Beszamolé az |. Orszagos Usher-szindrémaval EI6
Emberek és Hozzatartozéik Talalkozéjarol

2026. majus 6-an, szerdan délutan 14 érakor kezdddott telephelylinkon az
|. Orszagos Usher-szindrémaval El6 Emberek Es Hozzatartozéik
Talalkozéja. A rendezvényen személyesen, nagy, kozosségi termunk-
ben, illetve online videdhivas keretében is részt lehetett venni.

Elséként Kiralyhidi Dorottya fétitkar, majd Gangl Tamas elnok kdszontotte
a résztvevbket. Tamas ugy fogalmazott: bar ezt nevezzik az elsé
orszagos Usher-talalkozonak, csaknem 25 évvel ezelbtt mar volt egy
hasonld esemény. O akkor talalkozott elészor a Siketvakok Orszagos
Egyesuletével.

A szervezet ekkor mar kereste a szerzett siketvaksaggal él6 szemeélyeket
és szerveztek egy Usher-talalkozét. Utana tobb alkalommal is
talalkozhattak, vegyes témakrdl beszélgethettek, el6éadasokat hallgat-
hattak.

Az Usher-szindromasokat ovez6 figyelem valtozott, atalakult az évek
folyaman; de akik az egyesulet aktiv tagjai maradtak, tovabbra is annak
latékorében vannak.

Most ujra feléleszthetjuk az Usher-talalkozét. Ennek apropdjat az adta,
hogy megkeresett minket egy amerikai, Usher-szindromasokkal foglal-
kozo szervezet, akik nagy nemzetkozi tapasztalattal rendelkeznek.

Egy Usher-nagykoveti program keretében szervezik ezeket a nemzetkozi
kapcsolatokat, a hal6zatot. Ennek koszonhetben lett nekink is Usher-
szindromas nagykovetunk, Kimlei Gabor személyében.

Orémmel vallalta a feladatot. Aktiv kdzremiikddésével jott Iétre a mai
program. Kapott is egy nagy tapsot a résztvevoktdl, mint magyarorszagi
Usher-nagykovet.

Tomi sok sikert kivant Gabornak a nagykoveti munkahoz és j6 szervezést
a kovetkez6 talalkozokra, illetve sikeres informaciogyujtést. Hiszen az az
alapvetd célja a halozatnak, hogy informaciok jussanak el az Usher-
szindromaval él6khoz és minél tobbet tudjanak meg a jelenlegi kutatasok
allasarol és egyéb olyan lehet6ségekrdl, amelyek ezt a szakteruletet
erintik. Emellett egy sorstarsi kozosség létrehozasa is a ceél, ahol a
résztvevOk tapasztalatokat cserélhetnek és kb6z0s programokat
szervezhetnek.

Ezzel Tamas meg is nyitotta az alkalmat. A frissen megvalasztott Usher-
nagykovet, Kimlei Gabor szolt a résztvevokhoz.



Megtudtuk téle, ahhoz, hogy betdlthesse ezt a tisztséget, szuksége volt
egy alapvetd tudasra. Ennek megszerzésehez j6 par tréningen részt vett.
Ezeket Nancy O’Donell, az Usher-koalicié vezetbje tartotta.

Angol nyelven folyt a tréning és Dorka forditotta magyarra. igy vett részt
Gabor 6-7 alkalommal 1-1 6ras tréningeken. Sok hasznos informaciét
kaptak.

Magyarorszag kornyéken, tehat hozzank legkdzelebb Csehorszagban van
Usher-nagykovet.

Az Usher Koalicio egy ernyb6szervezet. Azt szeretnék elérni, hogy minél
tobb orszagban legyen Usher-nagykovet, aki képviseli sajat szul6foldjen
az érintettek kozossegét.

Ezutan sor kerult a bemutatkozasokra. El6szor a személyes, majd az
online résztvevok szdlhattak néhany sz6t magukrol.

Sok érintett, egyesuleti tag is eljott.

Erkeztek érdekl6ddk Budapestrél, de volt olyan is, aki Pilisrél, Mohéacsrdl,
|saszegrél jott.

Akadet, aki sajat maga, mig mas a parja, gyermeke, vagy épp az édesanyja
erintettsége okan jott el.

Online csatlakozott hozzank Svédorszagban él6 nagymama, akinek
kisunokaja érintett Usher-szindromaval. Az ottani Usher-csoportot
alapitottak meg a csaladdal.

