VHL Szimpozium Fiatal Feln6tteknek 2015, Utrecht

A beszamoldt irta: Telegdi Tamas, VHL beteg

Az aldbbiakban szeretnék rovid attekintést nydjtani a cimben megnevezett konferenciardél, me-
lyen volt szerencsém részt venni, és ahol a két legf6bb cél a tapasztalatok megosztdsa és a VHL-lel
kapcsolatos orvosi ismeretek gyarapitdsa volt. Az el6adasok és a programok nagyon informativak és
érdekfeszitéek voltak. Abban a reményben irom ezt a beszamolét, hogy mas érintettek is hasznosnak
taldljdk majd az ott elhangzottakat.

Az egész rendezvényt a VHL Europa kezdeményezte, a helyszint a Holland VHL Tarsasag biztosi-
totta hozza Utrechtben, a szervezés pedig gyakorlatilag egyetlen ember nevéhez fliz6dik: 6 Barbara
Bezemer, a Holland VHL Tarsasag fiatalokkal foglalkozo bizottsaganak elndke és a nemzetkdzi kapcso-
latok felelGse. Kivalé munkat végzett, az 6sszegylltek kozotti oldott hangulat megteremtésébdl is
maximalisan kivette a részét. Mondhatni, csalddias légkor alakult ki a résztvevék kozott, igy mindenki
kénnyebben osztotta meg a tapasztalatait.

Maga a VHL Europa tavaly alakult meg Madridban, és azt a célt tlizte ki, hogy segitse a helyi
szervezGdéseket és a betegeket szerte Eurépdban. Ezt egyrészt a rendelkezésre allo informacidk
megosztasaval kivanja elérni, ennek nagyszeri példaja volt a hollandiai szimpdzium. Masrészt pedig
elérhetévé akarja tenni a hataron tuli egészségligyi ellatdst is, ha valaki a sajat orszagaban nem juthat
megfelel§ orvosi ellatashoz. Eddig a kovetkezd orszagok csatlakoztak a szervezethez: Olaszorszag,
Franciaorszag, Belgium, Spanyolorszdg, Gorogorszag, Dania, Magyarorszdg, Németorszag és Hollan-
dia.

Ahogy az a konferencia nevébdl is adadik, a résztvevdk kizardlag fiatal betegek voltak (nagyjabol
20 és 28 év kozottiek), csaladtagok nem vehettek részt rajta. Az el6adasok és az egymds kozti kom-
munikdcié angol nyelven zajlottak, igy a megfelel6 nyelvtudas is kritérium volt. Négyen érkeztek Spa-
nyolorszagbdl, harman Németorszaghdl, Olaszorszdgot és Magyarorszdgot egy-egy ember képviselte,
helybél pedig harom holland fiatal érkezett. Tovabba csatlakozott még egy amerikai érintett is, aki az
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Lassuk akkor a programokat idérendben.

1. nap (julius 31.)

El6szOr Barbara Bezemer bemutatkozdsat és a szimpdzium célkitlizéseit hallgattuk meg, majd
Ronald Westerlaken, a VHL Europa elndke és Holland VHL Térsasag alelndke tartott nekiink egy révid
beszamoldt e szervezetek mikodésérél. Ezutdn kovetkezett a résztvevék bemutatkozasa, ahol nem
csak altalanos informacidkat kozolhettiink magunkrdl, hanem a betegséggel kapcsolatos tapasztala-
tainkat és esetleges jelenlegi kihivasainkat is megoszthattuk egymassal. Velem egyiitt harom résztve-
v@ is volt, akiken az elmult 2-3 hénapban agymlitétet hajtottak végre, és jé volt latni, hogy ennek
ellenére mindharman kifogastalan formdban voltunk. Ez altaldnossagban elmondhaté volt a tébbiek-
rél is, egyediil az egyik spanyol lany érkezett vakvezet6 kutyaval, de még 6t is nagyon pozitiv és derds
hangulat jellemezte. Vidadm tarsasag gy(ilt tehat 6ssze, senki sem sirdnkozott reménytelenil a beteg-
sége miatt, ami mindnydjunkra nagyon kedvezs hatassal birt.

