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Ajánlás

A témaválasztás időszerű, hiszen a ritka betegségek ellátásá-
nak két legfőbb nehézsége van: az egyik a helyes diagnózis 
felállításának késedelmes volta, ami esetenként jelenthet akár 
több évtizedet(!) is, a másik, hogy sajnos még mindig csak a 
betegségek kisebb hányadában rendelkezünk hatásos terá-
piával. A mihamarabbi felismerés az ilyen betegségben szen-
vedőknél alapvető, hiszen a kezeléstől (például enzimpótlás) 
csak a visszafordíthatatlan szervkárosodások megjelenése 
előtt várhatunk érdemi javulást, a tünetek enyhülését, szeren-
csés esetben megszüntetését. 

Dr. Rákóczi Éva könyve éppen ebben segítség, amelyet 
szerzője elsősorban háziorvosoknak, házi gyermekorvosok-
nak, tehát azon kollegáknak szánt, akik nagy valószínűséggel 
elsőként találkoznak a beteg tüneteivel, de haszonnal forgat-
hatja az orvoslás bármely más területének művelője is. A szer-
ző mindkét oldalon dolgozott már, hiszen háziorvosként jelen-
tős gyakorlati ismerettel felvértezve kezdett el a könyvben meg-
jelenített két tárolási betegséggel, a Gaucher- és a Fabry-kórral 
foglalkozni és vált ezen kórképek elismert hazai szakértőjévé. 

A szöveg olvasmányos, az abban foglaltakat kitűnő, saját 
fényképek hozzák az olvasóhoz még közelebb, elősegítve a 
leírtak könnyebb megjegyezhetőségét.

Ha egyetlen orvos, akárcsak egyetlen beteget is a könyv-
ben foglaltak megismerése révén juttat korai diagnózishoz, 
már megérte azt megírni és elolvasni. 

Dr. Pfliegler György 
lektor

visssza a Tartalomjegyzékhez
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Előszó

Időnként megjelennek olyan betegek a háziorvosi vagy a 
szakorvosi rendelőkben, akik már évek óta járják a rendelő-
ket hónuk alatt egy köteg leletgyűjteménnyel, és még mindig 
nem kaptak választ arra, mi az oka annak a sok panasznak, 
és mi a magyarázata annak a sok tünetnek, amelyek kínoz-
zák őket. Akinek kilogrammban mérhető leletmennyisége van 
és színes tünetegyüttese sok szervre kiterjedően, számos 
panasszal, ott el kell gondolkodni azon, nincs-e esetleg az 
illetőnek valamilyen ritka betegsége. A ritka betegség diagnó-
zisának felállítása nehéz, többek között azért is, mert általá-
ban nem gondolunk rá, hiszen nem vagyunk jártasak benne. 
De hát akkor ki gondoljon rá az orvosok közül? Elsősorban 
az, aki már látott egyszer is egy ilyen beteget, vagy részt vett 
egy ritka betegségekről szóló továbbképzésen. Annyi bizo-
nyos, hogy azt követően nagy valószínűséggel emlékezni fog 
rá. Egy ritka betegség sok szempontból megnehezíti a beteg 
életét. Először is azért, mert a korrekt diagnózis késik, sok-
szor évek, akár évtizedek telnek el, mire kiderül a kórkép hát-
tere – ha egyáltalán kiderül, a beteg pedig könnyen megkap-
ja panaszai magyarázatául a „pszichés eredetű” stigmát. A  
diagnózis megerősítése szintén nem könnyű, mert nem min-
den egészségügyi intézmény van felkészülve genetikai vagy 
egyéb speciális biomarker vizsgálat elvégzésére, esetenként 
pedig külföldi laborokba kell küldeni a vérmintákat. Ha már 
van diagnózis, akkor jön az újabb nehézség, a betegség ke-
zelése. Sajnos nem minden ritka kórkép kezelhető, bizonyos 
esetekben pedig nincs meg a hazai lehetőség, például egyes 

visssza a Tartalomjegyzékhez