Videdhivasban bekapcsolodott olyan hatgyermekes édesanya is, akinek
két gyermeke is érintett a szindrémaval.

Miutan a bemutatkozasra szant id6 lejart, Nancy O’Donell vette at a szét.

El6adasanak cime ez volt: ,Az Usher-szindrobma megértése a XXI.
szazadban”.

Az Usher Koalicional dolgozik, New York-ban él. Altalanossagban arra
kapott felkérést, hogy a szindromarodl, illetve az egész koaliciorol
beszéljen.

Tobb, mint tiz éve dolgozik a koalicioban. El6tte a Helen Kellerrdl
elnevezett intézményben tevékenykedett.

Az elmult néhany évben sok ujdonsag latott napvilagot az Usher-
szindromarol.

Egy fordito program segitségével kovette a bemutatkozasokat. Orémmel
latta, hogy Usheres gyermekek szllei és érintett felnbttek is eljottek a
programra. Nancy meglatasa szerint 6k a valodi szakértdi a szindro-
manak, hiszen 6k élnek ezzel a tinetegyuttessel nap, mint nap.



Az évek soran nagyon sok informaciot gyujtott 6ssze és ezeket osztja
most meg velunk.

Akit 2008 el6tt diagnosztizaltak, hiaba keresett nemzetkozi tamogatast.
Nem volt olyan szervezet, ahova az érintettek fordulhattak volna.

A Koaliciot szul6k alapitottak, akiknek a lanyat akkor diagnosztizaltak
Usher-szindrémaval, 2008-ban. Amikor megkérdezték, hogy hol tudna-
nak talalkozni mas érintett csaladokkal, kozosséggel, azt a valaszt kaptak,
hogy senki massal nem tudnak majd talalkozni.

Néhany évtizedes erbfeszitésbe telt megtalalni az érintetteket. Segiteni
kellett 6ket abban, hogy kapcsolatba Iépjenek egymassal. Ezutan
kozOosséget kellett épiteni kozottuk vilagszerte, nemzetiségtél, a
szindroma tipusatol vagy kortdl fuggetlendal.

A kOzOsségépités egy nagy feladat, hiszen nagyjabdl 400 ezer Usher-
szindromaval €lé ember van vilagszerte. Nancy személyes célja, hogy ezt
a 400.000 embert az adatbazisaba 6ssze tudja gyujteni.

A kOzOsség tagjainak megtalalasaban a legnagyobb akadaly, hogy az
Usher-szindréma egyaltalan nem kozismert. Kevesen tudjak, hogy mi is
ez valgjaban.

Mutatott egy abrat, mely 9 kis kockabdl all. Minden egyes képen egy-eqgy
Usher-szindrémaval él6 személy volt lathatd, akik a vilag legkulonfélébb
pontjain élnek.

Van egy vilagon ativel6 adatbazis, Ush Trust névvel, ami adatokat gydjt
az érintettekrol.

Ebbe az adatbazisba jelenleg 80 orszagbdl regisztraltak érintettek. Eddig
még nem talaltak olyan orszagot, ahol ne lenne Usher-szindromas, de
ett6l fuggetlenul lehet, hogy majd lesz ilyen.

Akkor nevezink valamit szindromanak, ha az egy tinetegyuttes. 2 vagy
tobb olyan tunete van, amik jelentkeznek egyutt.

Az Usher-szindroma elsé tunete a hallassérulés. Ezt lehet, hogy egybdl a
szuletés utan diagnosztizaljak. Megtorténhet, hogy nem sokkal a szlletés
utan, de az is el6fordul, hogy csak huszonéves korban. Ennek a genetikai
szindromanak mindenképpen része a hallassérulés.

Egy szenzori-neuralis hallassériulésrél van sz6. Ez azt jelenti, hogy a
fulben talalhatd kis szOrsejtek, idegsejtek vagy nem muikodnek
megfeleléen, vagy egyaltalan nem is funkcionalnak. Ez egy olyan tartés
karosodast okoz a hallasban, ami orvosilag nem javithatd, nem
gyogyithato.



A masik tipikus tunete a retinitis pigmentosa (RP), amit van, amikor csak
tizen,-vagy huszonéves korban diagnosztizalnak.

A legtobb esetben nincs mas a csaladban Usher-szindromaval. De az is
eléfordul, hogy egy tobbgyermekes csaladban tobb érintett testvér is
szuletik.