Egy rovid kavésziinetet kovetGen kvizkérdésekre keriilt sor a Von Hippel-Lindau szindrémara vo-
natkozdlag, ami azt hivatott elérni, hogy mindnydjan tdjékozottak legylink a betegség legfontosabb
tudnivaléirdl. Négyfés csoportokra lettlink osztva, és olyasmi kérdésekre kellett valaszt adnunk, hogy
»Mi az a VHL gén?”, ,Milyen szerveket érinthet?” vagy , Mekkora eséllyel adod at a betegséget a gye-



rekednek? Mekkora az esély, ha mindkét szil6 VHL beteg?”. Ez utébbi kérdés igen fogdsnak bizo-
nyult, egyesek azt hallottak, hogy ha valaki az anyjatdl és az apjatdl is VHL gént 6rokol, akkor a két
mutdcié 50%-os valdszinliséggel ,kioltja” egymast, igy a gyerek egészséges lesz. Sajnos azonban egy
orvos szakért6 megcafolta ezt a hiedelmet, ennélfogva két VHL-es szlilének 75%-0s valdszinlséggel
lesz beteg gyereke. Akadt még néhany etikai és moralis kérdés is, melyekre nem lehetett egyértelm
valaszt adni. llyen volt példaul az, hogy tanacsos-e VHL betegként gyereket vallalni. A legtobb részt-
vevének szerepelt a tervei kdzott a gyerekvallalas, de abban nagyjabdl mindenki egyetértett, hogy
kizdrdlag egészséges gyermeket szeretnének. Ez a téma egy kilon el6adas keretében lett részletesen
kielemezve, igy arrdl a késébbiekben szélok.

A délutdn tovabbi részében Amszterdamba utaztunk, ahol részt vettiink egy hajézason a csator-
na mentén, majd az estét kozos sétalgatdssal és varosnézéssel toltottik. Erre a részre csak azért térek
ki, mert itt is remek alkalom kinalkozott egymds jobb megismerésére. A csapat a harom nap alatt
szinte 6ssze volt néve, igy béven jutott id6nk a kapcsolatok kialakitdsara. Nekem meghatarozo él-
mény volt, ugyhogy minden magyar érintettet arra buzditanék, ha lehet6ség adddik egy ilyesmi prog-
ramon vald részvételre, éljen vele.

2. nap (augusztus 1.)
Az els6 el6adast Titia Brouwer, a Wilhelmina Gyermekkdrhaz szocidlis dolgozdja tartotta. Foglal-

kozasabdl addddan sajnos nem éppen a mi korosztdlyunkat szélitotta meg az el6addsa, inkdbb serdi-
I6kori problémakrdl beszélt. Az egyik interaktiv feladata azonban igen érdekes témak feszegetéséhez
vezetett. Két csoportra osztott minket, és kiilonb6z6 élményeket, érzéseket vagy kérdéseket kellett
felirnunk cetlikre, majd bedobnunk 6ket egy dobozba. Aztdn a két csoport kilén-kilon kihtdzogatta a
cetliket a dobozbdl, felolvastuk a rajta |évé szoveget, és ,kiveséztiik” a benne foglaltakat. Az egyik
ilyen kérdés arra vonatkozott, hogy megosztjuk-e a baratainkkal, ismerGseinkkel a betegséghdl adédé
problémainkat. Nos, az elmondottak alapjan a legtobblink csak a rideg tényekrél szamol be az isme-
rési kornek, a betegség lelki vonatkozasaival mar nem traktaljuk Gket. Ha valamelyik ismerdsnek uj-
donsag a dolog, az maximum dob egy hatast az agym(itét és miegymas hallatdn, aztan ennyivel el van
intézve a dolog, nem nagyon tud hozzaszdlni a témahoz. Akiknek tobb csaladtagja is érintett, azok
elmondtdk még, hogy a baratokat naluk a rokonok helyettesitik, mert altaldban egyitt jarnak a ki-
vizsgalasokra, igy mindent meg tudnak beszélni egymassal és tdmogatast is nydjtanak a nehéz helyze-
tekben.

