KLINIKUM HEMATOLOGIA

of unusual sites: A narrative review, Blood Rev, 2018, Case report and literature review, Gac Med Mex, 2017,
Feb 2. pii: S0268-960X(17)30029-2. 153(4):531-536.

[21] Schreiber K, Hunt BJ: Pregnancy and Antiphospholipid [23] Lopez-Pedrera Ch, Aguirre MA, Ruiz-Limon P, Pérez-
Syndrome, Semin Thromb Hemost, 2016, Oct;42(7):780- Séanchez C, Jimenez-Gomez Y, Barbarroja N, Cuadrado
788. MJ: Immunotherapy in antiphospholipid syndrome, Int

[22] del Carpio-Orantes L, Martinez-Anaya CC, Bonilla- Immunopharmacol, 2015, Aug;27(2):200-8.

Casas E.: Catastrophic antiphospholipid syndrome,

A SZERZO BEMUTATASA

Dr. Gadé Klara belgyogyasz, hemato- Szakmai palyafutasat kutat6 farmakoloégusként kezdte az
I6gus, immunologus, klinikai farmakol6- EGIS Gydgyszergyarban, majd a Haynal Imre Egészség-
gus szakorvos. A Semmelweis Egyetem tudomanyi Egyetem I. Belgydgyéaszati Klinikajan, ezt kdve-
Egészségtudomanyi Kara Egészség- téen az Orszagos Hematoldgiai és Immunologiai Intézet
tudomanyi Klinikai Tanszékének tan- Csontvelbatiltetd Osztalyan dolgozott. Tudomanyos fokoza-
székvezetd fbiskolai tanara, valamint a tat a prolactin myeloma multiplexben jatszott szerepérdl irt
budapesti Szent Rokus Kérhaz osztaly- disszertécibjaval szerezte.

vezeto féorvosa.

Ne a csodan muljon! cimdi cikk folytatasa a 17. oldalrél

A magas koleszterinszint-betegség mar régrél ismert, Brown és Goldstein a koleszterin okozta betegségekkel kapcso-
latos kutatasaikért 1985-ben orvosi Nobel dijat is kapott. A két tudés kimutatta, hogy az LDL-koleszterint (ez a ,rossz”
koleszterin) a vérbdl a sejtek a felszinikén 1évd, tgynevezett LDL receptorok segitségével tudjak felvenni. Ezeknek a
receptoroknak a szama azonban 6roklétten vagy kildnb6z6 hatasokra egyénenként is mas és mas lehet.

Az 6rokletes magas koleszterinszint eseteiben genetikai okok miatt ezen receptorok legalabb fele hianyzik, igy a sejtek
nem tudnak annyi koleszterint felvenni, a felesleg pedig visszamarad a vérben (és id6vel lerakodik az érfalban).
Ez okozza az 6rokletes magas koleszterinszint betegségben az extrém magas LDL-koleszterin szintet, mikdzben a
tobbi vérzsir paraméter — triglycerid vagy a véddéfaktor HDL-koleszterinszint — normalis lehet.

A betegség hatterében 4 ismert gén mutacioja allhat. A betegséeg réviden azt jelenti, hogy az érintett személy az egyik
szUl6t6l normalis LDL receptor gént 6rokol, de a masik szuldjétél egy funkcionalisan nem miikdédd, mutans gént kap.
Az LDL receptor szam felére csékken, ennek kdvetkeztében extrém magas LDL-C szint alakul ki. igy az egyik sziil6
érintettsége soran a gyermek 50%-o0s valdszinliséggel 6rokli a betegséget, mindkét szild érintettsége pedig még
nagyobb kockazatot rejt.

Az drokletes magas koleszterinszint betegség koértlbelil minden 6tszazadik felnétt lakosban kimutathato, illetve minden
20 magas koleszterinszintli egyén kdzul egyben eléfordul. Az Gjabb felmérések gyakoribb eléfordulasrél beszélnek,
Hollandidban példaul 1:200-as aranyt mértek. Magyarorszagon a becslések szerint 20-50 000-re tehet6 az érintettek
szama. Az érintett betegeknél mar a 30-as, 40-es éveikre kialakul a tlineteket okoz6 szivbetegség.

E betegségben Magyarorszagon jelenleg ,kaszkad rendszer(i” sziirést végeznek, ami azt jelenti, hogy ha a felfedezik
a betegséget, akkor az FH-s beteg elsd, méasod és harmadfokd csaladtagjait is elkezdik szlrni. (Magyarorszagon
50 000 kortlire tehetd a genetikailag érintett k6zépkoru és fiatal csaladtagok szama, kézilik mintegy 8000 pacienst
kezelnek jelenleg, tehat j6 40 000 magat egészségesnek gondolénak nincs informacibja az érintettségérdl.)

Sajnos az igen nagy kockazatu FH-val él6 betegek egy részénél még a ma tamogatott gyogyszerekkel sem lehet a
szakmai ajanlasokban meghatarozott koleszterin-célértéket elérni, igy jelenleg ezek a betegek még akkor is életve-
szélyben vannak, ha teljes mértékben kdvetik az orvosok eldirasait. Az ilyen, igen nagy riziké6ju betegek esetében lenne
szlikség az Ujabb, innovativ koleszterinszint csékkent6é gyogyszerekre, amelyek mar Eurbpa szamos orszagaban elér-
hetdk. Ezen terapiak befogadasa azért lenne fontos, mert minden 1% koleszterin szint cs6kkenés legalabb 2%-kal csok-
kenti a szivinfarktus kialakulasanak kockazatat, tehat oriasi elénnyel jar(hatna) mind a beteg és csaladja, mind a nem-
zetgazdasag szempontjabdl.
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