően alacsonyabbak és kisebb súlyúak azonos korú gyer­
mektársaiknál. A menarche később jelenik meg, és a pu­
bertáskori növekedési hullám is elmaradhat. A kognitív 
funkciózavar legfőbb oka a már gyermekkorban is inten­
zíven jelentkező érelzáródás, stroke [6, 25, 26].

Hypertonia, vesék

Mérsékelt hypertoniát leírnak, ez nem arányos a beteg­
ség súlyosságával, de ha 2-es típusú diabetes mellitus is 
előfordul, az mintegy 9%-ban nephropathiával jár. A 
rhabdomyolysis (vascularis okból), amely a sarlósjtes 
anaemia bármely formájában előfordulhat, gyakoribb és 
ronthatja a vesefunkciókat. A veseérintettség első jelei a 
hyposthenuria, krónikus vagy végstádiumú vesebetegség 
is kialakulhat. Gyakori a proteinura és a medullaris carci­
noma is, valamint a vese ereinek az elzáródása [27–30]. 

Általános vasoocclusiv események

Az akut fájdalmas vasoocclusiv események már a hathó­
napos életkortól bekövetkezhetnek [5, 7, 19]. Évi 10–12 
alkalommal is előfordulhatnak, bár ritkábban, csak évi 
egy-kétszer. L-glutamin, megfelelő oxigén- és folyadék­
pótlás csökkentheti a fájdalmas időszakok számát [31].  
A fájdalomcsillapítás lehetőleg ne nem-steroid gyulladás­
gátló (NSAID) legyen, vagy, ha elkerülhetetlen, akkor 
ibuprofén. Ópiátok jönnek inkább szóba, de alkalmazá­
suk előtt részletes kivizsgálás szükséges. A fájdalmas ro­
hamok igen súlyosak lehetnek és akár havonta, hetente 
ismétlődhetnek [5, 7, 21, 30].

Vénás thromboembolia, priapismus, lépnekrózis

A sarlósejtes anaemia thrombosisra hajlamosító állapot, 
aminek a betegségtől függetlenül is több oka lehet, pél­
dául vénakanülálás, immobilitás, fertőzés, egyidejű ter­
hesség és sebészi beavatkozások [28, 32]. Érdemben 
valamennyi hospitalizált esetben (várandósság esetén is) 
indokolt az antikoaguláns profilaxis. Sőt, sarlósejtes 
anaemiás betegben, akut mellkasi szindróma esetén in 
situ pulmonalis thrombosissal is számolni kell, tehát 
nemcsak emboliával. Az alvadásgátlás természetesen 
ezekben az esetekben is indokolt [21, 30]. Vannak aján­
lások arra is, hogy a betegek kapjanak antikoaguláns vé­
delmet a transzfúziók alkalmával is [32]. Spanyol és me­
diterrán területeken egyre több eset kerül leírásra, de ez 
lehet, hogy csak a jobb és koraibb diagnózis miatt van 
[7]. A priapismus is thromboticus hátterű, és 48 órán 
belül sürgősségi ellátást igényel. Az antikoagulálás és 
hidroxiurea az ajánlás [32, 33].

A lép vascularis occlusiói hamar, már gyermekkorban 
megjelenhetnek. Kezdetben a lép kicsit nagyobb, de mé­

rete egyre csökken, hyposplenia alakul ki, majd eltűnik, 
autogén splenectomia következik be. Ha sok vascularis 
tünet, ill. haemolysis van, akkor jobb a már érintett lépet 
eltávolítani. Fontos, hogy már a hyposplenia idején, de 
különösen az autogén splenectomia vagy a tényleges 
splenectomia után minden évben beadják a szükséges vé­
dőoltásokat [34–36]. 

A lép megítélése sarlósejtes anaemiában összetett.  
A hirtelen fájdalmasan megnőtt lép hyperhaemolyticus 
krízist vagy vasoocclusiv jelenséget jelezhet. A vascularis, 
cardialis, neurológiai tüneteken javít a hyposplenia teljes­
sé tétele vagy a splenectomia. Az infekció veszélye nagy, 
különösen gyermekkorban, de az előnyök és hátrányok 
mérlegelése mellett történhet korai splenectomia, egyedi 
megítélés alapján [35, 36].

