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Sarlosejtes anaemia, 2025
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A sarlésejtes anaemia homozigdta formaban stlyos betegség, amely az élettartamot az afroamerikai populiciéban
évtizedekkel ezel6tt még jelentSsen megroviditette. Ez a haemoglobinopathia jir az ismert hematolégiai eltérések
kozil a legtobb, vascularis talajon kialakuld idegrendszeri, cardiovascularis, pulmonalis, renalis, infektiv és mozgds-
szervi szovédménnyel, ezért 6sszehangolt és integralt szoros egytittm(ikodést kivan a hematologus, a belgyogydsz,
a kardiologus, az ideggyogydsz, a szemész, a sziilész és a gyermekgyogydsz részérdl. A multidiszciplinaris megkoze-
lités és a génmodositd kezelések az utdbbi idében javitottik a talélést és az életmindséget. Afrika és az Amerikai
Egyesiilt Allamok mellett szimos eltéré fejlettségli orszagban is sok, sarlosejtes anaemidban szenvedd beteggel lehet
taldlkozni. A hazdnkban tanulé vagy munkat vallalé személyek kozott is talilkozhatunk a betegséggel, ezért indokolt
a legtijabb eredmények dttekintése.
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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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Roviditések A sarlosejtes anaemia a haemoglobinopathiak koziil a
COVID-19 = (coronavirus disease 2019) koronavirus-beteg- | legtobb szovédménnyel (érelzirddds, stroke, infekciok,
ség 2019; CRISPR = (clustered regularly interspaced short pa- | fejlédési zavarok, vaksig stb.) jard betegség. A betegség
lindromic repeats) halmozottan elGfordulé, szabalyos kozokkel | hazai szakirodalma figyelemre mélto, de az utdbbi id6-
elvilasztott palindromikus ismétlédések; DNS = dezoxiribo- | pen nem jelent meg a legtjabb eredményeket is attekin-
nukleinsav; EBV = Epstein—Barr-virus; EMA = (European Me- | 14 nyyunka [1-4]. A sarlésejtes anaemia még 15 éve kb.
dicines Agency) Eurpai Gyogyszertigynokseg; F]?A = (US. | 50 ¢yvel roviditette meg az afroamerikai betegek életét.
Food and Drug Administration) az Amerikai Egyesiilt Allamok , , . Y . s 4

Az elmult 20-25 évben jelentSsen javult az ellitds, és az

Elelmiszer—biztonségi és Gyogyszerészeti Hivatala; MCV = | 7 (vids lehetdséoek iavi 4 delést ¢ 'l .
(mean corpuscular volume of red blood cells) dtlagos vorosvér- u]”tc/:r apias le CtOSCgC/.( ]aVl:EO.t/ta K a tu”e ?St és /az C.Ctr{n_
ndséget [5-7]. Az 0j terdpids lehetSségek dttekintése

sejt-térfogat; MR = magneses rezonancia; NSAID = (non-ste- -t ) ) "
roidal anti-inflammatory drug) nemszteroid gyulladéscsokken- | azértis indokoltnak ldtszik, mert sarlosejtes anaemidval a

t6 gyogyszer; RSV = (respiratory syncytial virus) légati | hazdnkban tanul6 vagy munkat vallal6 afroamerikai sze-
oridssejtes virus mélyek kozott is taldlkozhatunk.
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Genetikai hattér

A betegségért felel6s mutdcié a 11-es kromoszéman ta-
lalhato, sok altipussal. Az altipusok megoszlasa foldrajzi-
lag is kilonbozd lehet, de a klinikai lefolyést tekintve
nagy kiilonbség ezek kozott nincs [8—11]. A béta-globin
gén hordozza a sarlésejtes anaemia mutaciét gy, hogy
ha mindkét allél mutalt, kombinalédhat béta-thalassae-
miaval vagy béta-thalassaemia-varianssal is, de klinikai
szempontbol ebben az esetben is a sarldsejtes anaemia a
dominans. A kombinalt csoportban is indokolt tervezett
terhesség elStt genetikai vizsgalatot végezni.