A szulék a legtobb esetben nem tudjak, hogy hordozdéi annak a génnek,
ami az Usher-szindromat okozza. llletve azt sem tudjak, hogy a parjuk
hordozé. Usher-szindromas gyermek ugyanis akkor szuletik, ha mindkét
szulé hordozza ezt a hibas gént.

A harmadik tipikus tinete a szindromanak az egyensulyprobléma. Ez az
1-es és a 3-as tipusnal a leggyakoribb.

Azt pedig kifejezetten hangsulyozta, hogy ez a szindréoma nem jar egyutt
intellektualis képességzavarral (értelmi fogyatékossaggal).

Amerikaban minden évben van egy felmérés, amely minden siketvak
gyermeket érint. Ez egy iskolaérettségi felmérés és mindenkit érint,
siketvaksaganak okatdl fuggetlendl.

Ebbdl kiderul, hogy az Usher-szindromas gyerekek tulnyomé tobbsége
id6ben elvégzi a megfelel6 osztalyfokot.

Tovabb tanulnak, kdzépiskolaba majd felsboktatasba mennek, dolgozni
kezdenek.

Van egy foglalkozasi rehabilitacios és elemi rehabilitacios szolgaltatasuk,
amiben segitik az Usher-szindromas diakokat, ha a tanulasban, vagy
munkavallalasban segitségre szorulnak.

Kulonféle modszerekkel, segédeszkozOkkel is tamogatjak O6ket az
allastalalasban vagy a munkahely megtartasaban.

A szindrémanak 3 f6 tipusat kulonboztetjuk meg.

Altalaban az 1-es tipusban a sulyos, nagyfoku hallasvesztés mellett
jelentkezik tizenéves korban a szurkuleti vaksag, amikor mar rosszabbul
latnak a megvaltozott fényviszonyok kozott.

Gyakori megfigyelése a szul6knek, hogy az 1-es tipusu

Usher-szindrémaval szuletett csecsem6k késébb kezdenek el jarni,
nehézséguk van a fejuk megtartasaban, az egyenes ulésben. Ezek a
problémak tehat mar ekkor jelentkeznek.

1995 el6tt nem tudtuk, hogy konkrétan mely gének okozzak az egyes
tipusoknal a problémat. Mostanra ismerjuk a géneket, amiknek a
mutacioja okozza a szindromat. Az Usher 1-es tipust 6t gén mutacidja
okozza. Nagyon érdekes, hogy ebbdél az 6tbdl két génnek nagyobb a



gyakorisaga a francia-kanadai k6zdsségben, illetve az askenazi zsidésag
esetében.

A 2-es tipus a leggyakoribb. Itt is a hallassérulés az els6, vezets tunet, de
ez nem sulyos, inkabb kozépsulyos hallasvesztés. Az altipusok kozul az
1B el6fordulasa a leggyakoribb vilagszerte.

A retinitis pigmentosa is jellemz6 tinet, de inkabb a tizenéves kor végén
vagy a huszas évek elején jelenik meg. Az egyensulyprobléma itt
ritkabban fordul elé.

Ezek a gyerekek hallokészilék segitségével egészen ol hallanak.
Lehetséges, hogy a hallassérultek iskolaiba jarnak, de legtobben normal
altalanos iskolaban tanulnak. Erdekes moédon a 2-es tipusu Usher-
szindromat mar a terhesség alatt is ki lehet mutatni.

El6fordul az is, hogy ilyen esetben a szul6k mar a gyermek meg-szuletése
el6tt csatlakoznak a koalicibhoz, hogy tisztaban legyenek azzal, mit
tudnak majd tenni az érdekében.

A 3-as tipus jellemzai:
Ez az Usher-szindroma legritkabb valtozata. A teljes Usher-k6zosségnek

kb. csak Ot szazalékat diagnosztizaltak ezzel a tipussal. Ezen a kis
eléfordulasi gyakorisagon belll pedig a 3A tipus a leggyakoribb.

Ok latoként és halloként sziletnek. A hallads-és latassérilés, és
(esetenként) az egyensuly érintettsége csak késdbb jelentkezik.

Tartozhatnak ugyanabba a tipusba testvérek, a tuneteik, pl. a latas-vagy
a hallasteljesitményuk romlasa, annak gyorsasaga nagyon eltéré lehet.