Idegrendszeri tünetek, stroke és „néma” esetek 

Eleve gyakoribb a fejfájás, ezt nagyon komolyan kell ven­
ni, mert nagyobb vascularis eseményt is előjelezhet [37, 
38], amelyek lehetnek agyi keringészavarok, s ha nem 
megfelelő(en) gyors az ellátás, a sarlósejtes anaemiás be­
tegek 11%-ában 20 éves koruk előtt is stroke-ot jelent, 
ami később akár egynegyedüket is érintheti [39]. Az első 
események már 6 hónapos korban is megjelenhetnek.  
Az ischaemiás stroke gyakoribb gyermekkorban, mint a 
vérzéses. Serdülőkben és felnőttkorban a vérzéses stroke 
többször lép fel, gyakori a tünetmentes cerebralis infark­
tus, 30 éves korra már 50%-ban kimutathatók. Nagyon 
fontos, hogy MR-vizsgálatok történjenek fél–egy évente, 
rendszeres carotis-Doppler-vizsgálattal és más képalko­
tókkal együtt. Segíthet a hidroxiureára való áttérés neu­
rológiai tünetek esetén, illetve a transzfúziók alkalmazása 
és a vascularis protektív szerek szedése. Amikor lehetsé­
ges, a csontvelő-átültetés, illetve innovatív terápiás mód­
szerek alkalmazása feltétlenül indokolt, de akár sejtterá­
pia, csontvelő-transzplantáció is számításba jöhet. A 
szellemi lemaradás is jelentős lehet, illetve előfordulhat­
nak epilepsziás tünetek is, valamint dementia és az úgy­
nevezett posterior reverzibilis encephalopathia, amely 
zavartság, fejfájás, látászavar és epilepszia társulásában 
nyilvánul meg [38, 39].

Gyermekkorban a szisztémás transzfúziós kezelés ja­
vítja a carotis-Doppler-áramlási viszonyokat. A hidroxiu­
rea stroke előfordulásának kockázatát csökkenti, a vascu­
laris krízis kezelésekor nem transzformálódik a sarlósejtes 
anaemia akut leukaemiává [5, 19, 20, 40]. A kedvező 
hatást magyarázza, hogy reaktiválja a haemoglobin-F-
képzést, ezenkívül csökkenti az adhéziós molekulákat az 
endothelsejteken, és nitrát-, nitrit-oxid-felszabadulást is 
okoz. Gyermekkorban még ajánlott 5 éves korig az orális 
penicillinprofilaxis, amely nemcsak a fertőzések, hanem 
a  neurológiai események előfordulását is csökkenti [5, 
40, 41].
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Akut mellkasi szindróma

Per definitionem hirtelen és súlyos állapotromlás, láz és 
tüdőinfiltrátum megjelenését jelenti, jelentős mortalitás­
sal. Összetett kórkép. Gyermekkorban dominánsan in­
kább konfluáló bronchiolitis, felnőttkorban lehet zsírem­
bolia is, gyakran fatális kimenetellel. Az akut mellkasi 
szindróma minden életkorban kórházi ellátást kíván, a 
zsírembolia intenzív osztályos ellátást is [5, 37, 42–44]. 
Az esetek közel felében a közvetlen kiváltó ok nem pon­
tosan azonosítható, esetenként azonban a fájdalom miatt 
visszafogott légzés, asthma, posztoperatív állapotok, bi­
zonyos fertőzések (például mycoplasma, parvovírus-
B19, EBV stb.) kiváltó tényezőként szerepelhetnek. 
Gyakoribb a téli hónapokban és a dohányosokban, lég­
szennyezett környezetben. Sarlósejtes anaemiás homozi­
góták esetében akut mellkasi szindróma előfordulása 
50–70%-ban várható.

