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Magyar Gyermeknephroldgiai Egyestilet

Bereczki Csaba
Szegedi Tudomanyegyetem Gyermekgyogyaszati Klinika

Art Hotel Szeged™** (6720 Szeged, Somogyi u. 16.)
2019. november 22-23.

2019. november 22. 110017090
2019. november 23.  08% —12%

2019. november 22. 122

Személygépkocsik szamdra a szdlloda a mélygardzsban tud par-
kolasi lehet6séget biztositani.

Orvosok részére a konferencia szabadon valaszthaté tanfolyam-
ként torténd akkreditacidja folyamatban van.

Régid-10 Kit.
Horvath Lilla
6720 Szeged, Dugonics tér 12.
+36 62 710 500; +36 20 450 6336
info@regio10.hu
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BEBA. SUPREME HA sTART

az elso és egyetlen csecsemdtapszer
Magyarorszagon, amely kizardlag az anyatejben

megtalalhatokkal szerkezetileg azonos

oligoszacharidokat (HMO¥*) tartalmaz

/N
Nestle

BEBA: SUPREME HA START,
hypoallergén tejalapu anyatej-helyettesit6 tapszer BEBA ;

* 2-O-fukozil-laktéz (2'FL) és Lakto-N-neotetréz (LNNT), amelyek szerkezetileg teljesen identikusak az anyatejben megtaldlhatokkal.
** A Nestlé egyedilallé fehérjetechnoldgidja allitja el az OPTIPRO® fehérjét.

BEBA SUPREME HA START, 400 g, Bruttd fogy. ar: 2 660 Ft, TB tdmogatds 6sszege (25%): 665 Ft, Téritési dij: 1 995 Ft
OEP végleges publikus gydgyszertorzs (PUPHA) érvényesség kezdete: 2019.10.01.

Fontos figyelmeztetés! A csecsemo legjobb taplaléka az anyatej. A szoptatds a legegészségesebb taplalasi mod. Amennyiben nem 4ll
rendelkezésre elegendé anyatej, vagy a szoptatasnak mas akadalya van, tapszer kizarélag a gyermekorvos javaslatara, orvosi ellenérzés mellett,
a hasznalati utasitas szerint alkalmazhato. Alkalmazas el6tt olvassa el a termékek cimkéin feltlintetett adhatdsdgi és elkészitési itmutatot! Ne
térjen el a haszndlati utasitastdl, mert az zavart okozhat a kisbaba fejlédésében.

Nestlé Hungdria Kft.

Lezérés ddtuma: 2019.10.16. BEBA_H_201910/1
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S TUDOMANYOS PROGRAM (PENTEK)
2019. november 22. (péntek)

1130 Ebéd

1230 Megnyit6 (Széll Marta, Szabo Attila, Bereczki Csaba)

1240—1410 GLOMERULONEPHRITISEK
ULeseLnok: Tulassay Tivadar

1240-13% A glomerulonephritisek Uj tiinet alapu beosztasa
(20 perc) Ivdnyi Béla
SZTE AOK ParoL6aial INTEZET

13%0-1320  Recent update on management of Lupus nephritis
(20 perc) Dieter Haffner
HanNovER MEDICAL ScHooL

1300-133%  Célra tarts! — az elmdlt egy év soran végzett vesebiopsziak soran gyijtott
tapasztalataink

(15 perc) Kelen Kata
SE Gyermekklinika

133%-13%  Henoch-Schonlein Purpura a Markusovszky Egyetemi Oktatokdrhéz
gyermekosztalyan 2007. 01. 01. — 2017. 12. 31. kozott

(10 perc) Bazsd Dora
Markusovszky EyeTEMI OKTATOKORHAZ

134%-13%  Egy kdrkép, két eset, 200 km — Anti-GBM betegség, mint a gyermekkori
rapidan progrediald glomerulonepbhritis ritka oka

(10 perc) Orosz Petronella’, Berkes Andrea?
SemmeLwers EaveTem |.sz. GYERMEKKLINIKA VESE £s Mvese OszTALY, BUDAPEST;
2DesreceN! EayeTeEM KLinkal KozPonT, GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, DEBREGEN;

13%-140%  Négy bet(i, négy eset
(10 perc) Mikes Bélint
SEMMELWEIS EGYETEM, .52, GYERMEKKLINIKA, VESEOSZTALY, BUDAPEST



————.

TUDOMANYOS PROGRAM (PENTEK) ——

14051410

(5 perc)

1410-142%

1425155

1425-1440
(15 perc)

1440145
(15 perc)

14%5-150
(10 perc)

1505-15"
(10 perc)

151—-15%
(15 perc)

15301545
(15 perc)

X-hez kotott Alport szindroma enyhén érintett édesapa stlyosan érintett
lanydban. Lehetséges ez?

Javorszky Eszter'?

TSE I. sz. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, BUDAPEST;
2MTA-SE LenpiLET NEPHROGENETIKAI KUTATOCSOPORT, BUDAPEST;

Kavésziinet

A KOMPLEMENT RENDSZER SZEREPE NEPHROLOGIAI KORKEPEKBEN
ULesewnak: Szabd Tamds

A gyermekkori Atipusos HUS 5 év tapasztalataira épitett jovokép
Prohdszka Zoltdan
SE Ill. BeLavoayaszam KLINIKA

A TMA hisztopatoldgidja
Ivdnyi Béla
SZTE AOK ParoLoaial INTEZET

HUS + spherocytosis diagnosztika
Jakab Ddniel
SZTE AOK GYERMEKKLINIKA

Pneumococcus fert6zésekhez tarsuld HUS
Pdsztor Pal
SZTE AOK GYERMEKKLINIKA

Terapids lehet6ségek
Bereczki Csaba
SZTE AOK GYERMEKKLINIKA

C3 glomerulopatiak: mddositott klasszifikacio és Uj patogenetikai tényez6k
Garam Ndra
SE III. BeLayoavaszati KLiNKA
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1545-15%
(10 perc)

15551700

15%-1610
(15 perc)

1610-16%
(15 perc)

1625-16%

(10 perc)

16%—-164°
(10 perc)

164-16%
(10 perc)

1655—1700
(5 perc)

1700171

TUDOMANYOS PROGRAM (PENTEK)

Tapasztalataink eculizumab alkalmazasaval
Janszky Noémi

Az elsd, a harmadik és az dtddik eldaddst a Swixx Biopharma Kit. tdmogatta.

TUBULARIS RENDSZER ES A CSONTOK (ISMET.)
ULesewnak: Szabd Attila

Csontszoveti hormonok hatdsa az artérias stiffness paraméterekre uré-
mias haemodialyzalt betegekben

Sulyok Endre
Pecs! TupomANYEGYETEM, EcEszsEaTunomAnyl Kar, EcEszsEaTubomAnyl DokToR! IskoLa, PEcs

Tubulopathiak NGS alapu diagnosztikdja
Mardti Zoltan

Dent-betegség: ritka korkép? — esetismertetések a szegedi Gyermekgyo-
gyaszati Klinika beteganyagabdl

Balog Attila
SZTE SZAKK GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, SZEGED;

Tumor lizis szindréma epidemioldgidja, nefroldgus szemmel
Bird Erika
DE KK GYERMEKGYOGYASZATI INTEZET, NEFROLOGIA

Immobilizacids osteoporosis és a vese, terapids lehetdségeink
Kollék Zita, Martyn Mdria
MRE BETHESDA GYERMEKKORHAZA

Differencialdiagnosztikai fejtord a gyermekkori hypertoniaban
Kaucsar Tamds
SeEMMELWEIS EGYETEM, 1.52. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, VESE OSzTALY, BUDAPEST

Kozgyiilés és kavé



TUDOMANYOS PROGRAM (PENTEK)

17" MI LESZ A VESEBETEG GYERMEKEKKEL FELNGTTKORBAN
(KEREKASZTAL)

MoberATor: Szabd Tamds

Krénikus vesebetegek atadasa a felndtt gondozasi rendszerbe
(6sszefoglald)

Szabo Attila,
Bereczki Csaba,
Kelen Kata,
Rdsa Agnes,
Ondirik Zoltan

1930 Vacsora
Roosevelt-téri Haldszcsarda (6720 Szeged, Roosevelt tér 13.)
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e TUDOMANYOS PROGRAM (SZOMBAT)
2019. november 23. (szombat)

08%-094  NEPHRO-UROLOGIA
ULeseLnok: Sulyok Endre

08%-084 Vizeletinkontinencia vizsgalata az elmult 30 évben
(15 perc) Szabd LaszIo
Hem PAL ORszAGOS GYERMEKGYOGYASZATI INTEZET

084-09%  Gyermekkori vizelet diverziok, indikaciok és veszélyek
(15 perc) Sandor Gyorgy
PTE GYERMEKKLINIKA

09%-09' Az ultrahang diagnosztika gyermeknephrologiai korképekben
(15 perc) Pdsztor Gyula
SZTE AOK RapioLoaial Kunika, AFFIDEA MAGYARORSZAG

09°-09%  Hasi ultrahang sziirés a Neonatalis Intenziv Centrumban
(10 perc) Mari Judit
SZTE AOK GYERMEKKLINKA

092-09%  Ureterovesicalis stenosis ballon dilataciojaval szerzett tapasztalataink
(10 perc) Kovdcs Tamds
SZTE AOK GYERMEKKLINIKA

093%-094  Ritka gyermekkori vesetumor
(5 perc) Birkds Klaudia
SZTE AOK GYERMEKKLINIKA

094-10% D VITAMIN REZISZTENS RACHITIS (KYOWA KIRIN PHARMA S.R.0. TAMOGATASAVAL)
ULesenok: Bereczki Csaba

0940-09%  Hypophosphatemias rachitis: egy feltételezett tubulopéthia komplex
hormonadlis hatterének felfedezése

(15 perc) Reusz Gydrgy
SE GYERMEKKLINIKA
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09%-10%
(35 perc)

10%-104

(15 perc)

1041120

1120124

11201140
(20 perc)

11401150

(10 perc)

11501200

(10 perc)

12001210
(10 perc)

Guidance for X-linked hypophosphatemia
Dieter Haffner
Hannover MEpicaL ScrHooL

FGF23 hormon szerepe a kranikus veseelégtelenség
pathomechanizmusaban (,,off target” hatasok)

Szabo Tamds
DE GYERMEKKLINIKA

Kavésziinet

ELMELET ES GYAKORLAT
ULeseLnok: Reusz Gydirgy

A viz, mint gyogyszer
Szabd Attila
SE GYERMEKKLINIKA

Egy Caenorhabditis elegans modell a podocin interakcidinak vizsgalatahoz
— kiizdelmeink Il

Légradi Regina
MTA-SE LenpOLET NEPHROGENETIKAI KUTATOCSOPORT, SEMMELWEIS EGYETEM
l. s7. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, BUDAPEST

A podocin oligomerizécié hatdsa a glomerularis pdrus nagysagdra a rés-
membranban

Antal Violetta

MTA-SE Lenp0LET NEPHROGENETIKAI KUTATOCSOPORT, SEMMELWEIS EGYETEM
. sz. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, BUDAPEST

Tight junction fehérjék szerepe peritonedlis dializisben
Lévai Eszter™?