A sarlosejtes anaemia esetében az oxigénszallité hae-
moglobin funkcidja romlik, rdadasul a genetikai eltérés
miatt konnyen deformdlédnak (sarlészerd alakot vesz-
nek fel) a vorosvérsejtek, amelyek nem elég rugalmasak,
hogy a kisereken ¢és kapillarisokon dtjussanak, ezért érel-
zar6dast okozhatnak. Ez a szimos szervi manifesztcié-
nak az oka [8-10, 12].

A sarldsejtes anaemidért felelGs béta-globin gén pont-
mutdciéja homozigéta formdban anaemiit eredményez,
kombinalédhat béta-thalassaemiaval, de kozos jellemz6-
jik, hogy a sarldsejtes anaemia a dominans, meghatiro-
z0 a klinikai tiinetek és a vasoocclusiv krizis szempontja-
bél is. Ennek kovetkeztében a beteg virhato élettartama
koriilbeliil 20 évvel megrovidil [10-14].

A sarlosejtes anaemin trait tulajdonképpen heterozi-
goéta dllapotot jelent, amely dltaliban nem okoz tiinete-
ket, esetleg enyhe haemolysis fordulhat el6. El6nyos, ha
a csalddalapitaskor a partner nem heterozigéta [7, 12].

Epidemioldgiai adatok

A betegek jo része a Szahara alatti afrikai régiéban él,
els6sorban Nigéridban, Kongoban és Ugandaban. Friss
adatok szerint a sarlésejtes anaemia Indidban is gyakori,
a lakossag 2—-10%-a homozigoéta a sarldsejtes anaemidra a
hordozé (trait) dllapot eléfordulidsa pedig a népesség
20-30%-at is elérheti és koztiik sem ritka a vascularis kri-
zisek szdma [13-15]. Valamennyi korosztilyt tekintve a
szubszaharai teriileten 2000-ig 5,68 millié sarldsejtes
anaemids beteget ismertek fel, ez a szam azdéta mintegy
70%-kal nétt, vélhetSen a javulé diagnosztikdnak ko-
szonhetSen [11].

Az Amerikai Egyesiilt Allamokban a sarl6sejtes anae-
mids betegek 90%-a afroamerikai, 10%-a pedig latin-
amerikai szarmazasu. A kérkép jelentGségét jelzi, hogy a
mintegy 7,7 millié érintett esetén a 304 ezer halaleset
az alapbetegségiikkel fiiggott ossze [12]. Gyakori Dél-
Amerikiaban, példaul Brazilidban is. A Karib-tengeri or-
szagokban a betegség a lakossag 4—-10%-4aban fordul el6.
A hozzank sokkal kdzelebbi Gorogorszagban, a gyakori-
sig 1,5-7,5%, ami hasonl6 nagysigrendd. Egyre inkdbb
érintett a Kozel-Kelet is, a foldrajzi megoszlas 0,2 és 27%
kozott mozog [14, 15].

Diagnosztika

A diagnézis feldllithatd fehérjeanalizis-alapt, tobbféle
technikdja elektroforézissel, illetve innovativabb maod-
szerekkel. Az érzékenyebb moddszerek az Gjsziilottekben
is jelezhetik az eltérést (talpbdl vett 1 csepp vér, papir-
kromatografia, az USA-ban sok helyen kotelez6), de a 6.
hénapban mér barmelyik moédszer egyértelmden jelzi a
pozitivitist. Megerdsit§ DNS-vizsgalat sziikséges [16].
A diagnosztika is jelzi a sarlosejtes anaemias csoport fi-
nom heterogenitasat. A ’compound’ heterozigéta alla-
pot a homozigota sarlésejtes anaemidhoz hasonlé klini-
kai tiineteket okoz [9, 16, 17].