Masik felmeriilé kérdés volt, hogy ha allasinterjura megylink, megemlitjiik-e a leendé munka-
addnknak a betegségiinket. Egyesek azon az alldsponton voltak, hogy nem szabad elmondani, kilon-
ben soha nem kapunk munkat. Elég, ha akkor derdl ki, amikor be kell feklidnlink egy mitétre. Mdasok
viszont nem tartottdk etikusnak ezt a hozzaallast, és az 6szinteség mellett alltak ki. De felmeriilt az is,
hogy el lehet-e egyaltaldn titkolni, hiszen egy alapos (izemorvos Ugyis észreveszi az esetleges korabbi
mitéti hegeket, és akkor azokat meg kell magyarazni. A kérdés nyitott maradt tehat, mindenkinek
egyénileg kell ezt eldontenie. Persze vannak foglalkozasok, melyeket semmiképpen nem lehet VHL
betegként végezni (pl. pildta), de ezekre egyébként sincs esélylink palyazni.

Ezutan kovetkezett az amerikai orvostanhallgatd, Andrea Berkemeier el6adasa, aki a VHL bete-
gek utédnemzési lehet&ségeir6l beszélt. Széba kerilt a természetes Uton torténé szaporodas és az
orokbefogadas is, de az el6adas torzsét a mesterséges megtermékenyitési modszerek képezték. En is
csak ezekre térek ki, mert a masik ketts pro és kontra érveit, azt hiszem, nem kell bemutatnom.

Az egyik mddszer a PnGT (Prenatal Genetic Testing, azaz szlilés el6tti genetikai vizsgalat), mely-
nek két fajtaja van: amniocentézis és CVS. Az amniocentézis soran a magzatvizbél vesznek mintat, a



CVS esetében pedig a méhlepénybdl. A legfontosabb kiilonbség a mintavétel id6pontjaban van. Az
amniocentézist a masodik trimeszter kdzepe tajan, a terhesség 15. hete utan szoktak megejteni, mig
a CVS-t az els6 trimeszter végén, a 10-12. héten. A CVS-sel tehat kicsit hamarabb meg lehet tudni,
orokolte-e a magzat a betegséget. Azonban akdrmelyik médszert valasztjuk is, ha nem kivanjuk meg-
tartani a beteg gyermeket, abortuszt kell végrehajtatnunk. El6fordulhat persze az is, hogy addigra
mar a sziviinkhoz né a leendd gyermek, és a betegség bebizonyosodasa ellenére is meg akarjuk tar-
tani. Ezt is mérlegelni kell a mddszer alkalmazdsa el6tt, am Magyarorszagon torvényileg csak erre van
lehetdség, mert a kdvetkez§ eljarasok ,nem etikusak”.

A masik harom moddszer mind a méhen kivili megtermékenyités, azaz a ,lombikbébi” eljaras
egy-egy valtozata. Ezek a kbvetkezdk:

A PGD (preimplantacids genetikai vizsgdlat) a bedgyazddas el6tti embridk vizsgalatat jelenti. Az
eljdrds sordn a mesterségesen megtermékenyitett embridkbdl mintdt nyernek, majd molekularis
biolégiai mddszerekkel megallapitjdk, mutalddott-e a magzat VHL génje. Ezutdn kizardlag a VHL-
negativ embridkat Ultetik be a méhbe.

A donor inszemindcié esetében a beteg szil6 ivarsejtjét egy egészséges donor ivarsejtjével he-
lyettesitik. Az eljaras hatranya tehat, hogy az egyik sziil6 nem lesz vér szerinti, vagyis egy harmadik
személy segitségével torténik a megtermékenyités. Sok szil6ben ez ellenérzéseket valthat ki.

Harmadik lehet6ségként a béranyasag merilt fel olyan formaban, hogy a béranya méhébe a
megtermékenyitett embriét lltetik be, vagyis a béranya nem fog vér szerint kotédni a gyermekhez.
Ezt az opciét nem elemeztik ki részletesebben.