Nincs még minden fontos informacio a birtokunkban. Am azt is tudni kell,
hogy az étkezési szokasok, a stressz, a mozgas olyan tényezdk, melyek
mind-mind hatassal vannak az ember tunetegylttesére, vagy akar a
|atasara is.

A géneket mar feltérképezték. Tudni lehet, hogy mely gének érintettek a
szindromaban. Mégis nagyon sok olyan orszag van, ahol a genetikai
vizsgalat vagy nagyon nehezen érhetd el, vagy egyaltalan nincs is
biztositva. Ezért ezzel kapcsolatban pontosabb informaciék nem érheték
el sok helyen.

Ahol ez elérhet6, ott van ra lehetbéség, hogy egy vérvizsgalatbol és
genetikai tesztbdl megallapitsak a pontos tipust és altipust, de korabban
csupan a tunetegyuttes alapjan mondtak valakire, hogy mi jellemz6 ra.

El6fordul, hogy genetikai vizsgalat alapjan kimutathatd valakirdl egy gén
mutacidja. Erre mas tuneteknek kellene jellemzének lennilk, ennek
ellenére mégsem az mutatkozik nala.
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Van, aki teljesen ugy néz ki, mintha Usher-szindrémaja lenne, megvan az
RP és megvan a hallassérulés, de a genetikai vizsgalat soran kiderul,
hogy mégsem Usher-szindromas.

Az is elképzelhetd, hogy valakinek nincsenek meg a nagyon jellemzd,
tipikus tunetei. Csak azért megy el vizsgalatra, hogy megtudja, miért
csOkkent a latasa/a hallasa; és igy derul ki, hogy érintett a szindrémaval.

Kérdés: Van arra lehet6ség, hogy lassitsuk a folyamatot, a szindroma
tuneteinek rosszabbodasat? Milyen életvitelt kell ehhez folytatni?

Nanci valasza: Kutatasok bizonyitjak, hogy a napszemuveg viselése
segithet megakadalyozni, az er6s napfény karositsa a szemet. Jelenleg
5-6 parhuzamos kutatas zajlik azért, hogy lassitsa az RP folyamatat,
leallitsa, netan visszaforditsa azt.

A kutatasokat olvasva két f6 informacio, vagy inkabb fogalom van, amit
meg kell ismernunk. Egyes kutatasok az Usheren belll is csak bizonyos
génmutaciokra fokuszalnak. Vannak olyanok is, amelyek altalanos-
sagban foglalkoznak az Usherrel és barmilyen tipussal kapcsolatban
probalnak megoldast talaini.

Fontos, hogy benne legyen az ember ezekben a kutatasokban, a reményt
soha nem szabad feladni. Ezért is elengedhetetlen, hogy minél tobb
ember kapcsolddjon be a kdzosségbe. Ha barmilyen klinikai vizsgalatra
keresnek résztvevOket, akkor Ok ebbdl az adatbazisbol meg tudjak
mondani: hol hany ember érhetd el. Van, amikor egy altipusra keresnek
ra a kutatok, pl.: hany 3A tipussal érintett Usher-szindromast ismertek?

Ha nem vagyunk benne az adatbazisban, az azt is jelenti, hogy
lathatatlanok vagyunk a kutatok szamara.

Nézzunk most meg néhany szamot, melyek azon orszagokra
vonatkoznak, melyekbdl résztvevok vannak ezen a talalkozon!

Altalaban becsléseket tesznek a kutatok, hogy mekkora az érintettek
el6fordulasi gyakorisaga egy adott populacion belul.

Egyes kutatok azt mondjak, hogy egy a tizenhétezerhez

az Usher-szindromaval él6k aranya. Masok szerint egy a hatezerhez az
aranya a szuletések szamanak. Ennek a feltételezésnek az alapjan
becsullik meg az egyes orszagokban az el6fordulasi gyakorisagot.

Magyarorszagon 9 585 818 6 él. Ebbdl 563 és 1597 f6 kozott lehet az
Usher-szindrémaval él6k szama.

Most jelen pillanatban az adatbazisban 3 regisztralt magyar szemeély van.
Vilagszerte 3009 ember regisztralt.



Horvatorszagbol 5 ember van regisztralva. Az 6 szamuk kb. 226 és 641
kozott lehet a becslések szerint.

Szlovéniabdl 7 6 regisztralt. Ott az Usher-szindromasok szama 125 és
355 f6 kozott lehet.

