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            Abetalipoproteinemia - A zsíranyagcsere zavara

            
            Az abetalipoproteinemia a zsíranyagcsere egy ritka, (autoszomális recesszív módon) öröklődő zavara. Az érintett személyek neurológiai hanyatláson mennek keresztül, a fokozódó izomgyengeség miatt mindinkább nehézzé válik számukra a járás. Ezen kívül jellegzetes eltérések mutatkoznak a vérképükben: kevesebb és abnormális alakú vörösvértestjük képződik, így vérszegénnyé válnak.

                        Előfordulhat az abetalipoproteinemiában szenvedő betegek között a retina degenerációja, ami a látás elvesztéséhez vezethet.

Az abetalipoproteinemia tünetei

Az abetalipoproteinemiás betegeknél különféle tünetek széles skáláját figyelték meg: érintett lehet az idegrendszer, a szem, az emésztőrendszer, valamint a vérképzés.

Az emésztőrendszeri tünetek, mint például a zsírszéklet (nagytömegű, világos, büdös zsíros széklet), a hányás és a puffadás a táplálékban lévő zsír emésztésének és felszívódásának zavara miatt jönnek létre. Ez az oka a zsírban oldódó vitaminok (A, D, E, K) hiányának, valamint a növekedésbeli elmaradásnak is.



Az E-vitamin-hiány, főként kettő- és húsz éves kor között súlyos idegrendszeri zavarokat okoz, gyakori a kisagyi érintettség miatt kialakuló mozgáskoordinációs zavar. Jelentkezhet még beszédzavar, remegés és izomgyengeség is. Olykor a mentális fejlődés is késik, de a betegek többsége átlagos intelligenciájú.

Néha a csontok is érintettek lehetnek, ilyenkor leginkább gerincferdülés és lábboltozat süllyedés figyelhető meg. Ugyancsak előfordulhat a retina gyulladása és degenerációja, ami csőlátást, a színlátás elvesztését és farkasvakságot eredményez. Egyes betegeknél a máj zsíros degenerációját, kötőszövetes átépülését is megfigyelték.

Vérszegénység sok betegnél megjelenik a maga jól ismert tüneteivel, mint például fáradékonyság, szédülés, szívdobogás-érzés, fejfájás, ingerlékenység és sápadtság. A K-vitamin hiánya miatt ugyanakkor vérzékenység is felléphet, tovább súlyosbítva a már meglévő vérszegénységet.

Biokémiai háttér

A zsírok felszívódásáért, szállításáért és a szervek közötti megoszlásáért úgynevezett lipoproteinek felelősek az emberi szervezetben. Ezek a részecskék különböző zsír alkotóelemekből és fehérjékből állnak. Az abetalipoproteinemiában szenvedő betegeknél egy bizonyos MTTP gén mutációja áll fenn. A mutáció következtében hiányzik náluk egy fontos fehérje (az apoB), ami a lipoproteinek működéséhez nélkülözhetetlen.

Milyen gyakran alakul ki abetalipoproteinemia?

Az abetalipoproteinemia egymillióból egy embert érint, férfiak és nők egyforma gyakorisággal betegedhetnek meg. A vérrokonok közti házasságból születettek között - mint az öröklődő betegségek általában - gyakoribb. A tünetek legtöbbször már gyermekkorban jelentkeznek.

Diagnózis

A diagnózis felállításához fontos a részletes kórisme. A tünetek felismerése érdekében nélkülözhetetlen a belgyógyászati, szemészeti, neurológiai vizsgálat és a vérminta mikroszkópos vizsgálata. Laboratóriumi vizsgálat segítségével történik a vérben lévő zsírok és zsírban oldódó vitaminok, valamint lipoproteinek szintjének meghatározása. A pontos diagnózis meghozásához speciális tesztek is rendelkezésre állnak. (Például az érintett gén mutációnak kimutatását célzó molekuláris genetika vizsgálatok.)

Hogyan kezelhető az abetalipoproteinemia?

Mivel a tünetek igen szerteágazóak, a terápia is több szakterületet érintő csapatmunkát igényel. Minden beteg személyre szabott tüneti kezelésben részesül. Fontos az érintettek szoros követése, a lehetséges szervkárosodások mihamarabbi felismerése érdekében.

A legtöbb beteg esetében hatásosnak bizonyul a zsírszegény diéta, ami a lehető legkevesebb hosszú szénláncú telített zsírsavat tartalmazza.

Elengedhetetlen továbbá a zsírban oldódó vitaminok (A, D ,E, K) pótlása, hiszen mint láttuk, ezen vitaminok hiánya miatt alakul ki a tünetek nagy része.

A betegek életkilátásai egyénenként nagyon különböznek, de általánosságban elmondható, hogy a diagnózis korai felállítása és a kezelés mielőbbi megkezdése csökkenti a szervek megbetegedésének súlyosságát és késlelteti a tünetek megjelenését.