A masodik nap utolsé el6adasat Barbara Bezemer tartotta, aki a VHL-lel kapcsolatos érzelmekrdl
és a nem kivant életmaddbeli valtozasokrdl beszélt nekiink. Fontosnak tartotta elkiloniteni egymdstdl
a félelmet és a szorongast. Félelmet akkor érziink példaul, amikor koézvetleniil egy operacié el6tt al-
lunk vagy mar éppen tolnak be minket a miit6be (ezt szinte mindnyajan mélyen at tudtuk érezni).
Ezzel nem lehet mit kezdeni, el kell viselni. A szorongds pedig az, amikor pl. egy lelet kiadasara va-
runk, és kézben tartunk téle, hogy rossz eredményeket fogunk kapni. El6adasanak legfontosabb Uze-
nete az volt, hogy ne prébdljuk elnyomni magunkban a negativ érzéseket, ne menekdljiink mas tevé-
kenységekbe (pl. munka) a szorongas eldl. Inkdbb prébaljuk észérvekkel vagy optimista gondolatokkal
meggydzni magunkat, ha rossz passzban vagyunk. Vagy vegylik magunkat koril pozitiv tarsasaggal és
élményekkel, amik majd eloszlatjak a sotét felhSket.

A nap hatralévs részét ismét egytt toltotte a tarsasag, ezuttal Utrecht utcain barangoltunk. So-
kat beszélgettiink, mindenki nagyon jdl érezte magat.

3. nap (augusztus 2.)

Az utolsé napon tudomdnyos és orvosi el6adasokat hallgattunk az utrechti egyetemi kérhazban.
El6szor Dr. Bernadette van Nesselrooij, az egyetem egyik genetikusa szdlalt fel. A betegség genetikai
hattere volt a téma, bar el6zetes orvosi ismeretek nélkil kissé nehezen volt értheté szamomra. Né-
hany érdekességet azért megemlitek:

- felmérések szerint a VHL-szindrdma 80%-ban 6rokolt és 20%-ban (), azaz de novo mutacio

- a hasnyalmirigy cisztak kifejl6édése az érintettekben annyira gyakori, hogy kdzel 100%-ra lehet
venni azok megjelenését (de tébbnyire nem fejlédnek tovabb, igy nem is igényelnek kezelést)

- az VHL-szindrémat orokl6k 1-2%-andl el6fordul, hogy a betegség egyaltalan nem produkal ti-
neteket

- bizonyos esetekben a VHL nem mutathato ki az illetd vérébdl, az ivarsejtjeiben mégis hordozza
a betegséget, tehat tovabb is adhatja azt az utdédainak



Dr. Marijn Stokman ezt kovets el6adasa az NGT-rél (Next Generation Sequencing, azaz Uj gene-
racios szekvendlds) szélt. Hogy jobban megértsiik a |ényeget, tartott nekiink egy révid bevezetét a
genetika vilagaba, igy én is hasonldképpen foglalom 6ssze prezentdcidja tartalmat. Az emberi sejtek-
ben 1évé DNS épitéblokkokbdl, ,betlikbdl” all 6ssze, ezek irjak le a bennilink [évé mintegy 20 ezer gén
kddjat. Ezen gének kozott van az is, ami a VHL-ért felel. Ez egy relative révid gén, mindossze 642 be-
t(it tartalmaz (szemben pl. az emlGrakért felelés génnel, ami 5592 bet(ibdl all). Ezek a betlk egy
egészséges emberben jél meghatadrozott sorrendben dllnak. A VHL betegek esetében viszont vagy
felcserél6dott egyik betli a masikkal, vagy pedig a kdd egy része egyszerlen kitorl6dott (ez utdbbi az
érintettek kb. 20%-anal fordul el6). A VHL valdszin(ileg az egyetlen gén, ami a VHL-szindromaért fele-
|6s. Ugyanakkor vannak olyan megoldatlan esetek, amikor a genetikai vizsgalat negativ eredménye
ellenére a beteg a VHL-szindrdma tlineteit mutatja. Emiatt egyesek ugy vélik, hogy mas génnek is
szerepe van a betegség kialakuldsaban, bar erre bizonyiték egyel6re nincsen.