Svédorszagbdl 9 6 regisztralt. Ott az el6fordulasi gyakorisag alapjan 629
és 1782 6 érintett lehet.

Nagyon gyakori, hogy maguk az orvosok sem tudnak a szindromaraél, nem
ismerik fel.

A szul6k sok esetben nem tudjak, hogy hogyan mondjak el a gyerekuknek,
hogy Usher-szindromaval él. Nem tudjak, hogy mikor, hogyan beszéljenek
réla, és, hogy milyen szavakat hasznaljanak.

Az Usher Koalicionak épp ezért nagyon sok dolga van. Feladatuk van az
egészsegugyi ellatd rendszerrel, az érintettekkel, a szul6kkel és
mindenkivel, hogy javuljon ez a helyzet.

Két tanacs a végeére: érdemes lehet minden érintettnek feliratkozni az Ush
Trust adatbazisra. Ezen felll szeptember harmadik szombatja az Usher-
szindromara valé fokuszalas napja. Nancy kérte, hogy itt,
Magyarorszagon is szervezzunk olyan eseményeket, amellyel fel lehet
hivni a figyelmet erre a szindromara.

A kovetkez6 eld6adast Dr. Vamos Rita tartotta a hazai kutatasokrol, a hazai
helyzetrél.

El6adasanak szerz6i kozt lathatd, hogy ez egy kutatdécsoport munkaja.
Egyetlen biotechnolégiaval foglalkozé személy vagy egyetlen szemész
nem tudja feldlelni az egész problémat. A Budapesti Szemészeti Klinika
eés egy Bazelben mikodé molekularis és klinikai szemészeti intézet
egyuttmikodésének eredménye ez, amit a magyar betegek genetikai
vizsgalataval sikerult elérni.

Az Usher-szindroma harom tipusardl elmondta: az 1-es tipusban 6, a 2-
esben 2, a 3-asban pedig szintén 1 gént azonositottak idaig.

Arra 0 is kitért, hogy a 2-es tipusban nincs egyensulyzavar, mig a masik
kettbben bizonyos mértékben fennall. A szemészeti tinetek sulyossaga is
kulonb6z6 a két klinikai tipusban. A legsulyosabb az Usher 1-ben, ahol 40
éves kor korul mar nagyfoku latasromlas tapasztalhatdé, mig a 2-es
tipusban ez 60 eéves kor korul jelentkezik.

Mutatott egy abrat, amelyen a Magyarorszagon genetikailag igazolt
Usher-szindrdmasok szamat ismertette. A Semmelweis Egyetemen, tehat
a Budapesti Szemklinikan 75 betegnél sikerult a szindromaval asszocialt
gent igazolni. A harom vidéki szemklinikarol (Debrecen, Szeged és Pécs)



kb. 10-10 beteget, 6sszesen 30 f6t. Magyarorszagon Osszesen 105
betegnél sikerult az Usher-szindréma esetén genetikai diagnodzist elérni.

A Klinikai vizsgalati modszereket is felsorolta. A retina szempontjabdl
funkcionalisan az elektroretinografia a legalapvetébb ahhoz, hogy a
tipikus diagndzishoz eljuthassanak. Felsoroltak egy-két modern képalkoto
eljarast is, mint példaul az optikai koherencia tomografia, mely a retina
rétegeit is tudja vizsgalni. A retinarol tudjuk, hogy teljes vastagsaga az egy
milliméter egyotdd része. Ezzel a mddszerrel pedig ezt képesek az
orvosok részleteiben vizsgaini.

A genetikai vizsgalatok terén pedig az volt nagy elérelépés, hogy sikerult
olyan biotechnoldgiai médszert kifejleszteni, az uUjgeneracios szekve-
nalast, amelyben nagyobb mennyiségl gént tudnak vizsgalni egyszerre
egy betegmintabdl, relativ elérheté aron. Ezt megel6zéen az, hogy
sikertljon egy betegnél genetikai diagnodzist elérni, sokkal kisebb
aranyban volt lehetséges.

Egy-két klinikai képet, szemfenéki képet is vetitett a doktorn6. Ezekrdl
elmondta, hogy nem szemfenéki fotokrol van szo, ezek az un. fotds
autofluoreszcencia modszerével készultek. Ennek a lényege az, hogy a
fényérzékeld sejtek pusztulasa soran felhalmozodd lipofuscint sokkal
jobban ki tudja mutatni a szemfenékrél, mint a szemfenéki foto.
Erdekességként mutatta be, hogy a képalkotasban mostanra mar ilyen
ujdonsagok is vannak.

