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EVIDENCIAN ALAPULO ORVOSLAS

A Gyermekgyodgydszat szerkesztGsége 2014. évben
is minden szdmban egy-egy rovid cikk megjelente-
tését tervezi a témdban. Az elmdult évhez hasonlé-
an, pdr dltaldnos gondolattal vezetem be a soroza-
tot.

Egy évvel ezel6tt irt rovid eszmefuttatdsomban a té-
nyeken alapulé orvoslds elényeit, hasznossdgat el-
ismerve, kritikdt is megfogalmaztam. Ezt teszem
most is.

Tobbszor elhangzik véleményformdld személyisé-
gek nyilatkozataiban, hogy a tényeken alapulé or-
voslds tdlhaladott, a személyre szabott orvoslds
kordt éljuk mar.

A Medical Tribune magyar akadémikusok vélemé-
nyét kérdezte 2007-ben, hogy az orvostudomdny
mely felfedezését tartottdk a legjelentdsebbnek.
(www.medicalonline.hu/cikk/az_orvostudomany_
legfontosabb_felfedezesei).

A vélemények kozil az egyik fontos részletét idé-
zem:

,A DNS szerkezetének pontosabb megismerését és
a betegségek genetikai alapi megkézelitését tar-
tom az orvostudomdny egyik legnagyobb vivma-
nydnak. Ez inditotta ugyanis el azt a folyamatot,
amely sordn az evidencia alapd orvosldst a j6v6-
ben minden bizonnyal felvdltja az individuum ala-
pu medicina, amely a genom pontosabb megisme-
rése révén lehetdséget biztosit az adott betegre sza-
bott specifikus terdpidk alkalmazdsdra.”

A vélemény kétségtelenlil megragadja a tudomdny
jelenlegi haladdsdnak f§ irdnydt, el6remutaté. Két-
ségtelen tény, hogy haladunk az egyénre szabott
medicina felé. Azt azonban kétlem, hogy az egyén-
re szabott orvoslds nélkulozheti majd a kemény, tu-
domdnyos tényeket. Az elnevezés vdltozhat ténye-
ken alapulé medicindrél az egyénre szabott medi-
cindra, de a hdttér, a kor kovetelményeinek megfe-
lel6 magas szintli, tudomdnyos vizsgdlatok sora
remélem akkor is kotelezé kovetelmény marad.

Ugyanazon forrdsbdél egy mdsik idézet igy szo6l:

,Amig a penicillin felfedezése pontos idéponthoz
kothetd, s hatdsa nyomon kévethets a morbiditdsi
€s mortalitdsi statisztikdkban, a képalkoto eljdra-
sok elterjedésének pozitiv hozadékdt nem lehet
ilyen médon, egyértelmd diagramokkal dbrdazolni.
Ennek ellenére dgy vélem: a réntgent, majd a nyo-
mdban megjelend képalkoté berendezéseket az el-
s6k kozott kell megemliteni a milt szdzad dttorést
jelenté felfedezéseinek sordban. Az orvostudo-
mdny eddigi legnagyobb forradalmadt viszont érté-

kelésem szerint az ij évezred hozta el, méghozzd a
szimbolikusnak is tekintheté 2001-es év, amikor is-
mertté vdlt az ember genetikai dllomdnydnak bd-
zissorrendje.

A genetika fejlédésével mind az egészséges életfo-
lyamatokat, mind a kérfolyamatokat az eddiginél
egzaktabban frhatjuk le és érthetjik meg, amely
megértés révén a gyogyitasnak egy eddig csaknem
ismeretlen dimenzidja tdrul fel: egyre szélesebb
kérben nyilik lehetSség arra, hogy még barminemd
panasz, tinet megjelenése vagy sz6védmény kiala-
kuldsa elétt felismerjik a betegséget, igy csékkent-
stk kialakuldsdanak esélyét, illetve néveljik az
egészségben megért idGtartamot. Az egygénes
0rokléds betegségeknél mdar most olyan modsze-
rek dllnak rendelkezésiinkre, amelyek révén mag-
zati korban biztos diagnozist dllithatunk fel. Csak
id6 kérdése, hogy a hajlamokat mikor tudjuk kimu-
tatni minél tobb betegség és a népbetegségek ese-
tén is. A tiinetek fel6l kozelits tradiciondlis orvos-
lds helyébe mind tobb teriileten a prediktiv orvos-

lds Iéphet.”

