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Ajanlas

A témavalasztas idészer(, hiszen a ritka betegségek ellatasa-
nak két legfébb nehézsége van: az egyik a helyes diagnodzis
felallitasanak késedelmes volta, ami esetenként jelenthet akar
tébb évtizedet(!) is, a masik, hogy sajnos még mindig csak a
betegségek kisebb hanyadaban rendelkezliink hatasos tera-
piaval. A mihamarabbi felismerés az ilyen betegségben szen-
veddknél alapvetd, hiszen a kezeléstél (példaul enzimpotlas)
csak a visszafordithatatlan szervkarosodasok megjelenése
elétt varhatunk érdemi javulast, a tinetek enyhulését, szeren-
csés esetben megsziintetését.

Dr. Rakdczi Eva kdnyve éppen ebben segitség, amelyet
szerzdje elsésorban haziorvosoknak, hazi gyermekorvosok-
nak, tehat azon kollegaknak szant, akik nagy valdszintiséggel
elséként talalkoznak a beteg tlineteivel, de haszonnal forgat-
hatja az orvoslas barmely mas tertletének mivel§je is. A szer-
z6 mindkét oldalon dolgozott mar, hiszen haziorvoskeént jelen-
t6s gyakorlati ismerettel felvértezve kezdett el a kbnyvben meg-
jelenitett két tarolasi betegséggel, a Gaucher- és a Fabry-kérral
foglalkozni és valt ezen kérképek elismert hazai szakértéjévé.

A szdveg olvasmanyos, az abban foglaltakat kitlnd, sajat
fényképek hozzak az olvaséhoz még kdzelebb, eldsegitve a
leirtak kdnnyebb megjegyezhetdségét.

Ha egyetlen orvos, akarcsak egyetlen beteget is a kdnyv-
ben foglaltak megismerése révén juttat korai diagnézishoz,
mar megérte azt megirni és elolvasni.

Dr. Pfliegler Gyérgy
lektor
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El0sz0

Idénként megjelennek olyan betegek a haziorvosi vagy a
szakorvosi rendel6kben, akik mar évek 6ta jarjak a rendeld-
ket honuk alatt egy koteg leletgydjteménnyel, és még mindig
nem kaptak valaszt arra, mi az oka annak a sok panasznak,
és mi a magyarazata annak a sok tlinetnek, amelyek kinoz-
zak 6ket. Akinek kilogrammban mérhetd leletmennyisége van
és szines tlnetegyuttese sok szervre kiterjedéen, szamos
panasszal, ott el kell gondolkodni azon, nincs-e esetleg az
illetének valamilyen ritka betegsége. A ritka betegség diagné-
zisanak feldllitasa nehéz, tdbbek kozo6tt azért is, mert altala-
ban nem gondolunk ra, hiszen nem vagyunk jartasak benne.
De hat akkor ki gondoljon ra az orvosok kézUl? Elsésorban
az, aki mar latott egyszer is egy ilyen beteget, vagy részt vett
egy ritka betegségekrél szo6l6 tovabbképzésen. Annyi bizo-
nyos, hogy azt kévetéen nagy valészinliséggel emlékezni fog
ra. Egy ritka betegség sok szempontbdl megneheziti a beteg
életét. El6szor is azért, mert a korrekt diagnézis késik, sok-
szor évek, akar évtizedek telnek el, mire kideril a korkép hat-
tere — ha egyaltalan kideril, a beteg pedig kdnnyen megkap-
ja panaszai magyarazataul a ,pszichés eredetl” stigmat. A
diagndzis megerdsitése szintén nem kénnyd, mert nem min-
den egészségugyi intézmény van felkészilve genetikai vagy
egyéb specidlis biomarker vizsgalat elvégzésére, esetenként
pedig kulféldi laborokba kell kildeni a vérmintakat. Ha mar
van diagndzis, akkor jon az Gjabb nehézség, a betegség ke-
zelése. Sajnos nem minden ritka kérkép kezelhetd, bizonyos
esetekben pedig nincs meg a hazai lehetéség, példaul egyes
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