Egy ujabb képet mutatott, a szemfenéken az éleslatas helyérdl, a
makularél, ez egy optikai koherencia tomografias kép retina disztrofia
esetén. Ezen azt lehet latni, hogy a legkulsé rétege, amelyben a
fényérzékel6 sejtek vannak, elvékonyodott és kis szabalytalan csucsok
vannak rajta. Ez egy tipusos kép a retina disztréfia esetén.

Egy masik képen az infravords szenfenéki képalkotast mutatta be. Ezzel
a modszerrel a retina meélyebb rétegeit lehet vizsgalni, részletgaz-
dagabban lehet az érhartyat és a fotoreceptor réteget vizsgalni, mintha
csak szemfenéki fotd lenne.

A magyar 105 beteg genetikai vizsgalatai alapjan azt lehet elmondani,
hogy hallasproblémaval 83 szazalékuk, tehat 60 szemely kizd.

A tunetek az irodalmi adatokhoz hasonléan 8-12 éves kor kozott
kezdbdtek. Még egy érdekesség, hogy az Usher 2A a leggyakoribb
altipus. Vannak un. mutaciés hotspotok (mutacios forré pontok) a
genetikai mutaciok el6fordulasan, egy bizonyos génen belll. Az Usher 2A
esetén ez a 13-as exon. Az exon egy olyan része a génnek, amelyik aktiv,
és amelyrdl torténik az 6rokitbanyag vagy az informacio atirédasa.



Vannak olyan kutatasok, amelyeknél a leggyakoribb mutaciot vizsgaljak,
igy az Usher 2A esetén ezt a 13-as exont keresik.

A kovetkez6 kép, melyet vetitett, ugyancsak egy klinikai vizsgalati kép
retina disztréfiak esetében. Ez nemcsak az Usher-szindrémaban fordulhat
eld. Itt az torténik, hogy a retina rétegei szétvalnak és kozottuk cisztoid
arok keletkeznek, ezt cisztoid makula elvaltozasnak nevezik. Ez egyes
esetekben el6éfordul, mig mas esetekben nem. Ennek a pontos okat nem
minden esetben lehet kideriteni. Eléfordulhat gyulladasos szemfenéki
elvaltozas esetén is, de retina elfajulas esetén joval gyakoribb.

Roviden kitért a génterapia alap koncepcidjara is.

Ha sikerult egy hibas génszakaszt, egy mutaciot azonositani, akkor az
elméleti lehetéség az, hogy ezt a hibas gént valahogyan poétoljak,
helyettesitik egy egészséges génszakasszal. Ezt azonban valahogy be
kell juttatni a retinaba. Ez pedig egyfajta vivbanyag, mas néven vektor
utjan lehetséges.

A bevitel modja egy Uvegtesti mitét. Ennek segitségével a retina ala
befecskendezik az anyagot, ami a vektorral bejut az ideghartya ala. Ez
elméletben szép. JO esetben be is épul oda, ahova szukség van ra.

Ennek azonban gyakorlati nehézségei vannak.

Ehhez kellett egy olyan, nem Kklinikai orvosi, hanem biotechnoldgiai
fejlettség, hogy meg tudjak hatarozni a hibas génben a bazissorrend
valtozast és azt ki tudjak javitani. Utana ezt be kellett juttatni a vivbbe. Ez
tobbnyire egy virus vektor. Ez elsére nagyon furcsan hangzik, hogy egy
virust, ami betegséget tud okozni, azt hasznaljak fel. Ez abbdl adodik,
hogy virusban van egy DNS-szakasz vagy egy RNS, mindenképpen egy
nukleotid rész, és van benne egy fehérje is. Ha a virust tudjak ugy
modositani, hogy a benne levé Orokitbanyag sorrendjébe beépitik az
egészseges, bedlltetendd6 génszakaszt, akkor azt relativan konnyd
bejuttatni a megfelel6 helyre, a retina ala.