Forrás: WEBBeteg
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                            Prof. Szapáry László

                            

                            
                                 A Társaság megalakításá-
nak célja a stroke kezelé-
sében résztvevő szakem-
berek és szakterületek összefogása, a stroke be-
tegség kezelésének fej-
lesztése.
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                            Magyar Idegsebészeti
 Társaság
                            


                            
                            
                            Prof. Dr. Banczerowski Péter

                            

                            
                                 A Magyar Idegsebészeti Társaság célja a magyar idegsebészet fejlesztése, a tagok tudományos ismere-
tének bővítése és orvos-etikai nevelése.
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                            Magyar Fejfájás
 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Kerényi Levente

                            

                            
                                 A Társaság működése ki-
terjed a fejfájás prevenció-
jára és kutatására is, célja a fejfájás betegségek haté-
kony kezelésének előmoz-
dítása.
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                            Magyar Neuropathológiai
 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Pál Endre

                            

                            
                                A Társaság fő célkitűzése a betegség megelőzésé-
nek és kezelésének fő irányelveinek meghatáro-
zása a szakma és a lai-
kusok számára.
                            

                            
                                ›› www.neuropathologia.hu
                            

                            
                            

                        

                    


                    

                        

                            
                            

                            
                            Magyar Idegtudományi
 Társaság
                            


                            
                            
                            Prof. Dr. Hernádi István

                            

                            
                                A Társaság azokat a szak- 
embereket tömöríti, akik az idegtudomány szakterüle-
tein folytatnak kutatásokat, illetve akik érdeklődnek az idegtudományok módsze-
rei és eredményei iránt.
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 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Novák László

                            

                            
                                 A Társaság kezdeményezi a betegségcsoporttal kapcsolatos kutatásokat, nemzetközi kapcsolatokat teremt, elősegíti a neuro-onkológia oktatását.
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                            Magyar Neuroradiológiai 
 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Várallyay Péter

                            

                            
                                A Társaság célja a hazai neuroradiológiai szaktudás fejlesztése, a hazai és külföldi oktatási és szak-
mai tevékenység elősegí-
tése.
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                            Magyar Klinikai
 Neurofiziológiai Társaság
                            


                            
                            
                            Prof. Dr. Fekete István

                            

                            
                                 A Társaság nemcsak mint tudományos egyesület tevékenykedik, de feladatá-
nak tekinti a szakmai tevé-
kenység minőségi ellen-
őrzését és garanciáját is.
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                            Magyar Neuroimmunológiai 
 Társaság
                            


                            
                            
                            
                            Dr. Rózsa Csilla

                            

                            
                                 A Társaság célja tagjainak szakmai tevékenységét elősegítve állást foglalni az egyes szakterületek tevé-
kenységét illetően.
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                            Magyar Gyermekneurológiai 
 Társaság
                            


                            
                            
                            Prof. Dr. Hollódy Katalin

                            

                            
                                A gyermekgyógyászat és idegsebészet szakembe-
reit összefogva végzi a Társaság kutatási és szervezési tevékenységét.
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 Parkinson Társaság
                            


                            
                            
                            
                            Prof. Dr. Kovács Norbert

                            

                            
                                A Társaság fő célkitűzése a betegség megelőzésé-
nek és kezelésének fő irányelveinek meghatáro-
zása a szakma és a lai-
kusok számára.
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és Terápiás Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Kunos László

                            

                            
                                A Társaság célja, hogy informálja a lakosságot az alvászavarok lehetséges hátteréről, következménye-
iről, illetve kezelési módjai-
ról.
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 Liga
                            


                            
                            
                            Prof. Dr. Janszky József

                            

                            
                                 A Társaság célja a felnőtt és gyermek epilepsziás betegek orvosi, rehabilitá-
ciós és szociális ellátásá-
nak koordinálása, szakem-
berek továbbképzése, irányelvek kidolgozása.
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 Idegtudományi Társaság
                                


                                
                                    
                                    Dr. Folyovich András

                                

                                
                                    A Társaság célja a klinikai-tudományok területén belül az úgynevezett csúcskuta-
tás eredményeinek friss is-
mertetése és amennyire lehetséges, művelése is, a lehető legmagasabb szinten.
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                            Dr. Boczán Judit

                            

                            
                                A Társaság célja tagjainak szakmai tevékenységét elősegítve állást foglaljon a neurogenetikai vizsgálatok irányelveiről, a therápiás törekvésekről és elősegít-
se az oktatást.
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                            Magyar Neuroszonológiai
 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Németh László

                            

                            
                                A Társaság célja a közös szakmai irányvonalának kialakítása, fejlesztése, a szakmai alapkövetelmény-rendszer kidolgozása, egy-
séges képzési rendszer kialakítása.
                            

                            
                                ›› www.neurosonologia.hu
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 Neuro-ophthalmológiai Szekciója
                            


                            
                            
                            Dr. Somlai Judit

                            

                            
                                Neuro-ophthalmológus, aki a látászavart okozó megbetegedések okának keresésével, meghatározásával és kezelésével foglalkozik.
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 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Budai Erika

                            

                            
                                A Társaság célja az akut és krónikus fájdalom szindrómában szenvedő betegek teljes körű ellátásának szakmai tudományos eszközökkel történő előmozdítása.
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                            Magyar Rehabilitációs
 Társaság
                            


                            
                            
                            Dr. Cserháti Péter

                            

                            
                                Társaságunk a rehabilitáció bármely területével foglalkozó tagok önkéntes társulásán alapuló, hazai és nemzetközi egészségügyi kapcsolatok fejlesztését elősegítő szervezet.
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