FAZISOK Elsé tiinetek Diagndzis Kezelés Ellendrzés
e Akoraitinetek nem tul HSP diagnozis Nem motoros tiinetek A tlinetek altaldban lassan, tobb év alatt e A HSP kovetkeztében nagy
specifikusak. Ezek kdzé alakulnak ki, és id&vel Uj tiinetek is életmddvaltozasokra lehet sziikség a
tartozhatnak a jaras vagy a A HSP szamos kilonb6z6 betegségtipus e Egyéb tlinetek gyakran a kévetkezdk: kifejlédhetnek. A tiinetek naprél napra foglalkoztatasukban, illetve az

futas nehézségei, a labizmok
merevsége vagy a labmozgasok
irdnyitdsanak nehézségei.

e Atilnetek barmely életkorban

Osszefoglaldja. Tobb mint 90 tipusat azonositottak,
és ez a szam évrdl évre né. A betegség kiilonb6z6
tipusainal eltérhetnek:

A betegség megjelenésének id6pontja, a tliinetek o

vizelet- vagy bélproblémak, fajdalom,
depresszio, faradtsag, gorcsok és
bérproblémak.

A HSP kevésbé gyakori tipusainak tlinetei

torténd valtozasainak hatasat nehezebb
lehet elviselni, mint az évrél évre megjelend
valtozasokét.

Fontos a fizioterapia és/vagy a nyujtas. A

otthonaikban.

e Otthon a HSP-ben szenved6 embereknek
sziikséglik lehet rampak vagy
kapaszkoddk felszerelésére. Ha

Betegség jelentkezhetnek, de kulonbbz8sége, a progresszio sebessége. lehetnek: tanulasi nehézségek, beszéd-, tiinetektd fliggen a spaszticitas, a kerekesszéket hasznalnak, sziikségiik
leggyakrabban vagy Gyakori a téves diagndzis. A HSP-t tévesen hallas- és |atasproblémak, demencia, fajdalom, a hélyag-, bélproblémak és a lehet a fiird6szoba atalakitasara, a
gyermekkorban, vagy 30-50 év diagnosztizaltak agyi bénulasnak, szklerdézis ataxia és a fels6test érintettsége. depresszié kezelésére is rendelkezésre lépcsén vald fel-, lejutast segits
kozotti felnGtteknél kezdédnek. multiplexnek, ataxianak, iziileti gyulladasnak, * A nem HSP-vel kapcsolatos szempontok 4linak terdpias lehetSségek. segédeszkdzokre, a székek kozotti és az

izomdisztréfianak, mas tipusi motoros fontosak lehetnek (depresszid, agyba/az agybol vald atkelést segitd
neuronbetegségeknek és sok mas betegségnek. elszigeteltség, magany stb.), de gyakran A HSP-vel é16 emberek id&vel valtozé mobilitasi eszkozokre. A konyhdban is sziikségiik
nem derllnek ki. segédeszkozoket igényelnek. lehet atalakitasokra.

e A munkahelyen el6fordulhat, hogy az
emberek nem tudjak ellatni a korabbi
feladataikat, ahogy a HSP el6rehalad.
Lehet, hogy kiigazitasokra van szikségiik
ahhoz, hogy folytatni tudjak a
munkajukat. Végsé soron el6fordulhat,
hogy munkakort kell valtaniuk.

A (nem meggy6z06) tiinetek kére A HSP klinikai diagndézisa szamos mas betegség kizardsa utan allithatd fel. A klinikai diagndzis valdszinlileg sok | A motoros és nem-motoros tiinetek személyre Személyre szabott nyomon kovetés

vizsgalatot és/vagy az agy és a gerinc MRI-vizsgélatat foglalja magaban. szabott kezelése

e Aklinikdn a HSP kezdetekor A HSP genetikai diagnozisa elérhet6, de az eredmények nem mindig meggydéz6ek. Mig a HSP leggyakoribb * Bdr a HSP bizonyos tipusainal vagy
gyakran megfigyelhet tiinetek tipusainak tobbségére megbizhaté genetikai vizsgalat all rendelkezésre, a vizsgalati eredményekkel A HSP-ben szenved6 emberek kiilonb6z6 bizonyos korcsoportoknal vannak
a Jéras, a botlds és/vagy az kapcsolatos fc’S.probIémék:i\ kéyetkez(ﬁllc . o szakért6i kozpontokba irdnyitasa altalanos mintak, a HSP progressziéjanak
egyensdlyi problémak. A HSP- - nem b!ztos, hogy Ietezllk genejcllfzfn:ceszt a HSP ezen tipusara. o igényeiknek és tiineteiknek megfeleléen. el6rejelzése az egyén esetében nehéz.
ben szenvedd emberek - nem bIZtO.S, hogy a taIaIIt r'nutauo 6sszefligg a HSP-vel - a genetikai vizsgalatokban 30-40%-os A tervnek idével valtoznia kell az dllapot Kihivast jelent olyan kérdésekre
Teirelistiyel, el Ha sikerglle:ggennf:czitkl:iatljigg:g;iziiil?lllifcz:? a folyamat egyszer(. A csaladtagoknak tanacsadast kell felajanlani elérehaladtaval é-é ° tUnetek,véItozéséva’I. vélaszolni,,mint ‘mikor lesz szikségem