A modszeres kezelésekrdl 4j irdnyelvek, innovativ keze-
lési médok jelentek meg, melyek elézetes benyomasok
szerint javitjak a szomort mortalitasi adatokat [6, 9, 11,
13,15].

Tiinetek és ellatasuk

Hematologini tiinetek

A haemolysis az elégtelen erythropoesisre utal, bar tobb-
nyire kompenzalt. Az dtlagos voOrosvérsejt-térfogat
(MCV) legtobbszor normilis, de kissé magasabb MCV
értékek is elGfordulhatnak, és Howell-Jolly testek (ba-
sophil magmaradvinyok) is megjelenhetnek. Az dtlagos
haemoglobin 70-100 g/L, hematokrit 20-30%. A fetalis
haemoglobin (HbF) kompenzalé6 médon kicsit emel-
kedhet [1, 2, 9]. Annak ellenére, hogy a haemolysis alta-
laban nem stlyos, a nagyon rovid vorosvérsejt-élettartam
(kb. 20 nap) miatt mégis kialakulhatnak an. hyperhae-
molyticus krizisek. Ezek kapcsolédhatnak a 1ép érkaroso-
ddsaval jar6 akut eseményhez vagy példaul lazas allapot-
tal jar6 akut csontvelSaplasias krizishez [5, 18,19].

Az aplasias krizisben a sdlyos allapot mellett mér pan-
cytopenia és kozel nulla reticulocyta- és fehérvérsejtszam
észlelhetd. Ez az allapot hasonlit (nagyobb pancytopenid-
val) az an. pure red cell aplasidhoz. Az dllapotot és infek-
ciot kivalthatja példaul parvovirus-B19, ENV infekcid,
transzfuziok, illetve akut 1épnekrozis. Indidban kilono-
sen gyakori a lépsequestratio (3 éves korban 30%) [20-
241]. A terpia a gyors transzfizio, mielStt a betegek meg-
halnak. A kés6bbiekben autotransztiizidra, splenectomia-
ra is fel kell késziilni [22-24 ]. Hyperhaemolyticus krizis-
ben (a haemolysis hirtelen nagymértékiivé vilik és annak
cllenére anaemizal6das jelentkezik, hogy jo a retikulocy-
taszam) a vascularis esemény miatt adott transzfzio is
clémozdithatja és a késleltetett haemolyticus valasszal ki-
vilthatja a komplement- és makrofigaktivaciét. ElGidéz-
hetik bizonyos fertézések, gyogyszerek féleg akkor, ha a
betegséghez gliikdz-6-fosztit-dehidrogendz (G6PD) de-
ficientia és/vagy sulyos aplasticus anaemia tarsul. Az alla-
pot azonnali beavatkozast igényel [5, 7, 18, 20]. A hali-
lozas 10-15%, és a betegek egy része mdr a transzfizié
el6tt meghal.
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Szomatikus fejlodés és kognitiv funkciok

A sarlosejtes anaemidban szenved$ gyermekek szamotte-
v6en alacsonyabbak és kisebb stalytak azonos kora gyer-
mektdrsaikndl. A menarche késébb jelenik meg, és a pu-
bertdskori névekedési hullim is elmaradhat. A kognitiv
funkciézavar legf6bb oka a mar gyermekkorban is inten-
ziven jelentkezd érelzarddas, stroke [6, 25, 26].

Hypertonin, vesék

Mérsékelt hypertoniat leirnak, ez nem aranyos a beteg-
ség stlyossagaval, de ha 2-es tipust diabetes mellitus is
eléfordul, az mintegy 9%-ban nephropathiaval jar. A
rhabdomyolysis (vascularis okbol), amely a sarldsjtes
anaemia barmely formdjiban elfordulhat, gyakoribb és
ronthatja a vesefunkcidkat. A veseérintettség elsé jelei a
hyposthenuria, kronikus vagy végstidiumu vesebetegség
is kialakulhat. Gyakori a proteinura és a medullaris carci-
noma is, valamint a vese ereinek az elzarédasa [27-30].