A gyermekkori esetek elsődleges kezelése az antibioti­
kum, például 3. generációs cefalosporin, és az erőteljes 
fájdalomcsillapítás. A felnőttkori esetekben intenzívebb 
monitorozás, antibiotikum, erőteljes fájdalomcsillapítás 
mellett szisztémás oxigén és transzfúziók alkalmazása 
szükséges, amíg a haemoglobin el nem éri a 100 g/l ér­
téket. Fontos, hogy a téli hónapokban legyen hatásos az 
antibiotikumprofilaxis, szükség esetén gyakoribb a 
transzfúzió és a hidroxiurea alkalmazása [30].

Mozgásszervi érintettség 

Ez is csaknem mindig vascularis krízis ízületi következ­
ménye, akár multiplex formában.  Az új esetek kórházi 
ellátást igényelnek. A rohamok ismétlődve krónikus ká­
rosodást váltanak ki, amelyek a kezek, lábak, ujjak kisízü­
leti korlátozott funkcióját eredményezik. Jellemző, hogy 
mind az akut, mind a krónikus esetekben a kezek és a 
lábak megduzzadhatnak, és viszonylag hamar fekélyek 
alakulhatnak ki. Súlyosabb esetben steril vascularis csont­
elhalások léphetnek fel, például a combcsontban. 
D-vitamin anyagcserezavar általában gyakoribb a hae­
moglobinopathiákban [30, 45–49].

Fertőzéshajlam 

A legkomolyabb ok a lépinfarktus, hyposplenia, autogen 
splenectomia. Ez már gyermekkorban elkezdődik, ezért 
indokolt a gyermekkori penicillinprofilaxis, a későbbi 
vakcinációk, a lépműtét előtti profilaxis. Bővült a 
COVID–19, RSV, EBV profilaxissal is [5, 50–55]. Ezért 
minden lázas (>39 fok) sarlósejtes anaemiás beteg kórhá­
zi ellátásban, széles spektrumú antibiotikum-profilaxis­
ban kell, hogy részesüljön, ami természetesen később a 
mikróba azonosítása után célzottá válik [6, 55]. Neutro­
penia esetén kolónia-stimuláció ritkán, de csak nagyon 
kis adagban jön szóba. Indokolt az immunglobulin pót­
lás is, ha a láz 2 nap alatt nem javul. A sarlósejtes anaemi­
ás betegekben a COVID–19 és a malária mortalitása is 

nagyobb [6, 52]. Figyelemreméltó adat az is, hogy Indi­
ában hepatitis C-vírusfertőzöttségük eléri a 14%-ot [30, 
56]. 

Terhesség, serdülés 

Profilaktikus antikoaguláns indokolt lehet (mint például 
bizonyos thrombophiliák esetében a várandósság teljes 
időtartamában). Bizonyos fertőzésprofilaxisra is szükség 
lehet, például a parvovírus-B19 károsíthatja a magzati 
szívizmot [21, 35, 36]. A magzat általában lemarad a 
növekedésében, születési súlya kicsi, az újszülöttkori ha­
lálozás pedig az átlagosnál nagyobb arányú. Az újszü­
löttkori szűrés módja az újszülött sarkából vett apró szú­
rásból származó véres papírcsík elektroforézise. Ez azért 
fontos, mert az újszülöttek tünetmentesek, de fél év után 
már súlyos idegrendszeri tüneteik lehetnek, és a megelő­
ző beavatkozásokat fél–egy éves kortól már részben el 
kell kezdeni. Az 5 éves korig terjedő halálozási adatok 
ezzel a módszerrel 25%-kal csökkenthetők [30]. 

A serdülés és a testmagasság növekedése késhet, 
ugyanígy nem mindig következik be a pubertáskori nö­
vekedési kiugrás. A menarche ideje is pár évvel későbbre 
szokott tolódni [6, 11, 13, 15, 25].