. . hélyagproblémakat vagy rossz Fel lehet ajanlani prediktiv tesztelést ’ ) : A szakemberek"kore a Iflonkret r:notoros €s kerekesszékre?".
Klinikum hangulatot tapasztalhatnak, és Elsfordulhat Klinikal ds/va St ) nem motoros tinetektdl figg, és a e Hasznos a rendszeres nyomon kdvetés, és
gy genetikai atfedés mas betegségekkel. . « . Y , . ,

nem veszik észre, hogy ezek kovetkez6kre terjedhet ki: a jaras a kezelési terveket személyre szabottan
HSP-tiinetek lehetnek. segitése; ortopédiai vizsgalat a kell kiigazitani, kilénosen, ha a tlinetek

e Adiagnézis megerdsitéséhez masodlagos gerinc- és labdeformitdsok idével valtoznak.
vizsgélatokra van sziikség. Az miatt. e Aterveknek a HSP-vel é16 személy
Eurpai Referenciahalézat A HSP-ben szenved6 embereknek tdmogatdasara és jovahagyasara van
elkészitette a HSP diagnosztikai valészinlileg tandcsra van sziikségik a szlikséguk; meg kell értenitk, hogy a
folyamatabrajat. fajdalomcsillapitassal, a faradtsag tiinetek kezelésével kapcsolatos ddntések
https://www.ern-rnd.eu/wp- kezelésével, a jolét javitasaval és a hélyag- meghozatala hogyan segitheti ket a
content/uploads/2019/02/ERN- és bélinkontinencia vagy stlirget6 inger jovében.
RND-Diagnostic-Flowchart- kezelésével kapcsolatban.
HSP_final-1.pdf.

Korai és megbizhatd diagndzis Az orvosok a szakteriletiikon kiviil es6 szempontokat is figyelembe veszik A gyogymod megtaldlasa Személyre szabott tamogatas

e A HSP-vel kapcsolatos A diagndzis bizonyossagat névelni kell a diagnazis felallitasahoz szlikséges id6 és a téves diagndzisok A HSP-re nincs gyogymaod, minden kezelés e Néhany HSP-s ember tervezni akarja a
ismeretek sok egészségligyi csokkentése érdekében. tineti. jovojét, masok viszont nem. Személyre
szakember korében alacsonyak, A diagnozis feldllitasa utan a szakértGknek tisztaban kell lennitik a HSP minden aspektusaval - mind a A HSP-vel kapcsolatos jelenlegi szabott tamogatdsra van sziikség, amely
és a megerdGsitett diagndzis kozvetlen mobilitasi, mind a nem mobilitasi tlinetekkel, valamint az életmindségre gyakorolt egyéb kutatémunka magaban foglalja a az emberek szlikségletein és kivansagain
feldllitdsahoz tobb szakembert hatdsokkal is. biomarkerek vizsgalatat, a HSP sejtes és alapul.
is fel kell keresni. A diagnozis A kiilonboz6 szakértGi kozpontokba vald beutaldsnak az igények és tlinetek szerint rutinszer(inek kell allati modelljeinek vizsgdlatat, a esetleges e Aszembesiilés azzal, hogy a jov6ben mi
bizonytalansaga hatassal lehet lennie, hogy a HSP-ben szenvedG6k 6sszehangolt ellatasban részesiilhessenek. gyogyszeres kezelési lehetGségek mindent nem tudnak majd megtenni, a

Kihivasok az életmindségre. A multidiszciplinaris csapat szlikségessége attoél fligg, hogy milyen tiinetek jelentkeznek az idé mulasaval. azonositasat és a HSP megértésének haragot és az 6nmaguk elvesztése miatt

A diagnozis feldllitasanak id6pontjahoz kozeli szakemberek valdszintileg a kovetkez6k: neurolégus,
genetikus, radiolégus az MRI vagy egyéb vizsgalatokhoz. A diagndzis feldllitasa utan a mobilitasi
problémadk miatt az embereknek szlikségik lehet a kovetkezbkre: fizioterapeuta, ortopédus,
rehabilitacios szakemberek, mobilitasi eszk6zok, esésekkel és egyensulyi problémakkal foglalkozd
szakemberek.