A bevezet6 utdn Marijn bemutatta a régi, Sanger-féle szekvenalas és az Uj, NGS mddszer kozti
kiilonbséget. A Sanger-féle eljaras betlinként olvassa be a kddot, ezért egyetlen gén kivizsgalasa akar
hat hetet is igénybe vehet, és a kitorl6dott részeket nem is mutatja ki, ahhoz egy kilon tesztet kell
lefuttatni. EI6nye viszont, hogy nagyon megbizhatd, ezért még gyakran hasznaljdk az NGS eredmé-
nyek meger@sitésére. Az NGS egyszerre olvassa be mind a 20 ezer gént, sokkal tébb informaciét
nyerhetlink vele kevesebb pénzért. A jovGben a torlédések kimutatdsara is haszndlhaté lesz maijd, igy
nem kell kilon tesztet lefuttatni. Mivel a VHL-gén elég kicsi, annak beolvasasara a legtobb esetben
béven elegend6 a Sanger-féle szekvenalas, bar a jov6ben valdszinlleg ezt is levaltja majd az NGS. Az
Uj médszer azonban nehéz etikai kérdéseket is felvet. Ugyanis nem csak a célzott génekrél szolgaltat
informdcidkat, hanem megbizhatd képet fest a jelenlegi egészségi allapotunkrdl, valamint arrdl, hogy
milyen betegségekre vagyunk hajlamosak. Egy VHL-gyanu miatt kért vizsgalat soran példaul kiderul-
het, hogy a kozeljov6ben jé eséllyel tidSrakunk lesz. Akarnank-e tudni ezt az informaciét? El kell-e
mondania az orvosnak? Szamos kérdés felmeril, melyekre még nincs egyértelmi valasz. Jelenleg
négyféle besorolast alkalmaznak az esetlegesen napvilagra keriilé adatok osztdlyozasra, és a vizsgalt
személynek el6re meg kell hataroznia, melyekrél szeretne informalddni. Ezek a kovetkez6k:

1. Gyermekkori betegségek

2. Felndttkori betegségek, melyek diagnosztizalhatok és gydgyithatdk

3. Feln6ttkori betegségek, melyeknek egyel6re nincs gydgymaddja

4. Hordozott betegségek (amik csak az utédokra jelenthetnek veszélyt)

Marijn elgondolkodtatdé el6adasa utdn egy masik nagyon érdekes prezentacié kovetkezett Dr.
Sven Glaskertél, a brisszeli egyetemi kérhaz idegsebész professzoratdl a hemangioblasztémakrol.
Ezek, mint tudjuk, a kozponti idegrendszer jéindulaty daganatai. Fontos réluk tudni, hogy nagyon
vaszkuldrisak, azaz keresztiil-kasul szovik 6ket a vérerek. Gyakori korulottik az 6déma (folyadékkal
telt képz6dmény), mivel a daganat véredényei szivarognak egy kicsit. A névekedésiik teljes mérték-
ben kiszamithatatlan, el6fordulhat, hogy évekig nem gyarapszik a méretiik, aztan egyszer csak ismét
gyors novekedésnek indulnak, de olykor akar teljes mértékben meg is allhatnak a névésben.

Ami a hemangioblasztomak eredetét illeti, abban még nem teljesen biztosak. Egyesek szerint a
daganatsejtek embrionalis eredetliek, mivel a VHL-betegekben olyan embriondlis sejteket lehet talal-
ni, melyeknek normal esetben az embrionalis periddus végeztével el kellett volna tlinnilik. Ezek a
sejtek vérré és hajszalerekké is fejlédhetnek, vagyis hasonléképpen viselkednek, mint az &ssejtek. Az
elképzelés szerint ezekbdl a ,,csirdkbol” alakulnak ki aztan idével a hemangioblasztémak.

A tineteket gyakran nem is maga a tumor okozza, hanem a korilotte |1évé 6déma vagy ciszta.
Ezek ugyanis kényes helyeket nyomhatnak az agy- és gerincvel6ben, és az is konnyen megeshet, hogy



