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Uj projekt a Smith Lemli Opitz szindrémaban szenvedék és csalddjaik szamara
Kedves csalad (barmilyen kort) Smith Lemli Opitz szindromaval érintett csaladtaggal,

Orommel tajékoztatjuk Ont egy 01j projektrdl, az “SLOS Natural History project”-rél, amely
az SLO szindroméval érintettek szamara készilt és az SLO szindroma természetes
betegséglefolyasat vizsgalja. Mi vagyunk a betegek képviseléi a MetabERN® —ben a Smith
Lemli Opitz szindréméban (SLOS) szenveddk szdmara. A MetabERN az EU 4ltal 1étrehozott,
az orokletes metabolikus rendellenességekkel foglalkozo eurdpai referenciahéldzat.

A tanacsadas javitasa és terapiak fejlesztése

Az (j projekt célja a csalddoknak tartott tandcsadds javitasa, valamint a terapias
beavatkozasokra és a hosszU tavu egészségligyi ellatasra vonatkozo6 stratégiak kidolgozasa.
Altalanos tiineteket és ritka allapotokat irunk le, csaktigy, mint a csalddokat érintd alvaszavar,
autizmus és az dsszetett viselkedészavar gyakorisagat.

Reméljiik, hogy valaszol egy rovid kérddivre, melyben felmérjik, hogy az SLO szindréma
mely tlineteit €s szempontjait/jellemzdit tartja Iényegesnek €s kihivast jelentonek. Illetve jelzi,
ha szeretne tobb informaciét kapni a projektrdl, vagy csatlakozni egy csaladi halézathoz.
Azon csaladok vélaszai szintén nagyon fontosak szamunkra, akik egy vagy tobb gyermekiket
elveszitettek SLO szindroma miatt.

Az SLO szindroma egy metabolikus betegség

A szindroma 1993-as felfedezése 6ta tudjuk, hogy az SLO 6roklétt metabolikus betegség. Ez
a tudas a megfelel6 kezelés megvalasztasahoz szikséges. Az SLO szindroma oka a
szervezetben 1évo koleszterinszintézis hibdja, az ugynevezett DHCR7 gén genetikai valtozasai
(DNS-mutaciok) miatt. Tobb mint 200 kiilonboz6 tipust ilyen mutacié okoz SLO szindromat.

Tobb biokémiai folyamat is érintett

A hibas koleszterinszintézis a szervezetben 6sszetett médon szamos biokémiai folyamatot
érint, ami valtozd jeleket és tuneteket eredményez. Az enyhén érintett személyeknél
eléfordulhat, hogy nincsenek vagy csak enyhén érzékelhet6 jelei vannak a betegségnek, kozel-
normalis a kognitiv funkcidjuk, de gyakran viselkedési problémaik vannak. Az SLO sulyosabb
formaja életveszélyes lehet, és magaban foglalhatja a sziv, a tiid6, a vesék, a gyomor-bél traktus
¢és a nemi szervek fejléddési rendellenességeit.

1Tovabbi informéacid: https://metab.ern-net.eu/
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Sziikos ismeretek az SLO szindromarol

Még mindig tul kevés ismeret van az SLO szindromaroél. Tébb klinikai vizsgalatra és kutatasra
van szlkség ahhoz, hogy megértsik az SLO szindroma tiineteinek és lefolyasanak
Osszetettségét és valtozékonysagat; valamint az SLO szindroma kiilonb6z6 sulyossagi fokaval

crer

képviseldiként ezért iidvozoljiik ezt a projektet.

Tovabbi adatok gyiijtésére keriil sor

A projektvezetd Dr Dorothea Haas a Heidelbergi Egyetemi Korhaz dolgozoja, aki a
MetabERN, és a Velesziiletett Anyagcsere-betegségek Egyesitett Eurdpai Regiszterének? (U-
IMD) hivatalosan nyilvantartott tagja, amely U-IMD a tanulméany platformja lesz.

Dorothea Haas felkérte a MetabERN-beli egészségligyi szolgaltatokat és kézpontokat, hogy
vegyenek részt a vizsgélatban. Szamos SLO-s beteg mar szerepel az U-IMD-ben. Tovéabbi
adatok gytijtésére €s elemzésére keriil sor annak érdekében, hogy jobban megértsiik ezt az
Osszetett metabolikus betegséget.

Kérdoiv a csaladok szamara

A vizsgélat soran informacidkat szerziink a csalddoktdl a szdmukra alapvetdnek és kihivast
jelentének talalt SLO szindréma tiinetekrdl és szempontokrél. Mi befolyasolja az On
gyermekének egészségét és mindennapi életét, amivel kapcsolatban tébb tudas valtozast
hozhatna?

Kérjuk, valaszoljon az ezzel kapcsolatos kérdésekre felmérésiinkben
(https://www.surveymonkey.com/r/2KN7HYC). Az eredményeket nevek nélkili statisztikak
forméajaban fogjak bemutatni.

Azt is megkérdezzik, hogy szeretne-e tobb informéacidt megtudni egy digitalis talalkozon az
“SLOS Natural History project”-r6l, és szeretne-e csatlakozni a projekthez kapcsolodé csaladi
halézathoz.

Alig varjuk, hogy kapcsolatba Iéphessunk!
E-mail cimink: parentsSLOSNH@metab.ern-net.eu

Karin Mossler, Antje Enekwe és Anne Kalweit
Az SLO szindroma betegképvisel6i a MetabERN-ben, a peroxiszomalis és lipidekkel
kapcsolatos betegségek alhal6zataban

2 Tovabbi informéacidk: https://u-imd.org/
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