Az orvosoknak képesnek kell lennilik arra, hogy segitsenek a HSP-vel él6 embereknek megérteni a
szakemberek altal adott informacidkat, és értelmezni, hogy ezek mit jelentenek szamukra.

Sok HSP-s embernek minden egyes Uj szakembernek meg kell ismételni a torténetét, javitani kellene a
szakemberek kozotti informdcidatadast.

novelését.
Tovabbi kutatasi er6feszitésekre és
klinikai vizsgalatokra van sziikség.

érzett gyaszt erdsiti.

e A HSP-ben szenveddknek, akik csaladot
szeretnének alapitani, valdszintileg
hasznos, ha genetikushoz fordulnak, hogy
megértsék a kockazatokat, és fontoldra
vegyék az IVF és/vagy a prenatalis
tesztelés lehetdségeit.




Célok

A HSP-vel (és mas hasonld neurolégiai betegségekkel) kapcsolatos tudatossag és oktatas az érintett egészségligyi szakemberek korében.

e Aklinikusoknak képesnek kell lennitik a HSP diagnosztizalasara, vagy a megfelel6 szakemberhez torténd iranyitasra a diagnozis feldllitasahoz. A
klinikusoknak ismernilik kell azokat a szakért6ket, akikhez a HSP-ben szenveddéket iranyitaniuk kell - ez valdszin(ileg neuroldgus, fizioterapeuta és
ortopédus. Egyéb tiinetek fenndlldsa esetén mas szakemberekre is szlikség lehet.

¢ Mivel a HSP nem gydgyithatd, a diagndzis feldllitasa utan fontos lehet a HSP-ben szenvedék pszicholdgiai tamogatasa.

e Mivel a HSP ritka betegség, elszigetel6 és maganyos érzés lehet, hogy az ember Ugy érzi, hogy 6 az egyetlen HSP-s. A megfelel6 kozosségekkel vald
kapcsolat fontos lehet ezen érzések csokkentésében.

¢ Nehézinformdciot talalni a HSP-rél. Ezért fontos, hogy az embereket megfelel6 informacidkkal l1assuk el a tlinetek kezelésének lehetfségeirdl, a
tanacsadasra alkalmas helyekrél és a genetikai diagndzisrol.

Elet a HSP-vel

A HSP-ben szenved6 embereknek
segitségre lehet sziikségilik a megfelel6
szintd fizikai aktivitast biztosito rutin
kialakitasaban és fenntartdasaban, hogy a
lehet6 legjobb életmindséget
élvezhessék.

A megfelel6 fizioterapiat és gydgyszeres
kezelést tartalmazd egészségligyi rutinon
tul, az életmindség, a tarsadalmi
kapcsolatok és a tagabb HSP-vilag
megértésének szempontjait is magukban
foglalhatjak.

A betegek felhatalmazasa

A HSP-vel kapcsolatos informacidkat
nehéz megtalalni. Harom kiilonb6z6
teriiletrél valo tdjékoztatas segithet az
informaciok eléréséhez:

a tdmogatd haldzatokrol sz6lé
informaciok hozzaférést biztosithatnak a
HSP-vel él6 emberekhez, ami segithet a
mindennapi problémak megoldasaban, és
abban, hogy kevésbé érezzék magukat
egyedil és elszigetelten.

a jelenlegi kutatdmunka megértése
segithet az embereknek abban, hogy
atlassak a teljes és aktualis helyzetet, és
megnyugvast kapjanak arrdl, hogy sok
szakember dolgozik a HSP-vel
kapcsolatban.

a betegnyilvantartasokrol sz6l6
informaciok lehet6vé tehetik az emberek
szamara, hogy részt vegyenek kutatasi
projektekben, és naprakészen
értesliljenek a HSP tipusukkal kapcsolatos
konkrét hirekrdél.

Felhivjuk figyelmét, hogy az egyes kifejezések (pl. otthoni dpolasi szolgaltatasok, haziorvos, fizioterdpia) nem minden unids orszagban foglaljak magukban ugyanazokat a szolgéltatasokat, és orszdgonként eltéréek lehetnek. A betegek érdekvédelmi csoportjai gyakran nyujthatnak

tdmogatast és forrasokat a betegek és a csalddok szamara.

Jogi nyilatkozat

Az ERN-RND kifejezetten kizarja az eladhatésagra vagy a meghatdrozott célra valé alkalmassagra vonatkozé garancidkat. Az ERN-RND nem vallal felel§sséget az ezen informacidk felhasznaldsabol eredé vagy azzal 6sszefliggé személyi vagy vagyoni sériilésekért vagy karokért,

illetve az esetleges hibakért vagy kihagyasokért.
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