TMTA-SE LenDULET NEPHROGENETIKAI KUTATGCSOPORT:
2 SEMMELWEIS EGYETEM |. S7. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, BUDAPEST
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1210-1220 A pszeudouridilacio és riboszomalis biogenezis zavara egy ismert gén
Ujonnan azonositott mutécidja kovetkeztében szteroid-rezisztens nephrosis
szindrdmat, cataractat, halldascsokkenést és enterocolitist okoz

(10 perc) Balogh Eszter?

TMTA-SE LendULET NEPHROGENETIKAI KUTATOCSOPORT;
2 SEMMELWEIS EGYETEM |. S7. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, BUDAPEST

1220-1230  Perinatalis aszfixiat kdvetd tobbszervi karosodas patkany modellben

(10 perc) Lakat Tamas
"MTA-SE LenpiLet DiaeTesz KuTATGCSOPORT, BUDAPEST;
2 SEMMELWEIS EGYETEM |. S7. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, BUDAPEST

1230-124° A brain-derived neurotrophic faktor (BDNF) jelentdsége vesetranszplan-
tacidban
(10 perc) Molndr Agnes '

TMTA-SE LenpiLeT DiaseTesz KUTATOCSOPORT, BUDAPEST;
4 SEMMELWEIS EGYETEM |. Sz, GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, BUDAPEST

1240 Kongresszus zarasa (Reusz Gyorgy, Bereczki Csaba)

12% Ebéd
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Felbontas utan 60 percig megdrzi
a hidrofil bevonatot

B Hasznalatahoz sem viz, sem egyéb
folyadék nem sziikséges

B T6bb, opcionalis perforacio a
felbontashoz

B Diszkrét és steril katéterezés

Az egyszer(ibb
mindennapokért

ACTREEN" LITE
KATETEREK

INTERMITTALO KATETEREZESHEZ

B. Braun Trading Kft. | 1023 Budapest | Felhévizi u. 5.
Tel.: +36 (1) 346-9700 | Fax: +36 (1) 438-4900
www.bbraun.hu
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CSONTSZOVETI HORMONOK HATASA AZ ARTERIAS STIFFNESS PARAMETEREKRE
UREMIAS HAEMODIALYZALT BETEGEKBEN

Sulyok Endre’, Csiky Botond?

"Pecsi TunomANYEGYETEM, EaEszseaTupomMANY KAR, EcEszsEGTuDomANYI DokToRI IskoLa, PEcs:
2Pecsi TupomanyeayeTeM, Kunikal Kozront, Il sz. BeLavogyAszaTi Kuinika £s NepHRoLOGIAI CENTRUM

Bevezetés: Irodalmi adatok igazoljak, hogy szoros kapcsolat van a cardiovaszcularis rendszer
miikddése és a csontrendszer integritasa kozott, a pathophysiologiai hattér szamos vonatko-
z4sa azonban tisztazatlan.

Anyag és mddszer: 68 chronikus haemodializis kezelésben részesiilt felntt betegben a rutin
Klinikai és laboratériumi parméterek mellett meghatdroztuk a vascularis stiffness markereit
(applanécios tonometria — SphygmoCor, Atcor Medical, Sydney) és 3 csontszoveti hormont
(Osteocalcin — OC, Osteoprotegerin — OPG, Osteopontin OPN — ELISA). Az eredményeket 35
egészségugyi dolgozo/hallgatd adataival hasonlitottuk 6ssze.

Eredmények: Megdllapitottuk, hogy mind a pulzushullam terjedési sebesség (PWV), mind az
augmentacios index (Aix) szignifikdnsan magasabb volt uraemids betegekben, mint a kontrol-
lokban. A csontszoveti hormonok 2—5-sz6rds emelkedést mutattak a stlyos D-vitamin hidny
és hyperparathyreosis mellett. Tébbvdltozds linedris regresszids analizissel csupan az OC és
PWV kozott tudtunk dsszefliggést igazolni (3=-0,25, p=0,029). Az OPG és OPN a PWV-vel
nem, de az artérids calcificatio rizikofaktoraival (életkor, BMI, LDL-cholesterin) szignifikans
kapcsolatban voltak.

Kovetkeztetds: A csontszoveti hormonok magas plazma szintje nem feltétlenl pathogenetikai
tényez6, valoszin(ibb, hogy protektiv szerepilk van az uraemias calcificatio mérséklésében.

CELRA TARTS! —AZ ELMULT EGY EV SORAN VEGZETT VESEBIOPSZIAK SORAN
GYUJTOTT TAPASZTALATAINK

Kelen Kata', Orosz Petronella’, Sallay Péter’, Reusz Gyorgy?, Tovishdzi Gyula’, Gobl Gergely?,
Hauser Baldzs', Varkonyi lldiko?, Nyitrai Anna’, Sesztdk Timea®, Kardos Magdolna?, Szabd Attila?

T SemMmELWEIS EGYETEM, |. Sz. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, BUDAPEST;
2 SemmeLwers EaveTem, II. Sz. PatoLoalal INTEZET

Bevezetés: A gyermekkorban végzett vesebiopszia alapvetd indikacioi a felndttkori indikaciok-
kal megegyez6ek, ugyanakkor a diagnosztizalt betegségek kore eltérd. Vesebiopszia elvég-
z6se sziikséges lehet a betegség fenndlldsdnak igazolasara szévettani vizsgalattal, a betegség
progresszidjanak kovetése céljabol, vagy az alkalmazott kezelés hatékonysdganak megitélése
szempontjabal.
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Anyag 6s mddszer: Az elmult egy év soran a Semmelweis Egyetem |. Sz. Gyermekgydgydszati Kli-
nika nefroldgiai centrumaban 24 vesebiopszidt végeztiink. A biopszias mintavételeket 4 nefroldgus
szakorvos végzi klinikdnkon. A mintavétel radiologus segitségével torténik. Két beteg esetén loka-
lis érzéstelenitésben, a tobbi beteg esetén altalanos anesztézidban tértént a vesebiopszia. Harom
alkalommal végeztiink graftbiopsziat. Kilenc alkalommal Uj pozicid alkalmazasa mellett, oldal-
fekvd helyzetben kiséreltik meg a mintavételt. Az oldalfekvd pozicioban torténd biopszidk soran a
beavatkozas intubécid és izomrelaxans nélkil, laryngealis maszk alkalmazdsaval torténtek.
Eredmények: El6adasomban bemutatom az elmult egy év soran végzett vesebiopszidk indika-
cioit, eredményét, szévédményeit, az oldalfekvd pozicioban végzett vesebiopszidk soran szer-
zett tapasztalatainkat, radioldgiai, anesztezioldgiai szemszéghdl egyarant. Minden minta meg-
feleld volt a diagndzis felallitdsahoz. A szdvettani eredmény a 24 esethdl 11 esetben egyezett
a feltételezett iranydiagndzissal. Nyolc esetben a kontroll ultrahang vizsgdlat soran egyaltalan
nem lattunk subcapsuléris haematomat. Transzfuziot igénylé vérzéssel jard szévédmény egy
alkalommal sem fordult el6, a legtdbb esetben mikroszkdpos vagy makroszképos haematuria
jelentkezett atmenetileg. A 9 oldalfekvd pozicidban végzett vesebiopszia sordn egy alkalommal
kényszeriiltiink konverzidra, tekintettel arra, hogy a beteg testalkata miatt az oldalfekvé pozici-
6ban nem volt j6l vizualizélhatd a vese.

Kovetkeztetes: Az elmdlt egy év sordn végzett vesebiopszidk soran minden alkalommal meg-
felel mintat tudtunk venni a diagnozis feldllitdsahoz. Az oldalfekvd pozicidban végzett minta-
vételek soran nem romlott a mintavétel mindsége. Az oldalfekvé pozicioban végzett mintavétel
aneszteziologiai szempontbol kisebb kockdzatu, igy intézménylinkben a technika tokéletesité-
sére toreksziink, a jovében lehetdség szerint, ezt a modszert alkalmazzuk.

IMMOBILIZACIOS OSTEOPOROSIS ES A VESE, TERAPIAS LEHETOSEGEINK

Kolldk Zita', Martyn Maria 2

TMRE BETHESDA GYERMEKKORHAZA,
2Eszak-KOzep BUDAI CENTRUM UJ Szent Janos KOrRHAZ ES SZAKRENDELG, BUDAPEST

Bevezetes: Kiegyensulyozott kalciumforgalom esetén a csontbol kidramld és bedramld kalcium
mennyisége egyenld. Immobilizacioval 0sszefliggd hyperkalcémia, hyperkalciuria akkor fordul
el6, amikor az oszteoklasztikus csontfelszivddas meghaladja az oszteoblasztikus csontképz6-
dés sebességeét, ami egyensulyhianyt okoz a csontszerkezet miikddésében. Kiilonbdz6 immo-
bilizacioval jaro allapotokban/myelomeningocele, izombetegségek, trauma, tartos lélegezte-
tés, s6t a sulytalansag allapotdban hosszabb id6t tolt6 (irhajosok esetében is stb/osteoporosis,
hypercalciuria, esetenként vesekd képzddés alakulhat ki.

Esetismertetés: Korhdzunkban Rehabilitacids osztdlyan kezelt betegeinknél gyakran észleljiik
az immobilizacios osteoporosis tlineteit akar nephrocalcinosis és nephrolithiasis, illetve izom-
fajdalom, csontfajdalom, vagy trauma nélkil el6forduld csonttorés formajaban.
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Két beteglink esetén keresztiil szeretnénk bemutatni ennek a korképnek a terdpias nehézseé-
geit. Egyikilk egy dystrophia myotonicaban szenvedd otthon lélegeztetési programban részt-
vev@ csecsemd, akinek szinte folyamatosan fennallo vesekévessége jelent nagy kihivasokat.

A mésodik beteg egy 17 éves leany stlyos hypoperfusio talajan kialakult veseelégtelenséget
kovetben, vesepotld kezelésen atesett ledny, akinél az immobilizacids osteoporosis  stlyos
tlineteit csak részben tudtuk kezelni.