Fantasztikus és a jovS orvosldsdnak véltozdsdt el§-
revetits viziét fogalmaz meg az idézet. En, mint a
preventiv medicina egyik szerény képviselGje és
tdmogatéja, 6rommel olvastam e sorokat. Itt is ki
kell hangsilyozni azonban, hogy a prediktiv vagy
preventiv. medicina elGretorése sem fogja/tudja
majd nélkilozni a magas szint{ és megismételt tu-
domdnyos vizsgdlatokat (az idézett vélemény ezt
nem is tagadja). Tudnunk kell majd, hogy az adott
egyén rizikéja milyen mértékd, az adott betegség
milyen hatdsfokkal és pontosan milyen eszkdzok-
kel el6zhets meg.

A fenti idézetek implicite sugalljdk, hogy az orvos-
lds szemléletvdltozds el6tt &ll, melyre leginkdbb a
bennitnket kovets generdcidknak lesz sziiksége és
erre Gket az egyetemi oktatdsnak, nektink kell fel-
késziteni, alkalmassd, fogadé késszé tenni. A bizo-
nyitékokon és a lehet&ségeken alapuld irdnyelve-
ket, protokollokat id6rgl-idére meg kell dGjitani és
hozzd kell igazitani a rendelkezéstinkre &ll6 leg-
Gjabb tudomdnyos eredményekhez. Ez zajlik nap-
jainkban Hazdnkban. Az dj irdnyelvek kidolgoza-
sdban a Magyar Gyermekorvosok Tdrsasdga sza-
mos tagja aktivan, tuddsdnak legjavat nydjtva vesz
részt.

Az alternativ vagy komplementer medicina egyre
inkdbb teret hédit, sok pénzt kisajtolva a gyégyulni
vdgyokbdl, és ami ennél is nagyobb veszély, hogy
sokszor a betegek gyégyuldsi esélyeit rontva. Az al-
ternativ gyogymodok, gydgyhatdsd készitmények
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térhéditdsa oromteli fejlemény is lehetne, ameny-
nyiben hatdsossdgukat megfelel6 tudomadnyos
vizsgdlatok aldtdmasztandk. Sajnos azonban ez a
legritkdbb esetben van igy. Betegeink tdjékoztata-
sa és sajdt szakmai 6nbecstléstink miatt is sztiksé-
ges tudni, melyik alternativ gyégymaéd ajanlhaté és
melyek nem, mert nincsenek kell§ bizonyitékokkal
aldtdmasztva. Az alternativ medicina sodrdsdban
erdsoddnek azon laikus, civil csoportosuldsok és vé-
lemények, melyek megkérd&jelezik a hagyoma-
nyos orvoslds eredményeit. Egyre hangosabban,
sokszor durvdn szélalnak fel a védGoltasok vagy a
rosszindulatd betegségek ellen alkalmazott kezelé-
sek ellen. A laikus megnyilvdnuldsok minden tudo-
mdnyos alapot nélkuloznek, egyének vagy csopor-
tok hiedelmének, tévhitének megnyilvdnuldsai,
ezért az ellentk valé védekezés igen nehéz. Ne-
kiink azonban ragaszkodnunk kell a higgadt, tudo-
mdnyos alapokon nyugvé vdlaszokra és toreked-
nink kell a széleskorl ismeretterjesztésre. Nem

TALLOZO

zdrkézhatunk be az orvostudomdny ,titokzatos”
elefdntcsont tornydba. Kivdléan szolgdlta ezt a célt
Mészner Zsofia cikke a Gyermekgyodgydszat 2013.
évfolyam, 6. szamdban. A Gyermekgydgydszatban
megjelend cikkek az alternativ medicina és a lai-
kus vélemények igen zavaros tertletén valé tdjéko-
z6ddést is el6mozditjdk majd. Természetesen nem
lehetséges minden részkérdést érinteni, csupdn az
dltaldnos tdjékozodds segitését vdllalhatja fel a fo-
lyéirat és az Evidencia Bizottsdg.

