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A diagnozis:
hemofilia

Talan a kaland, a kihivas
hianyzott Ferencnek, ami-
kor elhatarozta, benevez
a Budapest-Bamako
sivatagi rallyra. Itt meg-
mutathatta, elsésorban
maganak, hogy extrém
helyzetben is megallja

a helyét. Hogy miert olyan
hatalmas teljesitmény ez?
Mert ez a megprobaltatas
sok egészséges ember-
nek is feladja a lecket,
verzekenyseggel pedig
igazi csoda teljesiteni.

HAJNAL EVA IRASA
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gészséges iziiletek-
kel sziiletett Nagy
Ferenc (45), ma még-
is minden lépés f3j
neki, minden mozdulatért meg kell
dolgoznia. A betegségére negyven-
négy évvel ezeldtt deriil fény, a neve
hemofilia, azaz vérzékenység.

CSALADI OROKSEG
,Egyéves voltam, amikor el6szor
keriiltem kérhdzba. Beiitottem

a kezem a kisagyba, és ettdl a min-
dennaposnak szamité balesettdl

a konyokom a kétszeresére dagadt -
meséli Ferenc. — Az orvos, aki vizs-
galt, bantalmazasra gyanakodott,
ezért édesanyamat felel6sségre is
vonta. Szerencsére anydnak ekkor
eszébe jutott, hogy a csalddban el6-
fordult mar vérzékenység. Elvégez-
ték a sziikséges vizsgalatokat, és

a gyanu beigazolodott. A diagnoé-
zis: hemofilia A, VIII-as faktor egy
szdzalék alatti. Ez azt jelenti, hogy
a véralvaddsért felelds egyik faktor,
aminek 70 és 140 kozotti értéknek
kellene lenni, nekem génhibabal
eredden egy szdzalék alatt van.”
Sokan ugy képzelik a hemofiliat, ha
a beteg megvagja az ujjat, megallit-
hatatlanul elvérzik. Szerencsére ez
kisebb sériilések esetén nem kovet-
kezik be, bar egy nagyobb baleset
végzetes lehet. Legaldbbis negyven
évvel ezeldtt még megtorténhetett
volna. Ma, a korszert vérkészitmé-
nyek koraban ezzel nem kell sza-
molni, feltéve, hogy kozel az orvo-
si segitség. Megfeleld el6készités
utdn akdr nagyobb mttétekre is van
lehetéség. De a betegség velejaroi a
mindennapos, elkeriilhetetlen karo-
sodasok is. Mégpedig hogy barmi-
lyen mikrosériilés kovetkeztében
az iziiletekben elpattanhat egy haj-
szalér, ott felgytilemlik a vér, és ez
gyulladast okoz.

GYEREKKOR

JATEK NELKUL

,Nekem a sériilésekbdl megszam-
ldlhatatlan jutott, de abban a sze-
rencsésnek mondhaté idészakban
voltam gyerek, amikor mar ren-
delkezésre alltak megfeleld vérké-
szitmények - folytatja a férfi. - Am
ahhoz, hogy ezt megkapjam, kor-
hazba kellett menni, és ez Sirok-
rél, ahol éltiink, négy oraba kertilt.

A betegség vele-
jaréi a mindenna-
pos, elkeriilhetet-

len karosodasok

is: barmilyen
mikrosériilés
kovetkeztében az
iziiletekben elpat-
tanhat egy haj-
szalér, ott felgyii-
lemlik a vér, és ez
gyulladast okoz.

A korzeti orvos ilyenkor ment6t
hivott, és az egri korhdzba szallitot-
tak. Akkor még a fagyasztott vér-
plazmabdl nyert cryoprecipitatumot
elészor meleg vizben felengedték,
és ezt kovetden adtak be. Kézben az
iziiletben folyamatosan gyult a vér.
Az amugy is mindig gyulladasban
1év6 térdem, bokam, konyokom,
csipém ilyenkor a haromszorosa-

ra duzzadt, iszonyatos fajdalmakat
okozva. A sziileim mindentdl 6vtak.
Kimaradtam a jatékbol, az dnfeledt
futkosdsbol. Egy id6 utan a gyere-
kek megszoktak, hogy nem veszek
részt a jatékokban. Kiilondsen az
fajt, hogy 6k focizhattak, én meg
csak néztem. Néha a sziileim még-
is megengedték, hogy beadlljak kozé-
jiik, de annak legtébbszor baj lett

a vége. El sem tudom mondani,

hanyszor voltam kérhdzban. El6-
fordult, hogy délelétt hozott haza

a mentd, és délutdn megint jott
értem. Akkoriban mar kiilon tudtak
valasztani a vér alkotoelemeit, és
csak a hidnyzot adtak be. De a nyol-
cas faktor tulajdonsaga, hogy hid-
ba turbézzak fel a megfeleld szint-
re, természetes Uton, nyolc éranként
felezédve kiiiriil a szervezetb6l.”

SZABADSAG, SZERELEM
Elteltek a kisiskolasévek, és ott

volt a nagy kérdés, hogyan, merre
tovabb?