Kovetkeztetds: Szeretnénk felhivni a figyelmet az immobilizacids osteoporosis, hypercalciuria
jelentGségére, a megel6zés és a jelenleg elérhetd gyogyitas lehetségeire, buktatoira. Keze-
lés sordn tobb tamadasponton tudunk beavatkozni: mobilizacid,/ahol ez lehetséges/ Hypothia-
zid, diéta, Bisphosphonatok, végil djabban Denosumab. Ez utdbbi készitmények gyermekkori
alkalmazasa széles kdrben még nem terjedt el, hatdsmechanizmusuk, mellékhatésaik ismerte-
tésével pontosabb képet kaphatunk a kdrkép jovébeli kezelgsi lehetGségeirdl

URETEROVESICALIS STENOSIS BALLON DILATACIOJAVAL SZERZETT TAPASZTALATAINK

Kovdcs Tamds, Hajnal Daniel
SZTE GYERMEKKLINIKA, GYERMEKSEBESZET, SZEGED

Bevezetés: Az ureterovesicalis stenosis hagyomanyos mUtéti megolddsa az ureter neoimplan-
tacid. Az utdbbi években kezd elterjedni ennek a rendellenességnek a minimal invaziv keze-
lése, a cystoscoposan végzett ureterszdjadék ballon-tagitds. Az el6addsban ezzel szerzett
eredményeinket és tapasztalatainkat kivanjuk bemutatni.

Mddszerek: 2012 és 2018 kozotti id6szak miitéteinek eredményeit vizsgaltuk. A beavatkoza-
sok sordn cystoscopia segitségével a stenotikus ureterovesicalis szdjadékon egy tagitd-ballont
vezettlink be, majd hydrostatikusan tagitottuk képerdsit6 alatt, ezt kovetGen dupla J katétert
hagytunk vissza 2 honapra.

Eredmények: Ebben az id6szakban 28 esetben tértént UV stenosis miatti miitét. 13 betegen
kiséreltlik meg a ballonos tagitast. 7 esetben az ureter szdjadék olyannyira sziik volt, hogy a
vezet§ drot sem volt felvezethet§. 6 esetben azonban sikeres tdgitast végeztiink. Intraopera-
tiv szov6dményt nem tapasztaltunk. A betegek masnap kontroll ultrahang vizsgdlatot kéve-
téen otthonukba bocsajtottuk. 1 esetben jelentkezett recidiv obstructio, amely miatt késdbb
neoimplantatiot végeztlink.

Kovetkeztetds: tapasztalataink alapjan, amennyiben a tdgitas technikailag kivitelezhetd, jo
hosszU tavd eredményekkel, minimdl invaziv mddon oldhaté meg ez a fejlédési rendellenes-
ség. A neoimplantéciohoz képest kisebb miitéti megterhelést jelent és rovidebb korhazi tartdz-
koddst igényel. Kiildndsen a mar csecsemdkorban ellatast igényld UV stenosisok kezelésénél
jelenthet e mddszer komoly el6nyt, ahol definitiv megoldast jelentd ureter-neoimplantatio kivi-
telezhet@ségét a kis holyagmeéret és a tag ureter korlatozza.
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HENOCH-SCHONLEIN PURPURA A MARKUSOVSZKY EGYETEMI OKTATOKORHAZ
GYERMEKOSZTALYAN 2007. 01. 01. — 2017. 12. 31. KOZOTT

Bazsd Dora'?

" Markusovszky EGYETEMI OKTATOKORHAZ , CSECSEMG- ES GYERMEKOSZTALY;
2B.Braun Avitum 6. sz. DIALiZISKOZPONT

Célkitiizés: Retrospektiv esetfeldolgozasomban a Henoch-Schonlein purpurds betegek eseteit
vizsgaltam, szakirodalmi adatokkal hasonlitottam dssze eredményeimet. Magyar dsszefoglald
kozleményt nem taldltam.

Cél annak a megallapitdsa volt, hogy a nyugat-magyarorszdgi teriileten él6 gyerekeknél milyen
ardnyban jelentkezik a vizsgdlt vasculitis, gyakoribbak-e a szovédmények, megfelelé-e a kezelés.
Eredmények: A vizsgalt 10 év alatt 87 esetlink volt, 84 beteg, 3 relapsus. A nemek megoszlasa
szinte azonos volt, 43 lany, 44 fil. Az dtlagéletkor 8,5 év. Leggyakrabban fels§ 1éguti infekcid
el6zte meg a HSP kialakuldsat. Bértlinetek miatt fordultak leggyakrabban orvoshoz a sz(il6k.
Az 6sszes esethdl 13 esethen kellett szteroidot alkalmazni, 9 betegnél gastrointestindlis érin-
tettség miatt, 1 betegnél macroscopos haematuria miatt, 3 betegnél pedig proteinuria miatt. A
3 betegh6l 1 nem ragdlt szteroidra, ndla cyclosporin kezelés valt hatdsossd.

Osszefoglalds: Osszefoglalva elmondhatd, hogy gyermekkorban a leggyakoribb vasculitis a
Schonlein-Henoch Purpura. A betegség legtobb esetben spontan szlinik, ritka a szteroid keze-
lést igényl§ szovédmény.

Fontosnak tartandm gyermekkori vasculitis regiszter létrehozasat, ahol a szévédménnyel jaro
esetek orszagosan feliegyzésre kerlilnek.

Tervezem a betegek hosszitavu kovetését, hogy esetleg nem jelenik-e meg a késébbiekben,
felndttkorban egyéb tipusu vasculitis, illetve a vesefunkcio kivetését féleg a vesegérintettséggel
jar6 esetekben, megnézni azt, hogy mennyire befolydsolja ez a gyermekkori betegség a kroni-
kus vesebetegség kialakulasat.

IMMOBILIZACIOS OSTEOPOROSIS ES A VESE, TERAPIAS LEHETOSEGEINK

Kolldk Zita', Martyn Maria 2

"MRE BETHESDA GYERMEKKORHAZA;
2Eszak-kozer BuDAl CENTRUM UJ Szent JANos KORHAZ Es SZAKRENDELG, BUDAPEST

Bevezetés: Kiegyensulyozott kalciumforgalom esetén a csontbdl kidramld és bedramld kalcium
mennyisége egyenld. Immobilizacioval 6sszefliggd hyperkalcémia, hyperkalciuria akkor fordul
el, amikor az oszteoklasztikus csontfelszivddas meghaladja az oszteoblasztikus csontképzé-
dés sebességét, ami egyensulyhianyt okoz a csontszerkezet miikddésében. Kiilonbdz6 immo-
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bilizacidval jard allapotokban/myelomeningocele, izombetegségek, trauma, tartds Iélegezte-
tés, s6t a stlytalansdg allapotaban hosszabb id6t toltd (irhajdosok esetében is sth/osteoporosis,
hypercalciuria, esetenként vesekd képzodés alakulhat ki.

Esetismertetés: Korhazunkban Rehabilitdcids osztalyan kezelt betegeinknél gyakran észleljik
az immobilizacids osteoporosis tlineteit akar nephrocalcinosis és nephrolithiasis, illetve izom-
fajdalom, csontfajdalom, vagy trauma nélkil el6forduld csonttérés formajaban.

Két beteglink esetén keresztiil szeretnénk bemutatni ennek a korképnek a terdpias nehézseé-
geit. Egyikilk egy dystrophia myotonicaban szenvedd otthon lélegeztetési programban részt-
vev@ csecsemd, akinek szinte folyamatosan fennallo vesekévessége jelent nagy kihivasokat.

A mésodik beteg egy 17 éves ledny stlyos hypoperfusio talajan kialakult veseelégtelenséget
kovetben, vesepotld kezelésen atesett ledny, akinél az immobilizacids osteoporosis  stlyos
tlineteit csak részben tudtuk kezelni.

Kovetkeztetds: Szeretnénk felhivni a figyelmet az immobilizacids osteoporosis, hypercalciuria
jelentGségére, a megel6zés és a jelenleg elérhetd gyogyitas lehetségeire, buktatoira. Keze-
lés sordn tobb tamadasponton tudunk beavatkozni: mobilizacid,/ahol ez lehetséges/ Hypothia-
zid, diéta, Bisphosphonatok, végil djabban Denosumab. Ez utdbbi készitmények gyermekkori
alkalmazasa széles kdrben még nem terjedt el, hatdsmechanizmusuk, mellékhatésaik ismerte-
tésével pontosabb képet kaphatunk a kdrkép jovébeli kezelési lehetGségeirdl

HASI ULTRAHANG SZ(JRES A NEONATALIS INTENZiV CENTRUMBAN

Mari Judit’, Foldi Tamara’, Kiss Judit’, Pdsztor Gyula?, Bereczki Csaba’

1SZTE AOK GYERMEKKLINIKA, SZEGED;
2 AFriDEA DiagNOSZTIKA KFT., BuDAPEST

Bevezeteés: Az SZTE Gyermekklinika NIC Osztalydn kordbban gesztacios kortdl fliggetlenill
minden kezelt UjszUlott elldtasanak része volt a sz(r@ jellegl agyi és hasi ultrahang (UH) vizs-
galat. Nemzetkozi ajanlasok szerint azonban hasi UH csak intrauterin pozitivitds vagy klinikai
tlinetek esetén célzottan sziikséges. Vizsgalatunk célja az altalunk kordbban alkalmazott uni-
verzalis sz(ir6 UH soran diagnosztizalt eltérések 0sszesitése, irodalmi adatokkal valo 0sszeve-
tése; illetve a sziirésként hasznalt UH vizsgalat sziikségességének meghatarozasa volt.
Mddszer: 2014. janudr 1. és 2015. december 31. kozott a Szegedi Gyermekklinika NIC 0sz-
talyan elvégzett hasi UH vizsgalatok eredményeit elemeztik retrospektiv modon Medsol és a
NIC Orszdgos Adatbazis segitségével. A vizsgalatokat minden esetben radioldgus szakorvos
végezte. A taldlt UH pozitivitasokat tovabb elemeztilk, beleértve a hazaaddasig tortént kontroll
vizsgalatokat, ismételt pozitivitas esetén a 2 éves utdnkovetést.

Pyelectasidkat a Society for Fetal Urology beosztasa szerint klasszifikdltuk (Grade O (1-5 mm),
Grade 1 (6-10 mm), Grade 2 (10-12 mm), Grade 3 (>12 mm normal parenchyma vastagsdag-
gal), Grade 4 (>12 mm elvékonyodott parenchymaval).
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A statisztikai analizis a 2 proba alkalmazasaval tortént, szignifikdns dsszefliggést p<0,05
érték esetén vettilk igazoltnak.

Eredmeények: Két év alatt dsszesen 579 beteget (23-41. gesztacios hét) kezeltiink osztdlyun-
kon, ebbdl 562 (97%) Ujszillottnél tortént hasi UH, dtlagosan a 3. életnapon (tlag: 3,6 nap
(0-18)).

Hasi UH vizsgdlatok elemzése kapcsan 188 esetben (32,5%) talaltunk pozitivitast, ebbdl 130
eset sziird UH eredménye. A sziirvizsgalattal diagnosztizalt eltérésekbdl 67 esetben (47%)
pyelectasiat, 17 esetben (12%) szabad hasi folyadékot, 15 uUjszilottnél (11%) koldokvénas
katéter dltal okozott iatrogén szévédményt, 9 esetben (6%) egyéb vesefejlddési rendellenes-
séget, 13 eset kapcsan (9%) kifejezetten echodus veséket észleltlink. A vesét érintd rendelle-
nessegek kozil 4 esetben (2,3%) miitéti megolddsra volt szilkség.