Altalanos vasoocclusiv események

Az akut fijdalmas vasoocclusiv események mar a hatho-
napos életkortdl bekovetkezhetnek [5, 7, 19]. Evi 10-12
alkalommal is el6fordulhatnak, bar ritkdbban, csak évi
egy-kétszer. L-glutamin, megfelel§ oxigén- és folyadék-
potlas csokkentheti a fijdalmas idészakok szamat [31].
A fijdalomecsillapitas lehet6leg ne nem-steroid gyulladas-
gitld (NSAID) legyen, vagy, ha elkertilhetetlen, akkor
ibuprofén. Opiitok jonnek inkdbb széba, de alkalmazé-
suk el6tt részletes kivizsgalas sziikséges. A fijdalmas ro-
hamok igen stlyosak lehetnek és akdr havonta, hetente
ismétlédhetnek [5, 7, 21, 30].

Vénas thromboembolin, priapismus, lépnekrizis

A sarlésejtes anaemia thrombosisra hajlamosité allapot,
aminek a betegségtdl fiiggetlentil is tobb oka lehet, pél-
ddul vénakanaldlds, immobilitds, fertézés, egyideji ter-
hesség ¢és sebészi beavatkozdsok [28, 32]. Erdemben
valamennyi hospitalizilt esetben (varanddssig esetén is)
indokolt az antikoaguldns profilaxis. S6t, sarlésejtes
anaemids betegben, akut mellkasi szindréma esetén in
situ pulmonalis thrombosissal is szdmolni kell, tehat
nemcsak embolidval. Az alvadasgatlas természetesen
ezekben az esetekben is indokolt [21, 30]. Vannak ajan-
lasok arra is, hogy a betegek kapjanak antikoaguldns vé-
delmet a transzfaziok alkalmaval is [32]. Spanyol és me-
diterran teriileteken egyre tobb eset kertil leirdsra, de ez
lehet, hogy csak a jobb és koraibb diagnézis miatt van
[7]. A priapismus is thromboticus hatterd, és 48 6ran
belil stirgésségi ellatdst igényel. Az antikoaguldlds és
hidroxiurea az ajanlas [32, 33].

A Iép vascularis occlusiéi hamar, mar gyermekkorban
megjelenhetnek. Kezdetben a 1ép kicsit nagyobb, de mé-
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rete egyre csokken, hyposplenia alakul ki, majd elttinik,
autogén splenectomia kovetkezik be. Ha sok vascularis
tiinet, ill. haemolysis van, akkor jobb a mdr érintett lépet
eltdvolitani. Fontos, hogy mdr a hyposplenia idején, de
kilonosen az autogén splenectomia vagy a tényleges
splenectomia utdn minden évben beadjak a sziikséges vé-
déoltasokat [ 34-36].

A ép megitélése sarlosejtes anaemidban Osszetett.
A hirtelen fijdalmasan megnétt 1ép hyperhaemolyticus
krizist vagy vasoocclusiv jelenséget jelezhet. A vascularis,
cardialis, neuroldgiai tiineteken javit a hyposplenia teljes-
sé tétele vagy a splenectomia. Az infekcié veszélye nagy,
kilonosen gyermekkorban, de az el6nyok és hatranyok
mérlegelése mellett torténhet korai splenectomia, egyedi
megitélés alapjan [35, 36].

