Familiaris amyloid polyneuropathia

A familiaris amyloid polyneuropathia (FAP) 6roklstenegbetegedés, amely a leggyakoribb
formaja az egész testet étinamyloidosisnak. A mutaciok hatasara a maj megratto
szerkezdt transthyretin (TTR) fehérjeket (amyloid fehérjéketrmel, amelyek fokozatosan
lerakddnak és amyloid plakkot alkotnak a szovetekbelsisorban az idegekben, de
megjelenhet a szivben, a vesékben és a szemekbanb&l minden tizezredik embert érinti
a vilagon. Leggyakrabban a transztiretin gén gkakliibdja okozza a megbetegedést. A TTR
génnek tdbb mint 100 eltérése ismert, amelyek mawnds tineteket képesek okozni. Ezek
kozil a V30M mutacio all leggyakrabban a FAP hétven, amely jellenten polyneuropathiat

képes okozni.

Tunetei
A polyneuropathia esetén tobb ideg egyidérintettsége all fenn. Jelleden hulsz- és

harmincéves életkor koril keddik a megbetegedéss Einetei kdzt szerepel az izmok fogyasa
€s gyengulése (sarokra vagy labujjhegyre allas zsehdivitelezhet, tgyetlen mozgas,
palackok kinyitdsa vagy a gombolkozas nehezitdtet)e az inreflexek csdkkenése vagy
kiesése, érzékelési zavar (a tapintas vagy a tajualzése csdkken az érintatttierileteken,
sotétben bizonytalanabb jaras). Erintheti a holyég-bélnikodést, szexudlis funkciokat,
szivelégtelenséghez vezethet, de a szem, vesesnpagg, mellékvese valamint az erek

megbetegedését is okozhatja.

Kivizsgalas

A FAP Kkivizsgalasa a csaladi és Aaltalanos kort@éttéfelvételével, valamint részletes
neurologiai és belgyogyaszati vizsgalattal Kelitkl A vizsgalé orvos kivancsi lesz a tlinetek
fennalldsanak kezdetére és a hasonlo tlinetekkaliesx; csaladtagokra is. A vizsgalat soran
a FAP gyanujat etsorban az 6rokletesség, a gyengilt als6é végtaérzakor érintettsége és
mas szervek vagy funkciok érintettsége vetik fekéStelenités mellett &thdl vagy bélis

vett szovetmintabdl az amyloid lerakddas kimutailsgecialis festési eljarassal. Fontos, hogy
bizonytalan esetben a neuropathia egyéb okait kelkizarni, igy szamos mas diagnosztikus

vizsgalat valhat szikségessé.



Kezelés
A FAP kezelése kébtfpilleren nyugszik:

- az amyloid plakkokat kepzehérjék termelésének csokkentésére és

- az érintett szervek kezelésére iranyul.

A FAP kezelhei majatiltetés segitségével. A donor mdj a tranegptadt koveben normalis
TTR fehérjét fog termelni, amely hatasara a koraldkaakodott amyloid plakkok mérete és
szadma nem novekedik a tovabbiakban. Kulondsen tiayelha a betegség elején végzik el a
beavatkozast fiatalabb, V30M mutaciot hordozé bedég

A tafamidis (Vyndagel, Pfiz&€) a TTR amyloidosisban szenvdd szamara kifejlesztett
gyogyszer, amely segit a betegség korai fazisabamearopathia érehaladasanak
megallitasaban. A European Medicines Agency engedtd a gyogyszer Europai UniGban
tortérd alkalmazasat. kkkddési elve, hogy az aktiv hatéanyag megkoti ashibérjét, és nem
engedi, hogy lerakédjon a szOvetekben (Un. szugaddiligator gyogyszer). Leggyakoribb

mellékhatasai a hasi fajdalom, hasmenés, huvelyugguti fertzés.

Egyes gyogyszerek (amitryptillin, gabapentin, pheda, duloxetin) segithetnek a
neuropathias fajdalom enyhitésében. Fontos a goldosendszeres labapolas, amellyel
megebzhet) az érzéketlen nyomaspontokon kialakulé fekélyelgjelenése. Orthostaticus
hypotensio esetén (fekvé&dhvagy ulésl tortérns felallast kéveden a vérnyomas hirtelen
lecsOkken, és ajulas kovetkezhet be) medgfalgbgyszeres kezelés és kompresszidos harisnya
segitségével medgalhet) a rosszullét és eszméletvesztés. Szivritmuszaedére gyodgyszeres

vagy mitéti terapia is szOba johet. FAP esetében sziksegawdszeres szivultrahang.

Genetikai vizsgalat
A FAP gyanuja esetén elvégzett genetikai vizsgakladmeényeét genetikai tanacsadas keretében

lehet kozoélni. Ennek sordn a betegé$€ges a kovetkaz generacidnak tortén atadas
valdsziiségéél is tajékoztatast ad a klinikai genetikus szakervirintett csaladok esetén
lehethiség van a csaladtagok vizsgdlatra is. Csaladasagitéamennyiben ismert a betegség
hatterében all6 genetikai eltérés a émél, a magzatbol vett genetikai mintabol célzottan

megvizsgalhat6 a keresett eltérés jelenléte.