Tipus n Diagnozis Miitét
u* tiinet sziirés | IU*/tlinet | sziirés

Vese agenesia 6 2 3 1 0 0
Soliter vese cysta 2 0 1 1 0 0
Ren duplex 7 2 0 5 2 1
PU stenosis 4 3 0 1 3 1
MCDK** 2 2 0 0 2 0
Pyelon extrarenale 1 0 0 1 0 0
Grade 1 (6-10 mm) 60 0 0 60 0 0
Grade 2 (11-12 mm) 0 0 5 0 0
Grade 3+4 (>12 mm) 5 3 0 2 3 2
Osszes 92 12 4 76 10 4

* U — Intrauterin
** MCDK — Multicystic dysplastic kidney

Az Bsszes taldlt vesefejldési rendellenességet az 1. tabldzat mutatja. Ezen eltérések gyako-
ribbak voltak fiukndl (p=0,18), oldalisagot tekintve a bal oldalon észleltiink t6bbszor eltérést
(p=0,54), de a kiilonbség a szignifikancia hatdrat nem érte el.

A pyelectasidk 81%-dt a Grade 1 beosztdstiak adtak, amibdl 1 esetben (1,66%) észleltiink
progressziot a 2 éves utdnkdvetés sordn. MUtéti beavatkozds Grade 3 és 4 pyelectasidk esetén
tortént (5/5 (100%)), melyek kozil két sz(iréssel diagnosztizalt esetet taldltunk.

Kovetkeztetés: Hasi UH sz(iréssel tobb, Klinikai relevancidval bird vesefejldési rendellenesség
kertilt felismerésre a nagyszamu enyhe foku, spontan regrediald pyelectasia mellett. Meg kell
jegyezni, hogy egy klinikailag jelent6séggel bir¢ eltérés kisz(iréséhez 122 vjsziiléttet kell meg-
vizsgalni.

Tovabbi vizsgalatok sziikségesek esetleges rizikd csoportok meghatarozasara, amivel

az egy pozitiv taldlatra juto sziirendd esetek szama (number to screen) csokkenthetd lenne.
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EGY CAENORHABDITIS ELEGANS MODELL A PODOCIN INTERAKCIOINAK
VIZSGALATAHOZ - KUZDELMEINK Il

Légrddi Regina, Keszthelyi Télia Magdolna, Koles Timea, Tory Kdlman

MTA-SE LenbULET NEPHROGENETIKAI KUTATGCSOPORT, SEMMELWEIS EGYETEM 1.5, GYERMEKGYOGYASZATI
KLiNka, BubapesT

Bevezetés: A podocint kodold NPHS2 az autoszomalis recessziv nephrosis szindroma-
ban leggyakrabban érintett gén. A podocin oligomereket képz6 membran-asszocidlt fehérje,
a glomeruldris résmembran alkotdeleme. Az NPHS2 leggyakoribb nem csendes polimorfiz-
musa az R229Q. Kutatocsoportunk kordbban kimutatta, hogy a [mutdcic];[R229Q)] tarsuldsok
csak meghatdrozott, C-termindlis régiot érinté mutéciok esetén patogének. Ezen varidns tehat
az els6 a humangenetikaban, melynek patogenitdsa a tarsult mutécio fliggvénye. Az R229Q
varidnssal patogén mutdcidk a podocin oligomerizacidjat és lokalizaciojat befolydsoljdk. Sza-
mos [mutdcid];[R229Q] térsulds patogenitdsa azonban nem tisztdzott, illetve felmeriilt mds
podocin-tarsuldsok interallelikus inteakcidja, komplementacidja is. Egy in vivo modell létreho-
74sat tiiztik ki ezért célul, melyben az NPHSZ interallelikus interakcidit funkciondlisan tudnank
vizsgaini. Az NPHS2 homoldgja Caenorhabditis elegans fondlféregben a mec-2 gén, mely hat
neuronban expresszalddik. A kddolt MEC-2 fehérje a finomérintés-érzékelésért feleldés memb-
ran-asszocidlt fehérjekomplex tagja.

Anyag €s mddszer: A mec-2 null mutans fondlférgek nem reagalnak finomérintésre, mely
egy konnyen vizsgalhato fenotipus. A Iétrehozott vektorokat génpuska segitségével juttatjuk
unc-119 és mec-2 kett6és mutans fondlférgekbe. Els6 Iépésben vizsgaljuk, hogy a MEC-2 és a
podocin expresszidjaval a fondlféreg finomérintésre adott reakciéja visszatér-e.

Eredmények: A nematodara optimalizalt NPHS2 cDNS-t, valamint a mec-2 cDNS-t, GFP, illetve
mCherry fluoreszcens molekuldkkal jelélve mec-2 promoter alatt juttatjuk be a fonalféregbe.
Sikerrel hoztunk Iétre MEC-2 illetve podocint kddold vektorokat extrakromoszomalisan hordozo
transzgén féregtorzseket, és fejeztettiik ki ezen fehérjéket C. eleganshan, azonban eddig egyik
transzformdcidval sem értiink el menekit6 hatast, amit a fluoreszcens jelélés zavard hatasa-
nak tulajdonitunk. Jelenleg virdlis 2A fehérje beépitésével a GFP/mCherry és a podocin/MEC-2
fehérjék elvalasztasan és ezek menekité hatdsanak vizsgalatan dolgozunk. Emellett transzpo-
zon alapu MosSCI technikdval a genomi integralddast szeretnénk elérni, mely szintén hozzdja-
rulhat a menekit6 hatds eléréséhez.

Kovetkeztetds: Az els6 interallelikus interakciokat vizsgalo in vivo modell létrehozdsa a vart-
nal 6sszetettebb feladat. Amint sikeril MEC-2 fehérjével menekiteni a fenotipust, a podocinnal
vald menekités megitélhetévé valik, és reményeink szerint a podocin vagy egy fuzids fehérje
vizsgdlata révén lehetdség lesz kiilonboz6 varians-tarsulasok patogenitasanak megitélésére.

GFP: Green Fluorescent Protein
MosSCl: Mos1-mediated Single Copy Insertion
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TIGHT JUNCTION FEHERJEK SZEREPE PERITONEALIS DIALIZISBEN

Lévai Eszter"?, Maria Bartosova®, Jenei Hanna', Schaefer Betti®, Ujszaszi Akos*, Conghui
Zhang?, Sotirios Zarogiannis®, Michael Hausmann®, Szabd J Attila'?, Claus P Schmitt?

"], sz. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, SEMMELWEIS EGYETEM;

2MTA-SE GvermEKGYOGYASZATI ES NEPHROLOGIAI KUTATOCSOPORT;

3Dvision oF PepiaTRIC NEPHROLOGY, CENTER FOR PEDIATRIC AND ADOLESCENT MEDICINE, UNIVERSITY OF
HEIDELBERG, GERMANY;

4 DepaRTMENT OF NEPHROLOGY, HEIDELBERG UNIVERSITY HOSPITAL, GERMANY;

5DEpARTMENT OF PHysioLoGy, FacuLTy oF Mepicing, UNIVERSITY oF THEssALY, BIOPOLIS, Larissa, GREECE;

6KIRCHHOFF INSTITUTE FOR PHysicS, HEIDELBERG, GERMANY

Bevezetés: A peritonedlis dializis (PD) transzportkapacitdsanak és az ultrafiltracid mechaniz-
musanak alapjai és a PD folyadékok hatdséra torténd peritoneum atéplilés folyamata részben
maig ismeretlenek. A paracelluldris transzport és a tight junction (TJ) struktuirék ezen mecha-
nizmusokban feltett szerepét igyekeztiik feltarni.

Mddszerek: A heidelbergi Nemzetkézi Peritoneum Biopszia Bank mintdin immunhisztokémiai
vizsgalatokat végeztiink. 40 kontroll, 10 kronikus veseelégtelen (CKD5), 20 alacsony gliikdz
degradacids termék tartalmu folyadékkal- (low GDP PD) és 15 magas GDP-ji PD-vel kezelt
(high GDP PD) gyermek peritoneum mintéin a claudin (CLDN)1-5, zonula occludens 1 (ZO-
1) és occludin (OCL) fehérjéket vizsgdltuk. A PD folyadékok TJ-re és transzport-kapacitasra
gyakorolt hatdsat human primer mesothelidlis (HPMC) és human umbilicalis véna endothelidlis
(HUVEC) sejtvonalakkal transwellekben, PD folyadékok additivumok hozzdadasaval transzepit-
helidlis rezisztencia-(TER) és dextran transzport vizsgalatokkal modelleztiik, majd immunfluo-
reszcens festéseket végeztiink.

Eredmények: A Z0-1, OCL és CLDN2 junkcids proteinek egészséges kontrollokban életkori
dsszefliggést mutattak. A mesothelidlis és endothelidlis ZO-1 upreguléciojdt, a szigeteld funk-
cioju CLDN5 és CLDN3 fehérje szupresszidjat tapasztaltuk CKD5-ben és PD-ben és a CLDN2
szelektiv kationcsatorna és viztranszporter novekedését mutattuk ki. In vitro 5 6rés inkubacio
utan a TER HPMC és HUVEC sejtekben high GDP oldatok hatdséra nétt, ezekre a 10kDa dext-
ran transzportja HUVEC sejteken csokkent, mig HPMC sejtvonalakon a hatés ellentétes volt,
70kDa dextran transzportja esetén low GDP PD oldatok értek el azonos hatdst.

Kovetkeztetds: A TJ proteinek részletes vizsgalata véalaszt adhat a peritonedlis dializis részben
ismeretlen mechanizmuséval és szovddményeivel kapcsolatos kérdésekre és lehet6séget ad
terdpids target moduldtorok és hatékonyabb dializalo oldatok fejlesztéséhez, ezzel csékkentve
a hosszutava komplikaciokat.