Szívérintettség 

Akut myocardialis infarktus akár koszorúér-betegség nél­
kül is kialakulhat, de a coronaria elzáródása miatt is, és 
ezért nem is olyan könnyű diagnosztizálni. Az MR-vizs­
gálat segíthet. Egy boncolási sorozatban 72 betegből 
7-nek volt myocardialis infarktusa ép koszorúerekkel.  
A ritmuszavar, a QT-megnyúlás, a kamrai tachycardia, az 
elsőfokú atrioventricularis blokk egyaránt gyakoribb 
[46–49]. Cardiomyopathia és szívelégtelenség többször 
fordul elő különösen a bal szívfél terhelésekor, a hae­
mosiderosis és a vascularis események miatti pulmonalis 
hypertoniánál, illetve a kettő kombinációjaként. Gyako­
ribb a cardiopulmonalis okra visszavezethető hirtelen 
szívhalál is [43–46, 57].

Vegyes típusú szövődmények, retinopathia, máj 

A krónikus májbetegség a következményes vastúlterhelés 
(nem kielégítő erythropoesis, haemolysis, transzfúziók) 
miatt jön létre, ezért a ferritin követése kötelező, a vas­
kelátor alkalmazását időben el kell kezdeni [56, 57]. 
Gyakori a fiatalkori aprócska kövekből álló bilirubin-epe­
kövesség, a cholestasis is [56]. A májerek elzáródása mi­
att megnő a portalis hypertonia aránya is. A köszvény a 
sarlósejtes anaemiások 18%-át érinti, míg 4% az általános 
lakosságban. A retinopathia vascularis krízisek, vérnyo­
más, renalis okok, diabetes mellitus következménye [33, 
58]. Lehet súlyosan csökkent látáshoz vagy akár vakság­
hoz vezető is. Üvegtesti vérzésekkel is számolni kell.
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Vegyes rendszabályok, utazás

Multivitaminok adása mindig indokolt, de csak olyano­
ké, amelyek nem tartalmaznak vasat (a vastúlterhelés mi­
att), illetve fontos a D-vitamin pótlása tekintettel arra, 
hogy az osteoporosis gyakrabban és súlyosabb formában 
alakul ki sarlósejtes anaemiában. Valódi és jól dokumen­
tált vashiányban vas adása azonban indokolt lehet [59]. 

A tünetes esetekben a nagyobb utazások tekintetében 
óvatosság ajánlott a távollét időtartamát tekintve, de kü­
lönösen azt, hogy az adott helyen van-e megfelelő ta­
pasztalatú, sarlósejtes anaemiás beteget ellátó hely. Ha 
hosszabb távollétről van szó, akkor csak olyan helyre sza­
bad menni, ahol a sarlósejtes anaemiás betegek ellátásá­
ban van tapasztalat. Útközben megfelelő hidrálás, a 
thromboemboliás kockázatok csökkentése nagyon fon­
tos. Láz esetén friss vérkép szükséges, sürgősségi hely­
zetnek tekinthető. A fizikailag megerőltető fegyveres 
szolgálat kérdése vitatott [30, 60, 61].