Ldegrendszeri tiinetek, stroke és ,néma” esetek

Eleve gyakoribb a fejfdjds, ezt nagyon komolyan kell ven-
ni, mert nagyobb vascularis eseményt is elGjelezhet [37,
38], amelyek lehetnek agyi keringészavarok, s ha nem
megfelel6(en) gyors az elldtds, a sarldsejtes anaemids be-
tegek 11%-aban 20 éves koruk el6tt is stroke-ot jelent,
ami kés6bb akdr egynegyediiket is érintheti [39]. Az els6
események mar 6 hénapos korban is megjelenhetnek.
Az ischaemias stroke gyakoribb gyermekkorban, mint a
vérzéses. Serdiil6kben és felnSttkorban a vérzéses stroke
tobbszor 1ép fel, gyakori a tiinetmentes cerebralis infark-
tus, 30 éves korra mir 50%-ban kimutathatok. Nagyon
fontos, hogy MR-vizsgilatok torténjenek fél-egy évente,
rendszeres carotis-Doppler-vizsgalattal és mas képalko-
tokkal egytitt. Segithet a hidroxiureara val6 attérés neu-
roldgiai tiinetek esetén, illetve a transzfzidk alkalmazasa
és a vascularis protektiv szerek szedése. Amikor lehetsé-
ges, a csontvelS-atiiltetés, illetve innovativ terdpids mod-
szerek alkalmazdsa feltétlentl indokolt, de akdr sejtterd-
pia, csontvelS-transzplanticié is szdmitasba johet. A
szellemi lemaradas is jelentds lehet, illetve eléfordulhat-
nak epilepszids tiinetek is, valamint dementia és az ugy-
nevezett posterior reverzibilis encephalopathia, amely
zavartsag, fejfijas, latdszavar és epilepszia tdrsulasiban
nyilvanul meg [38, 39].

Gyermekkorban a szisztémds transztizios kezelés ja-
vitja a carotis-Doppler-dramlasi viszonyokat. A hidroxiu-
rea stroke el6forduldsinak kockazatit csokkenti, a vascu-
laris krizis kezelésekor nem transzformalodik a sarlésejtes
anaecmia akut leukaemiava [5, 19, 20, 40]. A kedvezd
hatdst magyardzza, hogy reaktivilja a haemoglobin-F-
képzést, ezenkiviil csokkenti az adhézids molekuldkat az
endothelsejteken, és nitrat-, nitrit-oxid-felszabadulast is
okoz. Gyermekkorban még ajanlott 5 éves korig az oralis
penicillinprofilaxis, amely nemcsak a fert6zések, hanem
a neuroldgiai események el6forduldsat is csokkenti [5,
40, 41].
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Akut mellkasi szindrvoma

Per definitionem hirtelen és stlyos allapotromlas, iz és
tiidSinfiltratum megjelenését jelenti, jelent6s mortalitas-
sal. Osszetett korkép. Gyermekkorban domininsan in-
kibb konfludl6 bronchiolitis, felnéttkorban lehet zsirem-
bolia is, gyakran fatilis kimenetellel. Az akut mellkasi
szindroma minden életkorban koérhazi ellatast kivan, a
zsirembolia intenziv osztalyos ellatast is [5, 37, 42—44].
Az esetek kozel felében a kozvetlen kivalté ok nem pon-
tosan azonosithato, esetenként azonban a fijjdalom miatt
visszafogott 1égzés, asthma, posztoperativ allapotok, bi-
zonyos fert6zések (példaul mycoplasma, parvovirus-
B19, EBV stb.) kivalté tényezdként szerepelhetnek.
Gyakoribb a téli hénapokban és a dohanyosokban, 1ég-
szennyezett kornyezetben. Sarlésejtes anaemias homozi-
gbotik esetében akut mellkasi szindréma el6fordulasa
50-70%-ban varhato.

A gyermekkori esetek elsGdleges kezelése az antibioti-
kum, példdul 3. generaciés cefalosporin, és az er6teljes
tijdalomesillapitas. A felnéttkori esetekben intenzivebb
monitorozas, antibiotikum, erGteljes fijdalomcsillapitis
mellett szisztémas oxigén és transzfizidk alkalmazasa
sziikséges, amig a haemoglobin el nem éria 100 g/1 ér-
téket. Fontos, hogy a téli hénapokban legyen hatdsos az
antibiotikumprofilaxis, sziikség esetén gyakoribb a
transzf(zi6 és a hidroxiurea alkalmazdasa [30].