Témogatdsok: Az EMMI UNKP 18-2 programjanak tdmogatdsaval késziilt. TAmogatta az
Alexander von Humboldt Foundation és az IMPROVE-PD.
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A PODOCIN OLIGOMERIZACIO HATASA A GLOMERULARIS PORUS NAGYSAGARA
A RESMEMBRANBAN

Antal Violetta’, Kétszeri Maté', Veres Anita’, Schay Gusztdv?, Csokay Katalin?,
Kellermayer Mikids?, Tory Kdlméan'

"SEMMELWEIS EGYETEM, |. 57 GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, MTA-SE LENDULET NEPHROGENETIKAI
KUTaTGCSOPORT, BUDAPEST;
2 SEMMELWEIS EGYETEM, BloFizikal £s SUGARBIOLAGIAI INTEZET, BUDAPEST

Héttér: A szteroid rezisztens nefrdzis szindréma (SRNS) a leggyakoribb progressziv gyermek-
kori glomeruldris betegség. A monogénes SRNS leggyakoribb oka az NPHS2 gén mutécidja.
A podocin fontos tulajdonsdga a homooligomer képzés, és ismert, hogy képes a résmemb-
rant alkotd molekuldkat a podocita sejtmembranhoz horgonyozni. Ezen molekuldk egyike
a nefrin, amely dénté szerepet jatszik a glomeruldris filtrdcioban. Két nefrin molekula tavol-
séga a résmembranban 3,5—4 nm, amely megegyezik két, homodimert alkotd podocin nefrint
kot doménjei kdzott modellezett tavolsaggal. Hipotézisiink szerint a podocin szerepet jatszik a
nefrin molekulak kozotti tavolsag szabalyozasaban.

Anyag s modszer: Két nefrin molekula tavolsdganak meghatarozasahoz kiilonboz6, FRET-part
alkotd fluoreszcens fehérjékkel C-termindlisan, majd egy masodik kisérletben extracellularisan
jelolt konstrukciok kozott mértiik a Forster tipusu rezonancia energiatranszfer (FRET) hatdsfo-
két él6, tranziensen transzfektalt HEK-293 sejteken, kiilonbdz6 podocin varidnsok koexpresz-
szibja mellett. Az expresszalt konstrukciok lokalizaciojdt konfokalis mikroszkop segitségével
ellendriztiik. Osszehasonlitottuk a nefrin-nefrin tavolsagot oligomereket képz6 vad és monome-
reket képz6 R286Tfs*17 mutdns podocin, illetve koros oligomereket képzG podocin variansok
jelenlétében.

Eredmények: Mig vad podocin jelenlétében a nefrin molekuldk kozott mérhetd FRET-haté-
konysdg szignifikdnsan megnd, az oligomerek képzésére képtelen, de nefrint kotni képes
R286Tfs*17 mutans jelenlétében nem valtozik. A koros dimert képz6 podocin muténsok ese-
tében a FRET-hatékonysag novekedése kisebb, mint a vad podocin mellett. Ezen hatdsok mind
az intra- mind az extracelluldrisan jelolt nefrin konstrukciok esetében megfigyelhetdek.
Kovetkeztetds: A podocin oligomerizacioja befolyasolja a nefrin rendezett elhelyezkedését, s igy
a glomeruldris rés méretét.
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EGY KORKEP, KET ESET, 200 km — Anti-GBM betegség, mint a gyermekkori rapidan
progredialé glomerulonephritis ritka oka

Orosz Petronella’, Berkes Andrea?, Sallay Péter’, Kelen Kata’, Bird Erika?, Bidiga LdszIo®,
Fintha Attila*, Reusz Gydrgy', Szabd Tamds?

"SEMMELWEIS EGYETEM 1.5Z. GYERMEKKLINIKA VESE €S MUVESE OszTALY, BUDAPEST;

2DeBRECENI EGYETEM KLINIKAI KOZPONT, GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, DEBRECEN;

3Dearecent EaveTenm Kuinikal Kozront, Anatomial, ELETTAN laazsicicyl ORvosTaNI £S PaToLGGIAI INTEZET, DEBRECEN:
4SeEmmELWEIS EcYeTeM I1.sz. PatoLdaial INTEZET, BubapEST

Bevezetés: A rapidan progressziv glomerulonephritisek (RPGN) gyermekkori elGforduldsa sze-
rencsére ritka, kiilondsen glomerularis basalis membran elleni autoantitestek (anti-GBM) kép-
z6se révén. A kialakuld Goodpasture szindrdma részeként tlidéérintettség is tarsulhat hozza.
Kezelése gyermekkorban is a feln6tt protokollokra éplil.

Anyag és mddszer: 2019. tavaszan, csaknem azonos id6ben ker(ilt diagnosztizalasra a DE KK
és a SE . sz. Gyemekklinikan anti-GBM betegség talajan kialakult RPGN.

A SE |.sz. Gyermekklinika Vese osztdlyara 17 éves ledny ker(ilt felvételre akut veseelégtelenség
Klinikai tiineteivel, mig a DE KK Gyermekklinikdra posztinfekcios glomerulonephritis, akut vese-
elégtelenség diagndzisaval érkezett egy 12 éves leany a Nyiregyhdzi Josa Andras Korhdzbdl.
A budapesti gyermek esetében a lehetséges etioldgiai faktorok vizsgdlata az elsé két napon nem
vezetett eredményre, emellett a beteg tovabbra is anurids maradt, hemodializist igényelt. A deb-
receni gyermekklinikdra érkezett beteg oligo-anurids dllapota konzervativ terapidval attrhetd volt.
A budapesti anrias esetnél diagnosztikus céllal tortént korai vesebiopszia, a debreceni gyer-
meknél mar az immunoldgiai vizsgalat dltal igazolt anti-GBM betegség okozta renalis érintett-
ség megitélése érdekében. A hisztoldgiai eredmény mindkét esetben azonos volt: immunfluo-
reszcens vizsgalat erés linedris IgG jelol6dést mutatott a glomeruldris basalis membran
mentén, fénymikroszkopos vizsgalattal minden glomerulusban félholdképzGdést detektaltunk.
Az alapbetegség kezelése mindkét esetben sorozat plazmaferezissel, nagy dozisu szteroid
terdpiaval, cyclophosphamiddal és rituximab kezeléssel tortént. Tliddérintettség egyik gyer-
meknél sem jelent meg. A betegség aktivitdsanak monitorozasa, az immunterdpia vezetése az
antitest titer rendszeresen ellendrzésével tortént.

Eredmények: Bar az anti-GBM szint mindkét esetben néhany hét alatt hatarérték ald esett, a
vesefunkceid a kezdettdl fogva dializist igényl6 gyermeknél nem javult, transzplantacios varolis-
tara kertilt, a debreceni esetnél a GFR érték 25 ml/min/1,73 m2-es szint korlil stagnal.
Kovetkezteteés: Anti-GBM betegség izolalt renalis érintettséggel a gyermekkori RPGN-ek ritka oka.
A renalis kimenetelt legnagyobb mértékben a manifesztacio idején észlelt stlyossagi fok hatarozza
meg. A jelentGsen nagyobb esetszamu feln6ttkori vizsgalatok eredményei alapjan kialakitott kezelgsi
stratégiaban modern immunoldgiai modszerek (bioldgiai terapia, immunadszorbcid) is szerepelnek.
El6adasunkban a két eset kapcsan irodalmi dttekintést adunk a diagnosztikus buktatokrol, egyeb
autoimmun betegséggel valo tarsulasrdl és a jelenleg rendelkezésiinkre allo terdpids madszerekrol.



’—

E— ELOADAS 0SSZEFOGLALOK

VIZELETINKONTINENCIA VIZSGALATA AZ ELMULT 30 EVBEN

Szabd LdszIo >3, Bajusz llona?, Losonczi Katalin?, Reti Gyula?, Lombay Béla?,

Polovitzer Méria’, Moindr Diana', Sulya Balint', Sajthy Melinda’, Merksz Miklds', Kiss Andrds’
"Hem PAL OrszAGOS GYERMEKGYOGYASZATI INTEZET, BUDAPEST;

2VELKEY LASZLO GYERMEKEGESZSEGUGYI KOzPONT, BorsoD-ABAUJ-ZEMPLEN MEGYEI KozPONTI KORHAZ ES
Eaverem OkTatd KorHAZ, MiskoLc;

3(CsaLADGONDOZASI MADSZERTANI TANSZEK, EGESzZSEGTUDOMANYI KAR, SEMMELWEIS EGYETEM, BUDAPEST

A vizeletinkontinencia hatterében funkcionalis és morfologiai eltérések alinak. A vizelettartas és
irités zavarainak 1ényege a hdgyhdlyagot kitirité izomzat, a detrusor és a zaréizomcsoport, a
sphincter 6sszehangolt miikodésének a zavara.

34 éves vizsgdlati id6szak alatt 4965 gyermeknél végeztlink urodinamikai vizsgalatokat. 551
gyermeknek volt videourodinamikai, 210-nek Cystomanometria vizsgalata, és 4215 betegnek
vizelet dramldsmérés (uroflow) és ultrahang vizsgdlata volt.

A videourodinamika 74 betegnél normal mikodést, 301 gyermeknél vesicoureteralis refluxot,
182 esetben fokozott aktivitdst detrusor dysfunctiot mutatott. Neurogen hélyagmiikddés 51
betegnél, kifolyasi zavar 18 és széles holyagnyak 23 betegnél volt. Vaginalis reflux 11 esetben
igazolodott. Az egyszerti uroflow csdkkent vizeletaramlast mutatott residuummal 60, residuum
nélkiil 43 gyermeknél, fokozott vizeletaramlas volt 1275 esetben, szakaszos vizeletaramlas volt
residuummal 320 esetben és szabalyos vizeletaramlas residuum nélkiil 2517 esetben.

Az urodinamikai vizsgdlatok szilkségesek az alsé hugydti rendszer eltéréseinek pontos diag-
nosztikajaban

Kulcsszavak: urodinamika, videourodinamika, inkontinencia, vizelési zavar

RITKA GYERMEKKORI VESETUMOR

Birkds Klaudia’, Kuthi Levente?, Gabor Krisztina Mita®, Tiszlavicz Lilla, Bartyik Katalin,
Bereczki Csaba

1SZTE GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA ONKO-HEMATOLOGIAI OSZTALY;
2S7TE PatHOLOGIAI INTEZET

Bevezetés: A leggyakoribb, vesébdl kiinduld gyermekkori daganat a Wilms-tumor, mely az
dsszes gyermekkori primer vesetumor t6bb mint 90 szdzalékaért felel6s és az esetek két-
harmadaban 5 éves kor alatt alakul ki. Tovabbi ritka, szdvettani vizsgdlatokkal elkiilonithetd
tipusok a neuroblastoma, vildgossejtes carcinoma, rhabdoid tumor, congenitalis mesoplasticus
nephroma, vesesejtes carcinoma és a renalis medullaris carcinoma.

Esetismertetés: A 10 éves ledany gyermeket bal oldali vesetumor, Wilms-tumor gyanuja miatt
vettlik fel osztdlyunkra, akinél mar a kezelés eltti kivizsgdlas sordn pulmonalis metastasis
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igazolddott. Léguti tlinetei nem voltak, otthondban idénként véres vizeletlritést észleltek, egye-
bekben panaszmentes volt. Az érintett oldali vesébdl biopszids mintavétel tortént, de szévettani
vizsgalat egyértelmii diagndzist nem adott. Wilms-tumor preoperativ protokollnak megfeleléen
kezelését megkezdtilk, de a ndvekvd tumorméretre tekintettel elérehozott nephrectomia valt
szilkségessé. A tumor szbvettani vizsgélata soran differencidl diagnosztika szempontjdbdl vese
vildgossejtes sarcoma, desmoplasticus kis kereksejtes tumor és Ewing sarcoma/PNET merdil-
tek fel, Wilms-tumor kizdrhatd volt. A tumor invazivitisa, metastasisok jelenléte miatt a végle-
ges szbvettani vélemény megérkezése el6tt kezelését Ewing sarcoma protokoll szerint folytat-
tuk tovabb.