Innovatív kezelési módok

A hagyományos kezelési módok elengedhetetlenül fon­
tosak ma is, de nem mindig elégségesek a túlélés és az 
életminőség további javítására [6, 7, 13, 30]. Így inten­
zív gyógyszerfejlesztés, sejtterápia és génmódosító eljá­
rások alkalmazása indult [62, 63]. Az allogén csontvelő-
transzplantáció válogatott esetekben jó megoldás volt, 
de a kockázat, az eltérő fejlettségű országok és a génmó­
dosító terápiás lehetőségek mellett talán háttérbe szorul­
hat. Keresték a lehetőséget a vasoocclusiv események 
megelőzésében, a vérlemezkék adhézióját gátló kezelé­
sére (P-szelektin) is [63]. A további új törekvések közös 
jellemzője volt olyan haemoglobin-átalakítás a súlyos 
aplasticus anaemiában, amelynek eredményeként a mó­
dosított haemoglobin-összetétel mellett az oxigénkötő 
affinitás javul, s ez megelőzi a hematológiai eltéréseket, 
mindenek előtt a vörösvérsejtek sarlósejtes alakválto­
zását, s így a vasoocclusiv jelenségeket is [62, 63].  
A voxelotor volt az első, haemoglobin-affinitást javító 
szer. 2019-ben az USA Élelmiszer-biztonsági és Gyógy­
szerészeti Hivatala (FDA) befogadta 12 éves kortól sú­
lyos aplasticus anaemiában. Sok mellékhatás (köztük ha­
lálos kimenetelű is) miatt a gyártás véglegesen leállt [64]. 
A krizanlizumab (Adakveo) P-szelektin-ellenes mono­
klonális antitest, 16 éves kortól az érelzáródás gátlására 
való alkalmazás az amerikai FDA-törzskönyv alapja. Mel­
lékhatások: ízületi panaszok, nausea, láz, puffadás. Az 
FDA 2019-ben, gyakorlatilag első vonalban adható szer­
ként javasolta monoterápiában vagy hidroxiureával kom­
binálva. Az Európai Gyógyszerügynökség (EMA) ha­
sonló elfogadása nem történt meg, mivel az egyik 
tanulmányban nem volt jó a haszon/kockázat arány, sze­
rencsétlen módon [65]. 

A sarlósejtes anaemia génmódosító terápiái közül az 
első szer a Casgevy volt, amely esetben a beteg saját sejt­
jeiben ún. CRISPR-technológiával kivágták a mutált 

géneket, és korrigálták haemoglobin-F génekre, majd 
autológ transzplantáció formájában visszaadták a bete­
geknek. Azt remélték, hogy a módosított haemoglobin 
molekuláknak jobb az oxigénkötésük a sarlósejtes anae­
miásokénál. A másik hasonló génmódosító szer a Lyfge­
nia, ekkor lentivírus vektorral módosított haemoglobin-
termelő sejtet kapnak vissza a betegek, javítva az 
oxigénkötést; ez is saját őssejtes módszer. A Casgevy-vel 
az érelzáródások gyakorlatilag eltűnnek, mellékhatás a 
thrombocytopenia, hányás, láz és neutropenia. A Lyfge­
niát 12–50 éves korúakban próbálták ki, 88% vasoocclu­
siv mentességet eredményezett; egy hematológiai malig­
nitás lett köztük, lehet véletlen, de van FDA ’black box 
warning’ (fekete keretes figyelmeztetés). Mindkét mód­
szer ígéretes lehet más haemoglobinopathiákban is [66–
71].

Következtetés

A sarlósejtes anaemia sokarcú haemoglobinopathia, ami 
hasonló vérképeltéréseket, haemosiderosist eredményez, 
mint például a homozigóta béta-thalassaemia [72, 73], 
de emellett a deformálódott vörösvérsejtek kóros mikro­
cirkulációja miatt már csecsemőkorban is számos va­
soocclusiv eseményt, krízist vált ki. Ez szinte minden 
belső szervet, a központi idegrendszert, a mozgásszerve­
ket, a cardiovascularis rendszert súlyosan károsítja, ront­
ja a fejlődést, és jelentősen korlátozza az életvitelt. A kö­
vetkezményes hypo/asplenia miatt nagy a fertőzés 
kockázata. Ellátása a konzervatív és jelentős részben a 
manuális szakmák szokásosnál is jóval hatékonyabb 
együttműködését igényli [74]. A sarlósejtes anaemiát 
egyre több országban és népcsoportban dokumentálják, 
s az utazási és munkavállalási lehetőségek bővülésével ez 
várhatóan tovább növekszik. Az új, ígéretes kezelési mó­
dok, például sajátsejt-génmódosító terápia, olyan lehető­
ségeket jelentenek, amelyek jelentősen javíthatják a 
mortalitási és túlélési eredményeket és az életminőséget.

Anyagi támogatás: A kézirat elkészítése nem részesült 
anyagi támogatásban.

A szerző a közlemény végleges változatát elolvasta és jó­
váhagyta.

Érdekeltségek: A szerzőnek nincsenek érdekeltségei.
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