Mozgdsszervi évintettséy

Ez is csaknem mindig vascularis krizis iziileti kovetkez-
ménye, akdr multiplex formaban. Az 4j esetek kérhazi
ellatast igényelnek. A rohamok ismétlédve krénikus kd-
rosodast viltanak ki, amelyek a kezek, labak, ujjak kisizii-
leti korlatozott funkciéjit eredményezik. Jellemzé, hogy
mind az akut, mind a kronikus esetekben a kezek és a
labak megduzzadhatnak, és viszonylag hamar fekélyek
alakulhatnak ki. Stlyosabb esetben steril vascularis csont-
elhalisok léphetnek fel, példdul a combcsontban.
D-vitamin anyagcserezavar altaliban gyakoribb a hae-
moglobinopathidkban [30, 45-49].

77

Fertozéshajlam

A legkomolyabb ok a lépinfarktus, hyposplenia, autogen
splenectomia. Ez mdr gyermekkorban elkezdddik, ezért
indokolt a gyermekkori penicillinprofilaxis, a késébbi
vakcindciok, a [épmitét elStti profilaxis. Bovilt a
COVID-19, RSV, EBV profilaxissal is [ 5, 50-55]. Ezért
minden lazas (>39 fok) sarldsejtes anaemids beteg kérha-
zi ellatasban, széles spektruma antibiotikum-profilaxis-
ban kell, hogy részesiiljon, ami természetesen késébb a
mikréoba azonositasa utdn célzottd valik [6, 55]. Neutro-
penia esetén kolonia-stimulacié ritkdn, de csak nagyon
kis adagban jon széba. Indokolt az immunglobulin pét-
las is, ha a laz 2 nap alatt nem javul. A sarldsejtes anaemi-
as betegekben a COVID-19 és a maldria mortalitdsa is

nagyobb [6, 52]. Figyelemremélt6 adat az is, hogy Indi-
aban hepatitis C-virusfert6zottségiik eléri a 14%-ot [30,
56].

Terhessey, serdiilés

Profilaktikus antikoaguldns indokolt lehet (mint példaul
bizonyos thrombophilidk esetében a varandossag teljes
id6tartamdban). Bizonyos fertézésprofilaxisra is sziikség
lehet, példaul a parvovirus-B19 karosithatja a magzati
szivizmot [21, 35, 36]. A magzat iltaliban lemarad a
novekedésében, sziiletési salya kicsi, az Gjsziilottkori ha-
ldlozas pedig az dtlagosndl nagyobb arinya. Az Gjszii-
l6ttkori szlirés médja az Gjsziilott sarkabol vett aprod sza-
rasbol szairmazo véres papircsik elektroforézise. Ez azért
fontos, mert az Gjsziilottek tiinetmentesek, de ¢l év utin
mir stlyos idegrendszeri tiineteik lehetnek, és a megel6-
76 beavatkozasokat fél-egy éves kortdl mar részben el
kell kezdeni. Az 5 éves korig terjed6 haldlozasi adatok
ezzel a médszerrel 25%-kal csokkenthetSk [30].

A serdiilés és a testmagassig novekedése késhet,
ugyanigy nem mindig kovetkezik be a pubertaskori no-
vekedési kiugras. A menarche ideje is par évvel kés6bbre
szokott tolédni [6, 11, 13, 15, 25].

Szivérintettséy

Akut myocardialis infarktus akdr koszoraér-betegség nél-
kil is kialakulhat, de a coronaria elzar6ddsa miatt is, és
ezért nem is olyan konnyd diagnosztizalni. Az MR-vizs-
gilat segithet. Egy boncolasi sorozatban 72 betegbdl
7-nek volt myocardialis infarktusa ép koszoraerekkel.
A ritmuszavar, a QT-megnyulds, a kamrai tachycardia, az
els6foka atrioventricularis blokk egyarint gyakoribb
[46—49]. Cardiomyopathia és szivelégtelenség tobbszor
fordul el6 kiilondsen a bal szivtél terhelésekor, a hae-
mosiderosis és a vascularis események miatti pulmonalis
hypertoniandl, illetve a ketté kombinacidjaként. Gyako-
ribb a cardiopulmonalis okra visszavezethet§ hirtelen
szivhalal is [43-46, 57].