Kovetkeztetések: A gyermek jelenleg is kezelés alatt dll. Bal oldali heminephrectomiat kove-
t6en hasiiregben residualis tumor nincs, pulmonalis metastasisok regressziot mutatnak. Szo-
vettani vizsgalatok végeredményben Ewing sarcomat igazoltak. Osszefoglalasként elmondhato,
hogy atipusos invaziv tumortipus gyantja esetén agressziv kemoterdpia mihamarabbi elindi-
tasa, bizonytalan szdvettani eredmény birtokaban is indokolt, illetve szokatlan tumorviselkedés
esetén gondolni kell nem tipusos szévettanra.

TUMOR LizIS SZINDROMA EPIDEMIOLOGIAJA, NEFROLOGUS SZEMMEL

Bird Erika', Erdélyi Daniel?, Kis Csongor?, Szegedi Istvan®, Berkes Andrea’, Szabo Tamds'
"DE KK GYERMEKGYOGYASZATI INTEZET, NEFROLOGIA;

2 SemmeLWEIS EaveTEM, II. Sz, GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, HAEMATOLOGIA;
3DE KK GYERMEKGYOGYASZATI INTEZET, HEMATOLOGIA

A tumor lizis szindroma (TLS) a tumor sejtek szétesése kovetkeztében kialakuld metabolikus
és elektrolit zavar, mely sz6védményeivel a potencidlisan életveszélyes kdrképek kozé tartozik.
Klasszifikacidja a Cairo-Bishop kritériumrendszer szerint, tiinetek és laborparaméterek alap-
jan torténik.

Legsulyosabb formdjanak kezelése soran, figyelembe véve a metabolikus krizist és az akut
veseelégtelenséget, az extrakorpordlis (EC) technika igénye is folmeriil. Ennek tényleges szilk-
ségessege, a kezelés megkezdésének idGpontja a szakirodalmat is megosztja.

A statisztikailag is megfelel§ esetszam érdekében orszagos vizsgdlatot terveziink késziteni, de
az adatgy(jtés nehézségei miatt jelenleg csak a debreceni eredményeinket tudjuk bemutatni.
A budapesti adatok feldolgozasa jelenleg folyamatban van.

Retrospektiv analizis soran 10 év adatait elemezziik (2006—2016). Ez id6 alatt a DE KK
Haematologiai Tanszéken kezelt, 6sszesen 190, dontGen leukémids és limfdmads gyermek kozll
keriilt kivalogatasra a 10 TLS, valamint 10 kontroll gyermek.

5 csoportot vizsgaltunk: kontroll, TLS (10 8), laboratériumi TLS (4 f6), klinikai TLS (6 f6), klini-
kai TLS + dializis (4 16).
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Vizsgalataink a ,hagyomanyos” prognosztikai tényez6kon tilmenden elsésorban a TLS dinami-
kajat elemzik.

Legfontosabb észleléseink, hogy eseteinknél nem a htigysav volt a legfébb ,indikdtor”. Néhany
tanulmanyban mar szerepel a TLS paradigma valtdsara vonatkozo utalds, és mi is jelentésebb
mozgast észleltiink a foszfatszint valtozasdban (a dializis kezelés indikécidja is ez volt minden
esetben). Valamint a vesefunkcio rendez6dése kb. 2 héten beliil megtortént (GFR).

A szakirodalom alapjan a TLS incidencidja emelkedik, és bar vizsgalatainkbol jelenleg — tekin-
tettel a kis esetszdmra — statisztikailag relevans kovetkeztetés nem vonhato le, szeretnénk fel-
hivni a figyelmet a TLS jelentGségére, arculatdra.

KRONIKUS VESEBETEGEK ATADASA A FELNOTT GONDOZASI RENDSZERBE
(OSSZEFOGLALO)

Szabo Tamds
DEKK GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA

A korszer(i és folyamatosan fejl6dé nephroldgiai elldtdsnak kdszonhetGen az elmult évtized-
ben ugrasszerien megn6tt a felnétt elldtasha dtadott kronikus vesebeteg, vesetranszplantalt
gyermekek szama. Serd(il6- és fiatal feln6tt korban (> 16 év) az érintett betegek kb. 25%-a
egyenesen a felnétt ellato rendszerbe keril. Ez szamos szempontbdl jelentds terhet és tjszer(
kihivasokat is jelent a feln6tt ellatd rendszerben dolgozoknak. Részben a krénikus vesebeteg-
ség hatterében 4l eltérd etioldgia tényez6k, mint hereditaer vesebetegségek, vesicoureteralis
reflux vagy a hagyuti traktust érint6 egyéb congenitalis anomalidk (CAKUT), masrészt a serdi-
|6k-és fiatal felndttek esetében viszonylag gyakori ,noncompliance” miatt. Utdbbi egy multifak-
toridlis jelenség, mely a serdiil6kori viselkedés szélsGséges elemeibdl (érzelmi viharok, impulziv
viselkedés, csokkent betegségtudat, fokozott rizikd vallalds) kialakulva a beteg egyittmiikodeé-
sének részleges-vagy telies hidnyahoz vezet. Kévetkezményei gyakran sulyosak (pl. felgyorsult
betegség progresszio), esetenként fatdlisak, mint példdul vesedtiltetett betegek esetében a
szervvesztés vagy dializalt betegeknél hirtelen haldl el6forduldsa. A feln6tt gondozéasha torténd
betegataddsnak (tranzicid) egy el6re tervezett, programozott folyamatnak kell lennie, ahol mind
az orvosok kozotti informdcid dtadasnak, mind a specidlisan képzett személyzet (névérek, pszi-
choldgus, dietetikus, szocidlis munkas) valamint a beteg és hozzatartozok egyttmiikddésének
alapvetden fontos szerepe van. Idedlis esetben egy kozos gondozasi folyamat soran, az indivi-
dudlis igények figyelembe vételével, torténik a betegek szakrendel6i és korhdzi ellatdsa, a tran-
zicio befejezéséig. Szamos nemzetkozi vizsgdlat igazolta a ,tranzicids csapatok” eredményes
miikddését, javuld tulélési-és morbiditdsi mutatokkal.
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TAPASZTALATAINK ECULIZUMAB ALKALMAZASAVAL
Janszky Noémi, Orosz Petronella, Sallay Péter, Szabd Attila, Reusz Gyorgy, Kelen Kata

Bevezetés: Az eculizumab jelenlegi indikdcioi gyermekkorban a paroxizmdlis nokturndlis
hemoglobinuria (PNH) és az atipusos hemolitikus urémids szindroma (@HUS). Mindkét beteg-
ség hatterében a komplement rendszer dysregulécioja dll. A sejt felszinén a komplement rend-
szer aktivacioja eredményeként Cob keletkezik, mely részt vesz a membrankarositd komplex
(MAC) kialakuldsaban, mely a sejt lizisét indukdlja. Az eculizumab egy humanizalt monoklona-
lis IgG antitest, mely a C5 komponenshez kétédik, igy megakadalyozza a MAC keletkezését.
Esetleirasokbol ismert az eculizumab indikdcion tuli alkalmazdsa tébbek kozott tipusos (D+)
HUS-ban, antitest medidlt rejekcio esetében vesetranszplantaltakban, valamint C3 glomerulo-
pathiaban.

Esetek: Klinikdnkon 2014 6ta 8 beteg részesilt eculizumab kezeléshen. 5 gyermeknél atipu-
sos HUS diagndzisaval inditottuk el a kezelést. Egy beteg esetében ledllitottuk az eculizumab
terdpidt. Négy betegiinknek jelenleg is tart a kezelés. Mind az Gtiilk remisszioban van. Egy
D+ HUS-ban szenvedd beteg a stlyos manifesztacio miatt id6szakosan eculizumab terdpiaban
részesillt, melyet 3 honap elteltével ledllitottunk. Aktiv betegsége jelenleg nincs. 12 alkalommal
kapott eculizumab kezelést egy C3 glomerulopathia miatt gondozott gyermek.

Konkluizio: A klinikdnkon alkalmazott eculizumab kezelés hatdsosan gatolta a komplement akti-
vaciot az adott indikécidkban.

NEGY BETU, NEGY ESET

Mikes Bdlint, Sallay Péter, Reusz Gydrgy, Pethd-Orosz Petronella, Kelen Kata, Szabd Attila
SEMMELWEIS EGYETEM, 1.52. GYERMEKKLINIKA, VESEOSZTALY, BUDAPEST

Bevezetés: A gyermekkori idiopatias nefrézis szindromaban, tobbnyire a glomerulosokban mini-
malis elvaltozas lathatd, ami szisztémas szteroid kezelésre jol reagdl. A szteroidra rezisztens
esetek 10—15%-dban, a szdvettani képen fokdlis szegmentdlis glomeruloszklerozist (FSGS)
latunk, ami egy rapidan progrediald, magas szamban végstadiumu veseelégtelenséghez vezetd
eltérés. Az FSGS primer, szekunder és genetikai altipusokra oszthatd. Mddszerek: El6adasom-
ban Klinikdnk Veseosztalyanak beteg anyagabdl mutatok be négy killonbozé esetet, dssze-
hasonlitva a Kklinikai megjelenést, a diagnosztikat, a terapids lehet6ségeket és a prognozist.
Megbeszélés: Bdr Kkiilénb6z6 hatdsmechanizmusok jarulnak hozza a betegség kialakuldsa-
hoz, mindegyik FSGS tipusban podocita diszfunkcid lathato, ami miatt klinikai megjelenésiik
hasonld. Az els6 két eset primér FSGS, melyre jellemz6 a hirtelen kezdet, ismeretlen immu-
noldgia mechanizmus és a terdpia rezisztens esetekben az 1—2 éven bellil kialakuld végstadi-
umu veseelégtelenség. A két primer FSGS eset koziil az egyik a jobb progndzisu, un. ‘TIP” 16zi6
forma, a masik egy gyors progressziét mutato, hulldmzd lefutasi FSGS. A szekunder FSGS a
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vesében hyperfiltraciot okozd, elsddleges betegség hatdséra alakul ki, ilyen lehet az obezitds,
melyet a harmadik esetbemutatasban taglalok. A negyedik eset a genetikai FSGS csoportba
sorolhatd. A genetikai eredet(i FSGS-ben a podocita és slit membran fehérjék mutécioi azono-
sithatok. A megjelenés ideje alapjan elkiildnitheté egy a koragyermekkorban rapidan manifesz-
talodo és a serdiild ll. a felndttkorban larvaltabban kialakuld forma. Kozos jellemzdjiik, hogy az
immunszupressziv szerekre nem reagdinak. Konkluzio: A hasonl6 klinikai megjelenés miatt az
FSGS-ek elkiilonitése sokszor kihivds, azonban siirgetd a terapia modalitisanak megvalasz-
tasa és a progndzis megitélése miatt.