A leggyakrabban olvasott, idézett Cochrane adat-
bdzis és kollabordcid is sok kihfvdssal és nehézség-
gel kuzd, melyet tomor, de igen figyelemremélto
kardcsonyi, kiaddi hozzdszéldsdban elemzett
Richard Smith (BMJ 2013; doi:
http://dx.doi.org/10.1136/bmj.f7383).

Ajdnlom mindenki figyelmébe.
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X-hez kotott thrombocytopenia

X-linked thrombocytopenia (XLT) due to WAS
mutations: clinical characteristics, long-term
outcome, and treatment options

Albert MH, Bittner TC, Nonoyama S, Notarangelo LD, Burns S,
Imai K, Espanol T, Fasth A, Pellier I, Strauss G, Morio T,
Gathmann B, Noordzij JG, Fillat C, Hoenig M, Nathrath M,
Meindl A, Pagel P, Wintergerst U, Fischer A, Thrasher AJ,
Belohradsky BH, Ochs HD. Blood. 2010; 115:3231-8.

Toldi Gergely dr.

A Wiskott-Aldrich-szindréma (WAS) fehérjét ké-
dolé gén mutdciéja hdrom kilonbo6zé klinikai enti-
tdsban  nyilvdnulhat meg. A  klasszikus
Wiskott-Aldrich-szindrémat a WAS fehérje
expresszidjdnak teljes megsz@inése okozza. Ez a fe-
hérje az immunsejtek kozotti immunoldgiai szi-
napszis kialakuldsdért felelgs citoszkeleton dtren-
dez6désben tolt be fontos szerepet, igy defektusa
els@sorban a sejtes immunitds zavarait eredménye-
zi. A Wiskott-Aldrich-szindréma f& tinetei a
thrombocytopenia, a stlyos ekzema, a pyogen és
opportunista fert6zések irdnti fokozott fogékony-
sdg, valamint az autoimmun és tumoros betegsé-
gek (elsGsorban lymphomdk) irdnti fogékonysdg.
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Az X-hez kotott neutropeniat (X-linked neutro-
penia) a WAS fehérje funkciényer6 mutdcidja
okozza, mely a fehérje folyamatos aktivdciéjahoz
vezet. Az X-hez kotott thrombocytopeniidt
(X-linked thrombocytopenia, XLT): a WAS fehérje
missense mutdciéi okozzak, melyek hibds és csok-
kent mennyiségl fehérje termel6dését eredménye-
zik. Ebben az esetben a klasszikus Wiskott—
Aldrich-szindromdhoz képest a klinikai kép sokkal
enyhébb, csupdn intermittdl6 thrombocytopenia is
lehet az egyetlen tiinet. Eddig 62 kilonb6z6 muta-
ciét azonositottak az XLT hdtterében. A szakiroda-
lom két lany beteget is emlit, akiknél az egészséges
X kromoszéma inaktivdciéja révén alakult ki a be-
tegség. A betegek tulélése kitling, de gyakoriak le-
hetnek a silyos szovédmények (6,9% fert6zés,
13,9% vérzés, 12,1% autoimmunitds, 5,2% tu-
mor). A tilélést nem befolydsolja a mutdcid tipusa,
az IVIG kezelés vagy profilaktikus antibiotikum al-
kalmazdsa. Splenectomia végzése ellenjavalt, mi-
vel noveli a sulyos fert6zések gyakorisdgdt. A
hematopoietikus &ssejt transzplantdcio (HSCT)
szerepe a terdpidban, melyet klasszikus Wiskott—
Aldrich-szindrémdban sikerrel alkalmaznak,
X-hez kotott thrombocytopenia esetében nem egy-
értelmd. A klinikai tinetek figgvényében egyéni
mérlegelés sziikséges, elvégzése azonban minél
kordbbi életkorban javasolt.