Vegyes tipusi szovodmények, retinopathia, maj

A krénikus majbetegség a kovetkezményes vastalterhelés
(nem kielégitS erythropoesis, haemolysis, transzftziok)
miatt jon létre, ezért a ferritin kovetése kotelezd, a vas-
keldtor alkalmazasat id6ben el kell kezdeni [56, 57].
Gyakori a fiatalkori aprécska kovekbdl all6 bilirubin-epe-
kovesség, a cholestasis is [56]. A méjerek elzarédasa mi-
att megnd a portalis hypertonia arinya is. A koszvény a
sarlosejtes anaemidsok 18%-at érinti, mig 4% az altalinos
lakossagban. A retinopathia vascularis krizisek, vérnyo-
mis, renalis okok, diabetes mellitus kovetkezménye [33,
58]. Lehet stlyosan csokkent latishoz vagy akdr vaksdg-
hoz vezetd is. Uvegtesti vérzésekkel is szamolni kell.
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Vegyes rendszabalyok, utazas

Multivitaminok adasa mindig indokolt, de csak olyano-
ké, amelyek nem tartalmaznak vasat (a vastalterhelés mi-
att), illetve fontos a D-vitamin poétldsa tekintettel arra,
hogy az osteoporosis gyakrabban ¢és stlyosabb formaban
alakul ki sarlosejtes anaemiaban. Valodi és jol dokumen-
talt vashianyban vas addsa azonban indokolt lehet [59].

A tiinetes esetekben a nagyobb utazdsok tekintetében
ovatossag ajanlott a tavollét idStartamat tekintve, de kii-
16nosen azt, hogy az adott helyen van-e megtfelel§ ta-
pasztalatt, sarlosejtes anaemias beteget ellaté hely. Ha
hosszabb tavollétrdl van szé, akkor csak olyan helyre sza-
bad menni, ahol a sarlésejtes anaemias betegek ellatasa-
ban van tapasztalat. Utkézben megfelels hidralds, a
thromboembolids kockdzatok csokkentése nagyon fon-
tos. Lz esetén friss vérkép szilikséges, siirgdsségi hely-
zetnek tekinthetd. A fizikailag meger6ltets fegyveres
szolgdlat kérdése vitatott [ 30, 60, 61].

Innovativ kezelési médok

A hagyomanyos kezelési médok elengedhetetlentil fon-
tosak ma is, de nem mindig elégségesek a talélés és az
¢életmin@ség tovabbi javitasara [6, 7, 13, 30]. fgy inten-
ziv gyogyszerfejlesztés, sejtterdpia és génmoddositd elja-
rasok alkalmazdsa indult [62, 63]. Az allogén csontvels-
transzplanticié valogatott esetekben j6 megoldds volt,
de a kockdzat, az eltérd fejlettségii orsziagok és a génméo-
dosito terapias lehetGségek mellett taldn hattérbe szorul-
hat. Keresték a lehetdséget a vasoocclusiv események
megel6zésében, a vérlemezkék adhézidjat gatld kezelé-
sére (P-szelektin) is [63]. A tovabbi 1j torekvések kozos
jellemzGje volt olyan haemoglobin-dtalakitas a stlyos
aplasticus anaemidban, amelynek eredményeként a moé-
dositott haemoglobin-osszetétel mellett az oxigénkotd
affinitas javul, s ez megel6zi a hematologiai eltéréseket,
mindenek el6étt a vorosvérsejtek sarlosejtes alakvalto-
zasat, s igy a vasoocclusiv jelenségeket is [62, 63].
A voxelotor volt az els§, haemoglobin-affinitast javito
szer. 2019-ben az USA Elelmiszer-biztonsigi és Gyogy-
szerészeti Hivatala (FDA) befogadta 12 éves kortdl sa-
lyos aplasticus anaemidban. Sok mellékhatds (koztiik ha-
lalos kimeneteld is) miatt a gyartas véglegesen leallt [64 ].
A krizanlizumab (Adakveo) P-szelektin-ellenes mono-
klondlis antitest, 16 éves kortdl az érelzar6das gatlasara
val6 alkalmazds az amerikai FDA-t6rzskonyv alapja. Mel-
lékhatasok: iziileti panaszok, nausea, laz, puffadis. Az
FDA 2019-ben, gyakorlatilag els6 vonalban adhaté szer-
ként javasolta monoterapiaban vagy hidroxiureaval kom-
bindlva. Az Eurdpai Gyogyszeriigynokség (EMA) ha-
sonl6é elfogadisa nem tortént meg, mivel az egyik
tanulmanyban nem volt j6 a haszon /kockazat arany, sze-
rencsétlen mdédon [65].

