Herediter Spasticus Paraplegia - Betegtajékoztato

Mit neveziink Herediter Spasticus Paraplegianak?

Herediter Spasticus Paraplegia (HSP) alatt egy genetikai és klinikai szempontbdl valtozatos
betegségcsoportot értliink. Az egyes betegségekben kdzos, hogy egy adott gén hibaja az akaratlagos
mozgasok kivitelezéséért felel6s Ugynevezett piramispalyat kdrositja. Ennek kovetkeztében valtozd
mértékben a végtagok gyengesége és merevsége alakul ki. A betegség ritkdnak szamit, mivel szerte a
vildgon 100,000 ember koziil, 6t-tizet érint.

Milyen tiineteket okoz a betegség?

A betegség tlinetei gyakorlatilag barmely életkorban megjelenhetnek, de az id6s kori kezdet nem
jellemz6. A legtobb esetben a betegség a jards zavarat okozza a kialakulé gyengeség és merevség
kovetkeztében, amely az évek alatt folyamatos lassu romlast mutat. lzomgoércsok is gyakran
el6fordulnak. Ha a betegség kisgyermekkorban kezdédik, a motoros fejlédés késését is okozhatja. A
betegség sokszinli megjelenése miatt merevség és gyengeség mértéke az enyhétdl a sulyosig valtozhat.
Klinikailag a betegséget feloszthatjuk ,tiszta” és ,komplikalt” formakra. A tiszta formak esetében nincs
jelen egyéb tiinet, a komplikalt formak esetében a gyengeség és merevség mellett mas neuroldgiai
tlnetek is jelen lehetnek, Ugy, mint: koordinacids zavarok, a |atas és hallas zavarai, szellemi hanyatlds. A
betegséget gyakorta vizelettartasi nehézség is kiséri, illetve kellemetlen érzések jelentkezhetnek a
labujjakban, labakban.

Miért alakul Ki a betegség?

A betegség genetikai hiba kovetkeztében alakul ki. Jelenleg tébb, mint 50 olyan gént ismerlink, amelyek
hibaja HSP kialakulasahoz vezethet. Egyes esetekben a csaladi torténetben egyértelmiien
visszavezethet6, hogy a betegség 6roklott, de egyes genetikai hibak esetében a csaladban elképzelhetd,
hogy senkinek nem volt hasonlé betegsége. Az, hogy az egyes gének hibaja hogyan vezet a mozgaté
palyarendszer karosoddsahoz, még részben kutatasok targyat képezi. Altalanossagban a kiilénbdz6 gének
hibaja az idegnyulvanyok anyagcseréjét vagy azok miikodéséért felelés fehérjéket érinti. Leggyakrabban
a SPAST gén eltéréseit taldltdk meg a betegségben, amely a legtobb esetben tiszta HSP-t okoz.

Hogyan diagnosztizalhato a betegség?

A HSP-hez hasonl¢ tlineteket szamos neuroldgiai megbetegedés okozhat. HSP elsésorban akkor mertil
fel, ha a csaladban mas érintett személyek is voltak. Szintén felvet6dik HSP gyanuja, ha a csaladi
torténetben nem fordultak el6 hasonlé tiinetek, de a betegnél lassan romlé merevséggel és
gyengeséggel jarod tlinetek vannak jelen, és az egyéb lehetséges okokat kizartuk. Ha az 6roklédés ténye
nem egyértelm, szamos vizsgdlatot el kell végezni, hogy az egyéb szdba j6v6, gyakoribb betegségeket
kizarjuk. Ehhez vérvételekre, koponya MR vizsgalatra, az idegvezetés vizsgalatara (ENG), egyes esetekben
gerincvizvételre van sziikség. Orokl6d6 betegség esetében is sziikséges, hogy a genetikai vizsgalatok el6tt
torténjen altalanos kivizsgalas, mivel ez a betegség genetikai hatterének tisztazasat segiti.



A betegség genetikai hatterének vizsgalatahoz szintén vérvételre van sziikség. Intézetlinkben jelenleg a
SPAST és REEP1 gén vizsgalata és az SPG7 gén egyik gyakori eltérésének vizsgalata érhet6 el
rutinszerien. Mivel szdmos vizsgalatot szlikséges elvégezni, és a genetikai vizsgdlatok elvégzése sok
id6be telik, igy a genetikai diagndzis tobb hdnapot is igénybe vehet.

Mi a varhato progndzis?

A progndzis meghatdrozdsa a betegség valtozatos megjelenése miatt nehezitett, egyéni szinten ritkan
hatarozhaté meg. A genetikai diagnozis segithet a progndzis megitélésében, de ugyanazon genetikai
eltéréssel rendelkezd betegek esetében is kiilldnbdz6 sulyossagu tiinetek lehetnek jelen. Altalanossagban
az évek, évtizedek tavlataban lassu romlas jellemzi a betegséget. A tiszta HSP-ben a varhaté élettartam
altaldban nem rovidebb, de kiilonb6z6 mérték( mozgaskorlatozottsag alakulhat ki. A gyermekkori
kezdet( tiszta HSP daltaldban igen lassan romlo tiineteket okoz, mig a felnGttkori, komplikalt HSP
altaldnossagban gyorsabban romlé tlinetekkel jar. A HSP egyes formai relative stabilak, csak nagyon
kismértékd romlassal. Mdas formdakban éveken keresztiili romlo dllapot utan a tiinetek stabilizalédnak, és
tovdbbi romlas mar nincsen jelen, egyes formak azonban folyamatos romlast mutatnak. Sulyos esetben
kerekesszékre lehet sziikség a kozlekedéshez, mig mds betegek jarasképesek maradnak.

Hogyan 6roklodik a betegség, mit varhatunk a genetikai diagnézistol?

A kllonb6z6 gének hibdja eltéré mdédon 6roklédik. Az 6roklésmenet egyes esetekben meghatarozhatd a
csaladi torténet alapjan. Mas esetekben sziikséges a genetikai diagndzis ahhoz, hogy a betegség
oroklédésének esélyét meghatdrozzuk. A genetikai diagnosztika jelenleg a betegség kezelését a legtobb
esetben nem befolydsolja, a progndzis meghatarozasaban nyujthat segitséget, illetve a genetikai
tandcsadashoz sziikséges, emellett tudomanyos jelent&sége van. Els6sorban a HSP-hez hasonlé
tineteket okozé betegségek esetében lehet sziikség specialis gondozdsra, emiatt is fontos az el6zetes
kivizsgalas.

Hogyan kezelhet6 a betegség?

A herediter spasticus paraplegidban jelenleg csak tlineti kezelések allnak rendelkezésre. A gyogyszeres
terapia elsGdlegesen az izommerevség csokkentését, a vizelettartasi zavarok befolyasolasat célozza. Nagy
a jelentGsége a rendszeres gyogytornanak, amelyben kiemelt szerepe van a nyljtdsnak, merevség
oldasanak, illetve a koordinaciot fejleszts, erGsit6 gyakorlatoknak. Egyes esetekben segédeszkozok
haszndlatara lehet sziikség.