»Még palyavilasztasi tanacsadod
segitségét is kértiik, aki azt tana-
csolta, legyek példaul ords. Az iil6-
munka, pont nekem valé. Ezzel csak
két baj volt. Egyrészt, hogy szakmat
tanulni csak Egerben tudtam vol-
na, de a mindennapos utazds nekem
megoldhatatlan volt. A masik, ennél
is nyomosabb ok, hogy nem volt
hozza kedvem. Végiil azt talaltuk
ki, tanuljak tovabb levelezén gim-
naziumban. Ehhez elég volt heten-
te kétszer Egerbe utaznom. Az 6tlet
jonak tint, mégis rosszul éreztem
ott magam. Csupa meglett, csala-
dos emberrel jartam egy osztalyba,
akikkel nem taldltuk meg a kozos
hangot. Mint ahogy a tandrokkal
sem. Sokat hidnyoztam, egyszer az
egyik az arcomba vagta, hogy ez
nem rehabilitdcios intézmény, nem
kellene nyomorékoknak ide jarni.
Nem voltam motivalt, meg is buk-
tam elsében. Szerencsére masodik-
ban fiatalok is csatlakoztak az osz-
talyhoz. Végre kortarsak kozé keriil-
tem, akik elfogadtak, bevettek a
csapatba — mondja Ferenc. — Ahhoz,
hogy veliik tarthassak, az is kellett,
hogy a kezelésemben is torténjen
egy hatalmas attorés. A faktorkon-
centratumot mar injekcioba tették,
és hazavihettem, miutdn megtanul-
tam vénasan beadni magamnak.
Barhol, barmikor. Fantasztikus sza-
badsagot hozott az életembe. Kem-
pingeztiink, bicikliztiink, bulikba
jartunk, szegény édesanydm meg
otthon izgult, de hésiesen viselte,
hogy feln6tt a fia.”
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lehet6ség, hogy lombikprogrammal
megakadalyozzak a hibas kromo-
szoma tovabboroklddését. Ez meg-
nyugtaté mindnyajunk szdmara.”

A KOMFORTZONAN TUL
Bdr a betegség Ferenc életében min-
dig jelen lesz, a csaldddal kiteljese-
dett a boldogsaga. Elégedett azzal,
amit megteremtettek maguknak, de
a vagy, hogy véghezvigyen valamit,
ami nem hétkoznapi, mindig ott
motoszkalt a fejében. Amikor talal-
kozott a hirrel, hogy lehet nevezni

a Budapest-Bamako-futamra, tudta,
hogy ez az, amire vagyik. Bardtai,
Pozsik Tamds és Hajdu Janos azon-
nal igent mondtak a hiv6 széra.
»Mar az elékésziiletek is izgalma-
sak voltak. El6szor is timogatd-

kat kellett szerezni, hiszen sziikség
volt fejenként 1-1 milliéra. Ezt a fel-
adatot én vallaltam magamra, és az
atvonal tervezését is. Rengeteg falba
titkdztiink, de végiil sikeriilt. Vet-
tiink egy viseltes kisbuszt, és neki-
vagtunk a tiz orszdgot atszels 9000
kilométeres titnak, aminek minden
percét élveztem. Alaposan ki kel-
lett Iépni a komfortzénankbol. Ez
nem vasdarnapi aut6zas a Pilisben.
Minden ott, helyben dél el, és csak
a talalékonysag, a talpraesettség és
a szerencse segithet. Sokszor napo-

»Alaposan ki kel-
lett 1épni a kom-
fortzénankbdl. Ez
nem egy vasarna-
pi autdzas a Pilis-
ben. Minden ott
helyben ddl el.”

Lanyuk, Petra mér 19 éves, egye-
temre jar, gyogytornasznak késziil.
Talan nem véletleniil.

,Végteleniil céltudatos, okos, szor-
galmas ember lett beléle. Es hat
igen, abban nétt fel, hogy engem
kimélni kell, vigydzni kell ram.

Aztan érettségi utan, az elsé mun-
kahelyén megismerkedett Anitaval.
»Alig mertem elhinni, hogy az a
gyonyort, kedves, okos lany elfo-
gad engem a betegségemmel egyiitt.
Mindenbe beavattam a legelején,

amire 6 azt felelte: ez 6t nem érdek-
li, hiszen szeret. Ez 2000. oktéber
5-én tortént. Decemberben 6ssze-
koltoztiink, majusra kideriilt, hogy

Hatalmas benne az empétia, tisz-
ta szivvel tdmogatja az elesetteket.
Jol jar vele, aki a kezei kozé kertil.
Lanyként 6 nem 6rokolte a beteg-

kig nem fiirodtiink, konzerveken
éltiink, de az esti tdbortiiznél hoz-
zank hasonl6 ériiltekkel oszthattuk
meg a napi élményeket és a sélet-

konzerviinket” ~meséli lelkesen.
De a kihivas mellett masfajta
élményt is adott a thra.