A sarlosejtes anaemia génmodositod terapiai koziil az
elsé szer a Casgevy volt, amely esetben a beteg sajat sejt-
jeiben an. CRISPR-technolégiaval kivagtik a mutalt
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géneket, és korrigdltik haemoglobin-F génekre, majd
autoldg transzplanticié formajiban visszaadtik a bete-
geknek. Azt remélték, hogy a modositott haemoglobin
molekuldknak jobb az oxigénkotésiik a sarldsejtes anae-
miasokénal. A masik hasonlé génmaodositéd szer a Lyfge-
nia, ekkor lentivirus vektorral médositott haemoglobin-
termel6 sejtet kapnak vissza a betegek, javitva az
oxigénkotést; ez is sajit Gssejtes moddszer. A Casgevy-vel
az ¢érelzarodasok gyakorlatilag elttinnek, mellékhatids a
thrombocytopenia, hinyas, liz és neutropenia. A Lyfge-
niat 12-50 éves kortakban prébaltik ki, 88% vasoocclu-
siv mentességet eredményezett; egy hematologiai malig-
nitas lett koztiik, lehet véletlen, de van FDA ’black box
warning’ (fekete keretes figyelmeztetés). Mindkét mod-
szer igéretes lehet mds haemoglobinopathidkban is [66—
71].

Kovetkeztetés

A sarlosejtes anaemia sokarci haemoglobinopathia, ami
hasonlé vérképeltéréseket, haemosiderosist eredményez,
mint példaul a homozigéta béta-thalassaemia [72, 73],
de emellett a deformalédott vorosvérsejtek koros mikro-
cirkuldcidja miatt mar csecsemékorban is szdmos va-
soocclusiv eseményt, krizist valt ki. Ez szinte minden
belsé szervet, a kozponti idegrendszert, a mozgasszerve-
ket, a cardiovascularis rendszert stlyosan karositja, ront-
ja a fejlédést, és jelentSsen korlitozza az életvitelt. A ko-
vetkezményes hypo/asplenia miatt nagy a fert6zés
kockazata. Ellatasa a konzervativ ¢és jelents részben a
manudlis szakmdk szokasosndl is jéval hatékonyabb
cgytttmiikodését igényli [74]. A sarldsejtes anaecmidt
egyre tobb orszagban és népcsoportban dokumentaljak,
s az utazasi és munkavallalasi lehetGségek boviilésével ez
varhatéan tovabb novekszik. Az 4j, igéretes kezelési mo-
dok, példaul sajitsejt-génmoddosité terapia, olyan lehetd-
ségeket jelentenek, amelyek jelentésen javithatjak a
mortalitisi és talélési eredményeket és az életmindGséget.

Anyagi tamogatds: A kézirat elkészitése nem részesiilt
anyagi timogatisban.

A szerz6 a kozlemény végleges valtozatat elolvasta és jo-
vahagyta.

Erdekeltségek: A szerzének nincsenck érdekeltségei.
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