méretiiknél fogva elzarjak a koponyaliri folyadék szabad keringésének utjat, ezaltal megnovelve a
koponyan bellli nyomast, ami pl. fejfajdshoz vezet. Ez utdbbi mar siirgdsségi kezelést igényel, de
manapsag mar ritkdn jut el idaig a paciens a folyamatos megfigyelésnek kdszonhetéen. A kisagyi da-
ganat tlinetei lehetnek a diilongélé jaras, az Ggyetlenség, ha csukott szemmel nem tudjuk 0sszeérin-
teni a két mutatdujjunkat vagy megérinteni vele az orrunk hegyét, ha szemiinkkel oldalirdnyba nézve
remegni kezd a szemgolydnk, és még egyebek. Koponyaliri nyomasra utal a fejfajas, latasromlas,
hanyinger, hanyas, gércsrohamok stb. GerincvelSi daganatra lehet gyanakodni, ha hirtelen mozdulat-
ra vagy Utésre elektromos érzés fut végig a gerinclinkdn vagy a végtagjainkon, ha mozgaskoordinaci-
6s gondjaink vannak a végtagjainkkal (ataxia), ha részleges bénulds, zsibbadas vagy tapintasvesztés
jelentkezik a végtagjainkon, vagy ha vizelettartdsi panaszaink vannak. Ritka esetben a tumor spontan
vérzése is el6fordulhat.

A miitét esedékessége nem a daganat méretétd| fiigg elsésorban. Altaldban akkor ajanlott be-
avatkozast végezni, ha a daganat mar tlineteket okoz, ha a koponyaliri folyadék nem tud szabadon
aramlani, vagy ha a felvételek alapjan novekedési szakaszban van (kiilondsen a gerincvel6 és az agy-
torzs terliletén, mert a nagyobb tumorok a sikeres eltavolitds utan is okozhatnak maradvanytiinete-
ket). De mindezek ellenére is igen nehéz meghozni egy ilyen dontést, mivel a hemangioblasztomakra
nincsen bevalt recept, legtobbszor a betegre van bizva a vélasztas. Elsietni nem szikséges, mert akar
évekig is egyltt lehet még éIni a daganattal mindenféle kockdzatos mditét vallaldsa nélkdil, de tul so-
kat sem szabad varni, mert akkor meg az operacié sikerességének esélyei csokkennek. Erdemes lehet
tobb orvos véleményét is kikérni, ha az ember bizonytalan.

A hemangioblasztomdk mtéti eltavolitdsa sordn kilon nehézséget okoz a tumorok vérbésége,
ezért mindig tavolabbrdl kezdik a megkozelitést, soha nem vagnak bele kdzvetlenil a tumorba. Ehe-
lyett korbevdjjak azt, egy lyukat alakitanak ki korilotte, és egyben emelik ki. Kézben pedig un.
neuromonitoring modszert haszndlnak, melynek segitségével ellenérizhetik az idegstrukturak funkci-
ondlis sértetlenségét. A koponya feltardsanal igyekeznek a kbzépvonalban megejteni a vagast, hogy
az esetleges késGbbi m(itéteknél ne kelljen Gjabb helyen felvagni a bért. Dr. Glasker véleménye sze-
rint mar nem vdarhatdak egetrengetd fejlesztések az idegsebészet teriiletén, nagyjabdl elérték az ope-
racios lehet6ségek hatdrait, és a VHL betegek reménye a terdpids médszerekben rejlik. Ennek az a jé
oldala, hogy mi mar az elérheté legjobb kezelésben részesiiliink.

Az el6adas végén a professzor megvalaszolta a kérdéseinket, néhany tanulsagosabb vdlaszt
megemlitek. A VHL-t nem lehet atadni vér Gtjan, ennek ellenére tobb orszagban kizaré tényezének
szamit a véradason, ha valaki eldrulja a betegségét, és a szerveit sem fogjak felhaszndlni atiiltetésre
(Magyarorszagon tudtommal nem zarjak ki a VHL betegeket). A professzor eddigi tapasztalatai alap-
jan nem gondolja, hogy a VHL betegeknek barmilyen formaban életmddot kéne véltaniuk. Eleddig
legalabbis nem sziiletett még perddntd bizonyiték semmilyen tevékenység kdros befolyasardl. O azt
javasolja, nyugodtan sportoljunk kedviinkre, buvarkodjunk, repiljink, mdsszunk hegyet, egészen
addig, amig nem érezziik tul megerGltet6nek. A mértékletes ivas és a fogamzasgatlok szedése ellen
sem volt kifogasa (ugyanis tobblink hallott mar ezek karos hatasardl a VHL betegekre). De hangsu-
lyozta, hogy ez csak az 6 véleménye, mas orvosok taldn mas alldsponton vannak.