jon a baba, igy gyorsan megtartot-
tuk az eskiivot is” — meséli biiszkén
Ferenc.

séget, viszont ha neki fitigyerme-
ke sziiletne egyszer, tovdbbadhatja
a hibds gént. Am ma mar van arra

VERALVADAS

»ozervezetiinkben a véralvadashoz a véraramban keringd fehérjék egyiittes funkcioja sziikséges.
Ezeket véralvadasi faktoroknak hivjuk. Feladatuk, hogy sériilés esetén, fibrinszalak Iétrehozasa
révén tapados valadékka alakitsak a vért, és ezzel megakadalyozzak, hogy nagyobb vérmennyiség
Iéphessen ki az erek falan keresztiil. A folyamatban a részt vevo fehérjék, a faktorok szép fokoza-
tosan aktivalodnak, egymast aktivaljak. Ha valamelyik faktor hianyzik vagy nem funkcional, az vér-
zékenységet okozhat - ismerteti dr. Varga Norbert csecsemd- és gyermekgyogyasz, klinikai geneti-
kus. - Vérzékenységet kialakitani leggyakrabban a nyolcas és a kilences faktor hianya tud. A nyol-
cas és kilences faktor génjei az X kromoszoman talalhatok, igy ha ezen a kromoszoman valamilyen
sérulés torténik, vagy a gének valamilyen modon sériilnek, akkor roluk nem irodik at az adott fak-
tor, és a faktorhiany kovetkeztében vérzékenység alakul ki.”

DR. VARGA NORBERT
csecsemd- s gyermekgyogyasz,
klinikai genetikus
www.gendiagnosztika.hu

54 NOK [ APJA EGESZSEG 2021. MARCIUS




A legfontosabb, hogy megtapasz-
talhattam a szintiszta baratsagot

az elsé és a masodik alkalommal

is, amikor Haldsz Gyurival vagtunk
neki, mert nekem egy tdra nem volt
elég. Tarsaim kiméltek, vigydztak
ram, nem emelhettem meg a vizes
kannat, de még a gurulds béron-
démet sem htizhattam. De a masik
élmény sem volt kisebb hordereja.
Kis adomanyokat vittiink magunk-
kal: bébitdpszert, gumikesztytit,
fertStlenitszereket, irdszert, jaté-
kokat, hiszen az afrikaiak a leg-
aprébb dolognak is tudtak oriilni.
Olyan csillogast lattunk a szemiik-
ben, amit kordbban el sem tudtunk
képzelni. A gazdag embert lattdk
benniink, ami rossz érzést keltett

a lelkiinkben, fajdalmas volt érzé-
kelni a hatalmas kiilonbséget az éle-
tiink kozott. Es ami ott szintén fon-
tos tapasztalat volt szimomra: soha
nem fordultak utdnam, hogy meg-
bamuljak a bicegésemet.”

EGY KIS GENETIKA
Dr. Varga Norbert tolmacsolasaban:

A faktorok genetikdjara az jellem-
z0: ha a szervezetiinkben Iévé gén-
kopiakbdl egy mar miikddéképes,
akkor nem fog betegséget okozni.

Ha a génkopiakbol egyik sem miiko-

déképes, akkor kialakul

a betegség. Az X kromoszoman

kadolodik a génje, amibél nékben

ketto, férfiakban egy talalhato.

Ha a férfiaknal az X kromoszoman a

nyolcas vagy a kilences faktor génje

seriilt, akkor benniik nincsen masik
kopia, ami azt a funkciot ellatna, igy
0k vérzékennyé valnak.

A noknél ha az egyik X kromoszo-

man sériil a nyolcas vagy a kilen-

ces faktor génje, akkor a masik kro-
moszoman talalhatd nyolcas, kilen-
ces faktor génjei el tudjak latni ezt

a funkciot, igy vérzékenység nem

tud kialakulni. Viszont hordozzak és

atadhatjak a hibas géneket.

Ha egy hordoz6 ndnek fia sziiletik,
vagy az egyik, vagy a masik X kro-
moszomajat adja neki tovabb. Ha
azt az X kromoszomat adja tovabb,
amely a hibas gént tartalmazza,
akkor az 0 filgyermeke vérzékeny
lesz. Ha azt a kromoszomat adja a
fianak, amelynek génjei nem hiba-
sak, akkor a fia egészséges lesz.

Ha lanya sziiletik egy hordozé ndnek,
és tovabbadja neki azt az X kromo-
szomat, amely a hibas gént hordozza,
akkor az 0 lanya is vérzékenységhor-
dozo lesz. Viszont ha azt a kromoszo-
mat orokli a lany, amelyik nem tartal-
maz hibas géneket, egészséges lesz.
Ha egy vérzékenységben szenvedd
férfinak fia sziiletik, és a fianak az
Y kromoszomat adja at, akkor a fia
nem lesz vérzékeny. Ha lanya sziile-
tik, akkor a lanyanak tovabbadott X
kromoszoma hordozni fogja a hibas
gént, tehat az 6 lanya hordozo lesz,
a fia pedig egészséges.