Ehhez meg kellett talalni azt a virust, amelyik a legkevésbé korokozo. Mert
egy olyan virust, mint példaul a veszettség, nem lehet ilyen célra
felhasznalni. A virust ,meg kellett tervezni”, és azt is ki kellett talalniuk,
hogy hogyan juttassak be. Ez a legtdbb esetben az un. adeno-asszocialt
virus. Ezek relativ nem sulyos betegséget okoznak, okozhatnak pl. felsé
léguti megbetegedést vagy kotbhartya-gyulladast, de nem az egész
szervezetet érint6, sulyos betegséget.

A doktorné megfogalmazasa szerint ezek a mdédszerek még nagyon a
kisérlet hataran vannak. Ennek az az oka, hogy nincs vele tapasztalat,



kevés a beteg. Minden ilyen emberen végzett beavatkozasnak nagyon
szigoru el6irasoknak kell megfelelni.

El6szor természetesen nem emberen, hanem allatokban végzik ezeket.
Van olyan, az emberi tanulmanyt megel6z6 kisérlet sorozat, ami évekig
tart. Altalaban egérben, kutyaban, vagy macskaban térténtek ezek a
Kisérletek.

A kutya és a macska esetén olyan, a természetben el6forduld retina
disztréfias allatokban zajlottak a kisérletek, melyeket véletlenul fedeztek
fel.

Az egerek esetén mesterségesen Ultettek retinabetegseget elbidézé
géneket egértorzsekbe, akiken igy lehetett kisérletezni.

Evek voltak, mig ezek a kisérletek lezajlottak. El6szér magat az
egertorzset kellett létrehozni. Ezutan ki kellett dolgozni az egérnek
megfeleld virusvektort, és utana elvégezni a kisérletet és azt kiértékelni.

Miel6tt egy emberi tanulmanyt elkezdenek, ezt minden esetben végig kell
vinni.

Egy masik kisérleti lehetGség az un. organoidokkal torténé kisérletezes.
Ez azt jelenti, hogy nem él6 allatba Ultetik be a megfeleld, kijavitott
genetikai informaciot, hanem laboratériumi  korUlmények kozott
szOvetekbe. A retinabdl sikerult un. organoidot létrehozni. Ez nem retina,
de ahhoz nagyon hasonl6 szovettenyészet. Ezt Magyarorszagon sikerult,
a Semmelweis Egyetem egyik intézetében egy kutatécsoportnak
létrehozni, Szabo Arnold aktiv kdzremikodésével. Ennek a Iényege, hogy
frissen elhalt emberek szemébdl a retinat kiveszik és ezt sikerul megfeleld
szoveti korulmények kozott hosszabb ideig életben tartani. Ez a retina
organoid, és ezen sokkal kisebb kockazattal lehet kisérletet végezni.

Vannak olyan specialis mutaciok, amikor nem a bazissorrend valtozik
meg, hanem egy plusz génszakasz épul be az eredeti génbe. llyenkor van
egy specialis lehetdség a genetikai hiba kijavitasara. Rovid RNS-
szakaszok nyujtanak ehhez segitséget, melyek felismerik, hogy hol van a
hibas és a nem hibas génszakaszok hatara. Segitségukkel ezt a plusz
génszakaszt ,kivagjak”, és ezaltal vissza lehet javitani a funkciot.

Ezt azért tartotta fontosnak elmondani a doktornd, mert az egyik
folyamatban levé klinikai vizsgalat pont ennek a modszernek a
segitségével torténik. Ez az un. antiszensz nukleotidok felhasznalasa. Ez
van jelenleg klinikai stadiumban, de csak specidlis mutaciék esetén
lehetséges.
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Ki is vetitett egy diat, amelyen épp az Usher 2A betegség esetén a 13-as
exonban torténik antiszensz nukleotid moddszeren alapuld genetikai
javitas.

Ezt a tanulmanyt 0sszesen 20 résztvevon végezték el. Annak érdekében,
hogy a hatast biztosan le tudjak meérni, szamos kontroll moddszert
dolgoztak ki. Ezek un. maszkolt és randomizalt tanulmanyok. Ez is
mutatja, hogy ezek elég bonyolultak, hosszasan meg kell 6ket tervezni.
Annak pedig, hogy kit vesznek bele a tanulmanyba, nagyon szigoru
kritériumai vannak.

Magyar vonatkozasu kisérlet, mely szintén az Usher 2A tipus esetében
tervezett, a bazeli Molekularis és Klinikai Szemészeti Intézet
kozremUkodeésével torténik:

Itt azt irtak le vazlatosan, hogy mi a tervezés folyamata, hogy miként kell
megtervezni a kisérletet.