Ezutan Dr. Vedat Topsakal, az intézmény fil-orr-gégész specialistdja tartott el6adast az ELST-rél
(endolymphatic sac tumor, a belsé fll daganata). Ez a fajta tumor szinte kizarélag a VHL betegekre
jellemzd, de kozottiik is csak kevés embernél, mintegy 10%-nal fordul el6, leginkdbb idésebb korban.
Tlnetei a kovetkez6k lehetnek: hallascsokkenés vagy siiketség, filzlugas, szédiilés, arcidegek bénula-
sa (nagy tumorok esetén). A daganathoz altaldban nem nyulnak addig, amig nem okoz komoly tiine-



tet, mert a teljes eltavolitdsa azt vonja maga utan, hogy az adott fiilre megsiiketil a paciens. Prébal-
koznak mar beliltethet6 hallokésziilékek kifejlesztésével is, de még gyerekcipében jar ez a terilet.
Tdrsasag elnoke mutatta be. A zebrahalakon végzett kisérletekrdl hallhattunk el6adast. Eredetileg
egereken vagy mds kis em|&sokon prébaltak kisérletezni, de azok passzivitast mutattak a VHL beteg-
ségre, az egereknek egyediil a retinajuk produkalta a klasszikus tiinetek egyikét. igy keriilt a képbe a
zebrahal, amely az 6sszes lényeges szervvel rendelkezik, amit a VHL csak érinthet, és szinte ugyan-
azokat a tlineteket produkalja, mint az ember. Tovabbi el6ny6s tulajdonsaga a megfigyelések szem-
pontjabdl, hogy nagyon szapora, gyorsan kifejl6dik és embridallapotban atlatszo a teste. A prezenta-
ci6 nagy részében Osszehasonlité adatokat, képeket és videdkat lathattunk az egészséges, valamint a
genetikailag moédositott, azaz VHL-lel megbetegitett halak kozotti kiilonbségekrdl. Dr. Giles egyike a
,Halgyarban” dolgozé kutatdknak, és beszamolt réla, hogy folyamatosan kisérleteznek kilénféle
gyogyszeres és egyéb gydgymaddokkal, melyekkel enyhiteni lehetne a betegség tlineteit. A prezenta-
cié utdn mi magunk is szemigyre vehettik az egyetem mellett talalhatd létesitményt, ahol t6bb szaz
akvdarium ad otthont a kilénbo6z6 koru és allapotu zebrahalaknak, melyek mas-mds kisérleti célokra
vannak elkilonitve.

A harmadik nap végére mindnyajunkat lefarasztott kissé az a rengeteg informacid, melyet hallot-
tunk, de egyszersmind okosabbnak éreztilk magunkat, hiszen tapasztalatokat gydjthettiink orvosok-
tol, genetikusoktdl és betegtdrsainktdl személyesen. Este sor keriilt még egy barbecue-zasra a hotel
mellett, ahol utoljara beszélgethettiink még egy jét, komoly és hétkéznapi dolgokrdl egyarant. A spa-
nyol tarsasdg még egy meglepetéssel is késziilt Barbara Bezemernek az dldozatos, faradsagos munka-
jaért: egy polét kapott t6lik ajandékba a spanyol VHL tarsasag logdjaval. Az ottani érintettek ilyen
polot szoktak viselni, ha valamelyik honfitdrsuk éppen mitét el6tt all vagy korhazban fekszik, és fut-
nak néhany kilométert az egészségéért.

Osszefoglalva, nagyon is érdemes volt elldtogatni erre a szimpdziumra, messze feliilmulta a va-
rakozasainkat, ebben minden résztvevé egyetértett. Sokat tanultunk, és Uj baratokat szereztiink be-
tegtdrsaink személyében, és elhataroztuk, hogy a jévében is tartjuk majd a kapcsolatot egymassal.
Sajnos az anyagi helyzet valdsziniileg nem teszi lehet6vé, hogy jovére is megrendezésre keriljon ez a
konferencia, de két év mulva taldn mar elképzelhet6. Reméljiik, akkor mar tébben gydliink majd 6sz-
sze.