X-HEZ KOTOTT ALPORT SZINDROMA ENYHEN ERINTETT EDESAPA SULYOSAN
ERINTETT LANYABAN. LEHETSEGES EZ?

Javorszky Eszter'?, Antal Violetta?, Maroti Zoltan?, Wagner LdszId4, Bereczki Csaba®,
Tory Kdlman 2, Kalmar Tibor?

TSE I. sz7. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, BUDAPEST:

2MTA-SE LenpiLer NEPHROGENETIKAI KUTATOCSOPORT, BUDAPEST;
3SZTE GYERMEKKLINIKA GENETIKA, SZEGED;

4 SE TRANSZPLANTACIOS ES SEBESZETI KLINIKA, BUDAPEST;

5SZTE GyerRMEKLINIKA NEPHROLOGIA, SZEGED

Az Alport szindroma az esetek ~80%-dban az X kromoszoman 1évé COL4A5 gén mutacidjanak
a kovetkezménye. Férfiakban ezen forma 10 és 40 éves kor kozott vezet végstadiumu vese-
elégtelenséghez, halldscsokkenéssel és ritkdbban szemérintettséggel jar. N6kben az esetek
20—30%-aban okoz 60—80 éves korban végstadiumu veseelégtelenséget.

Alport szindroma miatt transzplantacio el6tt alld 33 éves fiatalasszony érkezett a nephroge-
netikai ambulancidra. Két tiinetmentes névére jelentkezett donornak. Edesanyjuk egészséges,
édesapjuk fiatal kordban hematuria és proteinuria miatt allt gondozas alatt, vesefunkcioja 66
évesen azonban jelenleg is jo.

Multiplex parallel szekvendlassal vizsgaltuk a harom Alport szindromaért felelds gént, és Sanger
szekvenaldssal hataroztuk meg a delécios toréspontot. A heterozigota delécid kvantitativ vizsga-
latdt rovid fluoreszcens fragmensek kvantitativ multiplex PCR vizsgdlataval (QMPSF) végeztik.

Az érintett fiatalasszony vizsgdlata soran a COL4A5 génben egy heterozigdta deléciot talal-
tunk, mely két kodold exont érintett. Genomi szinten az édesanyandl és a két névérnél nem, az
édesapanal azonban kimutathatd volt ez az eltérés. Vérb6l kivont DNS-mintdban az édesapat
mozaikosnak talltuk: ¥ aranyban hordozza a mutans allélt.

Az édesapa szokatlanul enyhe érintettségét mozaikossdg, a lany sulyos érintettségét valg-
szinlileg egyenl6tlen X-inaktivacio okozza. Ezen szokatlan X-hez kotott csalad ellenére eny-
hén érintett édesapa és sulyosan érintett 1any esetén elsésorban autoszomalis recessziv Alport
szindromara kell gondolni.
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A PSZEUDOURIDILACIO ES RIBOSZOMALIS BIOGENEZIS ZAVARA EGY ISMERT GEN
UJONNAN AZONOSITOTT MUTACIOJA KOVETKEZTEBEN SZTEROID-REZISZTENS
NEPHROSIS SZINDROMAT, CATARACTAT, HALLASCSOKKENEST ES ENTEROCOLITIST
0K0Z

Balogh Eszter’#, Varga Mate ", K. Menyhdrd Ddra*, Schay Gusztdv®, Hamar Rendta?,
Légradi Regina’, Szekeres Akos?, Olivier Gribouval®, Kerti Andrea™?, Szécs Anna’,

Perczel Kristdf', Maka Erika®, Toldi Gergely?, Florentina Sava', Christelle Arrondel®,

Kardos Magdolna®, Fintha Attila®, Ahmed Hossain°, Javorszky Eszter’?, Rudas Gabor’,
Kelen Kata?, Gotze Judit?, Reusz Gydrgy?, Tulassay Tivadar?, Frangois Dragon’,

Géraldine Mollet®, Susanne Motameny™, Holger Thiele, Peter Niimberg ™, Perczel Andras?,
Szabd Attila J27, Corinne Antignac®'>", Tory Kdlman ™2

TMTA-SE Lenb0LET NEPHROGENETIKAI KUTATOCSOPORT;

2 SEMMELWEIS EGYETEM, |.52. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA;

3 EoTvOs LORAND TUDOMANYEGYETEM, GENETIKAI TANSZEK:

4 MTA-ELTE FEHERJEMODELLEZG KUTATOCSOPORT ES SZERKEZETI KEMIA ES BioLOGIAI LABORATORIUM:;

5 SEMMELWEIS EGYETEM, BioFizikal £S SUGARBIOLOGIAI INTEZET;

6| aBoRATORY OF HEREDITARY KIDNEY Diseases, IMaGINg INsTITUTE, INSERM, UMR 1163, UNIVERSITE DE
Paris, Paris, FRANCE;

7 SEMMELWEIS EGYETEM, MR KUTATOKOZPONT;

8 SEMMELWEIS EGYETEM, SZEMESZETI KLINIKA;

9 SEMMELWEIS EGYETEM, 11.52. PaToLOGIAI INTEZET:

10 DEPARTEMENT DES SCIENCES BIOLOGIQUES AND CENTRE D'EXCELLENCE EN RECHERCHE SUR LES MALADIES
ORPHELINES, UNIvErsITE DU QueBec A MoNTREAL, MoNTREAL, QuEBEC, CANADA;

" CoLoaNE GenTer For Genomics (CCG) anp CenTer For MoLecuLAr MepiciNe CoLoaNe (CMMC),
UniversiTy oF CoLoGNE, COLOGNE, GERMANY;

2 MTA-SE Peoiatrics aND NEPHROLOGY ReSEARCH GRouP, BuDAPEST, HUNGARY:;

'8 UNIVERSITE Paris DescARTES-SoRBONNE Paris CiTe, IMAGINE INSTITUTE, PaRIS, FRANCE;

14 AssisTaNCE PusLiaue — Hopimaux DE Paris, HoPTAL NECKER-ENFANTS MALADES, DEPARTEMENT DE
GENETIQUE, PaRIS, FRANCE;

¥ Tarselsdszerz6k
# Utolso szerz6

Bevezetés: Egy szteroid-rezisztens nephrosis szindroma, cataracta, halldscsékkenés és entero-
colitis miatt gondozott csalddot vizsgaltunk. A szindroma X-hez kotott oroklésmenetet mutatott.
A kdroki gén azonositasat és a korfolyamat megértéseét tiiztik ki célul.

Anyag €s mddszer: Kapcsoltsagi analizis, Sanger szekvendlds, dramlasi citometria, kvantita-
tiv PCR, molekuldris dinamikai szimuldciok, nyomasperturbaciés mérések, immuncitokémia,
immunoprecipitacid, témegspektrometria, CRISPR/Cas9 rendszer, immuno-Northern blot, tel-
jes transzkriptoma elemzés, Western blot modszerével dolgoztunk.
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Eredmények: Az X-kromoszéma telomer régidjdban egy 5,1 Mb méreti I0kusz 6roklGdott egyitt
a betegséggel. Ezen I6kuszon beliil egy ismert génben, de novo, savas-bazikus aminosavcse-
rét okozd, Uj mutdciot azonositottunk. A mutdcié egy evoldcidsan konzervalt aminosavat érin-
tett, predikciés programok szerint patogén volt, adatbdzisokban nem volt fellelhetd. Az érin-
tett diszkerin fehérje az RNS-ek pszeudouridildciojaban és a telomer hossz fenntartdsaban
vesz részt. A mutécio hatdssal van az érintett fehérje masik fehérjével torténd interakcidjara,
mely a disszocidcios konstansok megvaltozasaban nyilvanult meg, valamint a pszeudourudila-
cios zseb atrendez6déseéhez vezetett molekuldris dinamikai vizsgalataink szerint. Zebrahalban
létrehozott, az ismert génben érintett mutdnsok a human szindréma fenokdpidi voltak, ahol
ezen génrdl kddolt vad mRNS-el ez a fenotipus mentesithetének bizonyult, ellenben a vizs-
galt aminosavcserét kadold mRNS-el. Mutdns zebrahal ldrvakban a riboszoma 18S alegysé-
geének csokkent mérték(i pszeudouridildciojat valamint mennyiségének csokkenését észleltik,
a telomer hossz érintettsége nélkiil. Mindkét csalddbdl szarmazo betegek periférids mononuk-
ledris sejtjeiben hasonldképpen csokkent 18S pszeudouridildltsagot észleltiink. Mutans zeb-
rahal larvakon végzett transzkriptdma elemzések szintén a riboszomak hiogenezisének zava-
rdt tdmasztottak ald. Vad fenotipusu embridk cikloheximid (eukariéta peptidil-transzferdz gatlo)
kezelése hasonlo hatassal birt.

Kovetkeztetds: Eqy Uj szindrémat irtunk le, melynek hdtterében egy ismert gén Uj mutdcioja éll,
és a pszeudouridilacié zavaran keresztll riboszomalis diszfunkcidhoz vezet.

Raviditések: PCR: polimeraz lancreakcid, CISPR/Cas9: halmozottan elGforduld, szabélyos
kozokkel elvalasztott palindromikus ismétlddések/Cas9 DNéz, RNS: ribonukleinsav

PERINATALIS ASZFIXIAT KOVETO TOBBSZERVI KAROSODAS PATKANY MODELLBEN

Lakat Tamés ', Hosszti Adém'?, Léndrt Lilla'2, Molnér Agnes™?, Toth Akos Roland’,
Demeter Komél*, Kelemen Hanga?*, Mikics Eva*, Szabo Attila Jozsef %3, Fekete Andrea’?

"MTA-SE LenbULET DiaBETESZ KUTATOCSOPORT, BUDAPEST:

2SE I. sz. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, BUDAPEST;

3MTA-SE GvermexayogyAszaTi £s NEPHROLOGIAI KUTATOCSOPORT, BUDAPEST:
4MTA KiserLeTi ORVOSTUDOMANYI KUTATOINTEZET, BUDAPEST

A hipoxias encephalopathia, az akut vesekarosodds és a miokardidlis iszkémia a perinatalis
aszfixia (PA) leggyakoribb szovédmeényei. Az alapkutatas és a klinikai vizsgalatok elsdsorban
a kozponti idegrendszert érinté kdrosodas leirdsdra és kezelésére dsszpontosulnak, az egyéb
szervi kdrosodasok mértéke, patomechanizmusa azonban kevéssé ismert. Kisérletlink célja az
aszfixias inzultust kovetd vese-, sziv-, és majkdrosodds mértékének meghatarozasa, illetve a
patomechanizmusban résztvevd jelativeli Utvonalak azonositdsa PA dllatmodellben.

