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A neuromuscularis betegségek felismerése, kezelése,
sok esetben évtizedeken 4t tarté gondozasa multidiszci-
plindris feladat, hiszen a csalidorvostél kezdve a leg-
specializaltabb molekularis genetikusig szimos szakem-
ber vesz részt benne. Ezeknek a betegségeknek a nagy
része vagy genetikailag meghatirozott, vagy autoim-
mun patomechanizmusra vezetheté vissza. Mindkét
csoportban az elmult évtized szdmos 4j diagnosztikus
és terdpids lehet6séget eredményezett. A neurolégia
hosszt ideig a medicina egyik legdeszkriptivebb disz-
ciplindja volt, ma azonban egyre inkibb elmondhaté,
hogy — a modern molekularis és képalkoté6 médszerek-
nek koszonhetSen — ismerik a betegségek hatterében
all6 biokémiai, genetikai és patofiziologiai folyamato-
kat, tovabba a diagnosztikiban a legmodernebb tudo-
méanyos eredményeket alkalmazzik. A patomechaniz-
mus megismerése 0j terdpids célpontok megjelolését
teszi lehetGvé. Tobb betegség vonatkozasiban a bio-
technolégia legjabb vivmanyait alkalmazzak nagy si-
kerrel, de a személyre szabott gydgyitas gyakorlata is
megvalésulni latszik tobb betegség vonatkozasiban.
A klasszikus farmakoterapiak mellett egyre tobb korkép-
ben jelennek meg a biolégiai terapidk, 4j reményt adva
a korabban gyogyithatatlannak vélt betegségekben szen-
ved6knek.

Jelen 6sszeallitasunk jol példazza, hogy a molekuldris
neurolégia 4j eredményeinek hasznalata a klinikai gya-
korlatban ma mar nemcsak alom, hanem egy-egy 6rokle-
tes betegség oki kezelése a mindennapok tudomadnya.
Ilyen sikertorténetrdl szamol be dr Bereznai Benjamin
tandr ar és munkatirsainak kozleménye egy genetiku-
san meghatdrozott izombetegség, a Pompe-kér diag-
nosztikdja és enzimp6tlé kezelése kapcesan elért hazai
diagnosztikai és terapias eredményekrdl, illetve példa-
értékdi multidiszciplinaris gondozds hatékonysdgarol.

Dr. Karcaygi Veronika tanarné és kollégdi a leggya-
koribb autoszomadlis domindns 6rokl6désti izomdisz-
tréfia hatterében alld epigenetikai tényezket ismertetik,
és kitérnek ezen eltérések mindennapi klinikai diag-
nosztikiban val6é alkalmazasinak sziikségességére is.
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A kozlemény szemléletes abrakkal teszi érthetévé a
molekularis genetikiban nem jartas olvasé szamara elsé
olvasisra bonyolultnak tiné genetikai elemzést.

Az autoimmun betegségek kozil a hiarom leggya-
koribb neuromuscularis betegség  differencidldiag-
nosztikajarél és kezelési elveir6l kapunk attekintést a
lapszdmban. Didszeghy Péter tGorvos urat a szerzett
immunmediilt polyneuropathidk patomechanizmusa-
nak ¢s differencidldiagnosztikajanak ismertetésére kér-
tiik fo6l. A mindennapok gyakorlatiban igen gyakran
keriil szembe ezzel a kérdéssel szamos diszciplina kép-
viselGje. A koribban is heterogén betegségcsoport ma
maér szinte atlathatatlanul sok alcsoportra bomlott, igy
halasan olvassuk a komprehenziv 6sszefoglalast és a
gyakorlati ttmutatisokat.

Dr. Danko Katalin tanirndt a belgyogyaszok, immu-
nolégusok, reumatologusok és neurolégusok kozott sok
esetben elkallédé nem ritka gyulladdsos myopathidk
(polymyositis és dermatomyositis) XXI. szdzadi kezelési
elveirdl kértitk meg Osszefoglald, aktualizald kozlemény
irasara. A kozleményben publikalt algoritmus kivdloan
segiti a terdpids dontések meghozataliban a gyakorld
klinikust.

Dr. Pil Zsuzsanna és munkatdrsai egy ritka autoim-
mun myasthenia gravis felismeréséhez nyujtanak hasz-
nos informacidkat és hivjik fel a figyelmet arra, hogy a
myasthenids beteg szerotipizaldsa milyen fontos lehet a
beteg optimalis kezelési stratégidjinak megvalasztasa-
hoz.

Reméljiik, az Osszedllitds azonkiviil, hogy a minden-
napok gyakorlatiban segitséget nytjt az olvasoknak,
felhivja arra is a figyelmet, hogy az egyes betegségkate-
goéridkon beliil a klinikai adatok és a laboratériumi ered-
mények szintetizalisinak eredményével kialakitott al-
csoportok képzése egyre fontosabb egy adott betegség
optimalis kezelési stratégidjanak felallitdsa sordn.
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