Meg kell tervezni azt, hogy az adeno-asszocialt virus, tehat a vektor ebben
az esetben mi legyen, és hogy mikodjon. Organoidokban, tehat emberi
retinabdl szarmazd szoOvettenyészetekben ki kell alakitani egy olyan
allapotot, hogy abba beépithessék a mutaciot, tehat, hogy az a betegségre
jellemzb szovettenyészet legyen. Utana ezeket kell un. humanizalt
egérmodellen vizsgalni. Ehhez viszont el6szor az egér-modell-torzset is
|étre kell hozni. Ezek tehat hosszu évekre kiterjedd, bonyolult vizsgalatok,
mire emberben is lehet 6ket alkalmazni.

Még két masik kisérletet is felvazolt.

Jelenleg ezek is olyan fazisban tartanak, hogy mire emberben is
alkalmazhatnak 6ket, még hosszas klinikai kisérleteknek kell lezajlaniuk.

Az egyik ilyen Spanyolorszagban, Valenciaban van, a masik Hollan-
diaban. Mindkett6 Usher 2A esetén torténik.

A spanyol esetben nem retinalis-, hanem kot6szoveti szovettenyészetet
hasznalnak. A holland kisérletben pedig egy adott mutaciora specifikus
maga a kiserlet.

Ezzel is probalta érzékeltetni a doktorn6, hogy ez mennyire bonyolult
szakmai, technikai és jogi vonatkozas szempontjabdl is.

Jelenleg kutatocsoportjukbol tobben kint vannak egy amerikai
kongresszuson. Tobbek kozott Szabd Viktdria doktornd, akinek a
szemeészeten kivul klinikai genetikai szakvizsgaja is van. Ott ezeknek a
genetikai vizsgalatoknak, illetve az uj kisérleteknek, tanulmanyoknak a
legujabb vonatkozasait figyelik és haza is fogjak hozni.
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A doktorné elbéadasa ezzel veéget ért. Elérkeztunk a délutan utolso
pontjahoz.

Azt vitattak meg a résztvevdk, hogy hogyan tovabb, mi legyen a kozosség
jovoje.

Gangl Tamas elnok javaslata:

Ha lehet6ség nyilik ra, akkor nagyjabdl egy fél év mulva, november
kornyékeén lehetne ismét egy Usher-talalkozé. Ha van ra méd és barmelyik
orvos, aki részt vett az emlitett amerikai konferencian, be tudna szamolni
az ott elhangzottakrdl, az mindenki szamara érdekes lenne. Addig is lehet
e-mailben tajékoztatni az Usher-szindrdmaval él6ket a legujabb,
napvilagot latott eredményekrdl. Ha Gabor barmilyen érdemi informacioét
talal, azt érdemes lehet megosztani.

Létre lehet hozni egy Facebook-vagy egyéb levelezb csoportot is.
Dorka:
Ha mar arrdl volt sz6, hogy a szeptember harmadik szombatja

az Usher-szindromasok napja, lehetne ezt a talalkozét arra az idészakra
tenni. Annak lehetne a témaja, hogy van-e barmiféle ujdonsag, ami
Amerikaban elhangzott. De fontos arrdl is beszélni, hogy mit képviseljen a
kozOsség. Mi az, amit fontos lenne elérni, amire fel kellene hivni a
figyelmet. Magyarul, hogy mi legyen a cél.

Lehet az is, hogy csak az iddnkeénti talalkozas a cél, de ha valami mast is
meg tudnak fogalmazni, azon el lehet kezdeni dolgozni.

Ujabb étlet:

Nagyon fontosak az orvosi el6adasok és a kdzos cél is. Ha megvannak a
célok és fontosabb orvosi ismeretek, azt is jo lenne latni: kik vannak a
diagnozis mogott. Aki vallalna, hogy szivesen mesélne a sajat életének
sikereirdl, gyereke, unokaja inspiral6 sorsardl... Fontos lenne bizonyitani
egymasnak, hogy igy is lehet értékkel élni.

Dorka:

Ez mindenképpen fontos. Ha egy kozosségé valunk, alapvet6, hogy
megismerjuk egymast. Ennek pedig része, hogy az emberek személyes
torténeteiket is megosszak egymassal, a diagndzison tul.

(Az Osszefoglalot irta: Taskovics Adél)
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