Posztnatalis 7 napos Wistar patkanyokat az anyatdl 2 drara elvalasztottuk, 37 °C-os testhd-
mérsékleten tartva aszfixiat modelleztiink, majd 4 (T4), és 24 (T24) ¢ra elteltével az allatokbol
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szovetmintakat vettiink. Szérumbdl mértiik az elektrolitok szintjét, vese- és majfunkcios parame-
tereket, ill. a miokardidlis iszkémiéra jellemz6 fehériéket (Troponinl, NT-proBNP). Ertékeltiik a sz0-
veti hipoxids karosodast, vizsgaltuk a gyulladasos, apoptotikus és angiogenetikus gének expresszi-
ojat, a hdsokk valaszt, illetve vizsgaltuk a tubuldris karosodas jellemz6 biomarkereit (Kim1, Ngal).
Vesében az inzultust kdvetden aktivalddtak a gyulladasos, apoptotikus és angiogenetikus Utvo-
nalak, valamint nétt a Kim1, Ngal, illetve hdsokk fehérjék expresszidja. Miokardidlis karosodds
jeleként emelkedett a szérum Troponinl, illetve NT-proBNP mennyisége. Majban valamennyi
vizsgalt Utvonal aktivalddott T24 id6pontban, fliggetlenlil az aszfixiatol. A maj szévettani vizs-
gdlata soran vakuolizaciot tapasztaltunk.

Kisérletlinkben azonositottuk az akut vese-, illetve szivizom kdrosodas jeleit PA inzultust kéve-
téen, valamint feltérképeztiik a folyamatban részt vevé fébb tvonalakat.

Tamogatasok: LP008/2017, 0TKA-K112629-FK124491-NN-114607, VKE-2017-00006, FIKP

A BRAIN-DERIVED NEUROTROPHIC FAKTOR (BDNF) JELENTOSEGE
VESETRANSZPLANTACIOBAN

Molndr Agnes *, Szkibinszkij Edgdr™?, Léndrt Lilla™*, Adam Hosszu™*, Kovécs Illés®,
Wagner LdszIo?, Fekete Andrea ™

"MTA-SE LenbULET DiaBETESZ KUTATOCSOPORT, BUDAPEST:

2SEMMELWEIS EGYETEM TRANSZPLANTACIOS ES SEBESZETI KLINIKA, BUDAPEST:
3SEMMELWEIS EGYETEM SZEMESZETI KLINIKA, BUDAPEST;

4SEMMELWEIS EGYETEM |. SZ. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, BUDAPEST

A végstadiumu veseelégtelenség (ESRD) prevalencidja az elmdlt 20 évben tizszeresére nive-
kedett, a betegek szamdra a vesepotlo kezelés az egyetlen megoldas. A vesetranszplantacio
(KTx) jelentésen javitja az életmindséget. Szamos egyéb tényezé mellett a kés6i graft funk-
cid helyredllds, a hosszu tavi vese graft tulélést befolydsolo egyik f6 probléma. A BDNF jeldtvi-
teli Utvonal kiemelt szerepet jatszik az agyi ischaemia-reperfuzios karosodasban (IRI), ambdr a
BDNF és az IRl kapcsolata KTx esetében nem ismert.

Human klinikai vizsgdlatunk célja, hogy felfedjik a lehetséges 0sszefliggéseket a szérum
BDNF szint, a BDNF gén polimorfizmus és a vese graft funkcidja kozott transzplantacio utan.
Vizsgdlatunkba mdig 59 olyan pacienst vontunk be 54,8+12 év atlagéletkorral, akik KTx-en
estek at. A férfiak ardnya 57% volt. Az atlagos hideg ischaemids id§ 927+310 perc, meleg
ischaemids id6 54,5+39 perc volt. Kés6i graft funkcid helyredllas 5 esetben kovetkezett be.
Az alap harmas immunszupressziv terapia takrolimusz, mikofenolat-mofetil vagy everolimusz,
és prednizolon kezeléshdl allt. Mostanaig 44 paciens teljesitette a 2 éves kovetési idétarta-
mot. Reprezentativ kontroll csoport feldllitdsahoz 79 egészséges onkéntestdl gy(jtottink vér-
mintat, 53,9416 év datlagéletkorral, 52% férfi arannyal. Mértiik a szérum BDNF, kreatinin, kar-
bamid, valamint a hemoglobin és vércukor szinteket és a trombocita szamot KTx el6tt, majd



’—

E— ELOADAS 0SSZEFOGLALOK

1 héttel, 1-, 3-, 6 honappal, 1- és 2 évvel transzplantacié utan. A kontroll csoportban is vizs-
galtuk ugyanezeket a paramétereket. A GFR értékét a CKD-EPI képlet alapjan szamitottuk.
A BDNF Val66Met polimorfizmusat PCR-RFLP madszerrel hatdroztuk meg.

Nem taldltunk killdnbséget a kilénbdzé csoportok genotipus és allél eloszldsaban. A BDNF
szérumszintek €s genotipusok kozott nem volt kimutathatd korreldcio. Egészséges kontrollokhoz
képest az ESDR betegek szérum BDNF szintje alacsonyabb volt (p=0,03). Kontrollokban az eGFR
és szérum BDNF értékek gyenge korreldciot mutattak (p=0,056), mig KTx-en étesett betegekben
ez a korrelacio magasabb szignifikanciat ért el (p=0,01). KTx utan egy honappal mért medidn
feletti BDNF szintek prediktivnek bizonyultak a 2 évvel kés6bbi jobb graftfunkciora.

Human klinikai vizsgalatunk elGzetes eredményei elGrevetitik, hogy a BDNF Uj biomarkerként
szolgalhat a transzplantacid utani graftfunkcid eldrejelzésére, habdr tovabbi, nagyobb eset-
szamu klinikai vizsgalatok mindenképp szilkségesek ezen eredmények megerdsitésére.
Tamogatasok: LP008/2017, O0TKA-K112629, NNOTKA-11460, VKE-2017-00006, FK124491,
EEMOFAKT-2017

DIFFERENCIALDIAGNOSZTIKAI FEJTORO A GYERMEKKORI HYPERTONIABAN

Kaucsdr Tamds, Kelen Kata, Luczay Andrea, Mikes Balint, Sallay Péter, Reusz Gydrgy,
Szabo Attila

SEMMELWEIS EaYETEM, 1.57. GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA, VESE OSZTALY, BUDAPEST

Bevezetés: A gyermekkori hypertonia gyakorisdga ndvekvd tendenciat mutat. A terapia rezisz-
tens formak esetében, amikor hdrom vagy anndl tobb antihipertenziv gyogyszer mellett is fenn-
marad a magas vérnyomas, tovabbi vizsgalatok elvégzése szlikséges. A hipertdnia etioldgidjé-
nak feltérképezése lehetdséget ad a megfeleld terdpids megoldas kivalasztasdra.

Anyag és Mddszer: Bemutatonk kapcsan ismertetjilk a 15 éves lany betegiink esetét, akinek
7 éve ismert hipertonids betegsége és akinek apai dgon terheld a csaladi anamnézise.
Eredmények: Az eleinte ACE gatlo és béta-blokkold majd kés6bb kalcium-csatorna blokkold
kezeléssel kiegész(il6 terapia mellett ismételten 140—150 Hgmm kozotti systoles és 90—-95
Hgmm koz6tti diastoles vérnyomasokat mértek. Az ezt kovetd részletes vizsgdlataibdl kieme-
lend6 a magas aldoszteron és az alacsony renin szintje (magas aldoszteron/renin hanyados-
sal), amely felvetette a primer hyperaldoszteronizmus lehet6ségét. A magas aldoszteron szintet
okozhatja mellékvese hyperplasia, aldoszteront termeld neoplasia, illetve familiaris hyperal-
doszteronizmus is, de a mellékvesék koros eltérése MR vizsgdlat soran nem igazolddott. Funk-
ciondlis zavar kimutatasahoz ordlis soterhelés, intravénas fiziologids sooldat infuzids teszt,
illetve dexamethason szuppreszids teszt elvégzése sziikséges. Az eltérés hétterében igy gene-
tikai okot valoszinisitliink. Az aldoszteron hatds gatldsaval beteglink magas vérnyomasat csok-
kenteni tudtuk.
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Kovetkeztetésként elmondhatjuk, hogy a gyermekkori, nehezen kontroldihaté magas vérnyo-
mas esetében érdemes a ritkdbban eléforduld familidris hyperaldoszteronizmusra is gondolni,
melynek hatterében CYP11B1/CYP11B2, KCNJ5, CACNATH gének, illetve a 7-es kromoszo-
man még nem ismert locus mutdcioja dllhat.

DENT-BETEGSEG: RITKA KORKEP? —
ESETISMERTETESEK A SZEGEDI GYERMEKGYOGYASZATI KLINIKA BETEGANYAGABOL

Balog Attila’, Bereczki Csaba’, Kalmar Tibor, Ivdnyi Béla2, Kemény Eva?, Jakab Déniel’,
Rédcz Gabor’

1S7TE SZAKK GyermeavoavszaTi KLnika, Szeen: 2 SZTE AOK PatroLocial INTEZET, SzEGED

Hatter: A Dent-betegség egy X-kromoszémahoz kototten orokl6dd tubulopathia, mely féként a
proximalis vesecsatornak diszfunkcidjaval jar. A betegség ,sine qua non-ja” az alacsony mole-
kovesség, nephrocalcinosis, rachitis kialakuldsa is, tovdbba akdr végstadiumi veseelégte-
lenségig is progredidlhat a vesefunkcio romldsa. Napjainkban egyre jobban feltart a kérkép
genetikai hattere, a CLCN5 és OCRL1 gén mutdcidinak szerepe a betegség kialakulasaban.
Célkitiizes, eredmeények: Hipotézisiink szerint a Dent-betegség gyakorisaga magasabb, mint
azt korabban feltételeztilk, tovabbd a betegség Klinikai spektruma lényegesen szélesebb anndl,
mint amit a eredet esetleirasok bemutattak. A hipotézisiink vizsgalatara a sajat Intézetiink-
ben diagnosztizalt Dent-betegségben szenvedd filbetegek klinikai, genetikai sajatossagait
elemezzik. Mind az ot beteg esetében a szegedi Gyermekgydgyaszati Klinikan kertilt sor a
korkép igazoldsdra, genetikai vizsgalatot kovetden. Négy beteg esetén proteinuria volt a jelent-
kez6 tinet, mely a nefroldgiai kivizsgalast elinditotta, egy betegnél viszont egyéb okbdl végzett
genetikai vizsgdlat soran derilt fény a korkép fennalldsara. A vesebetegség fenotipusa minde-
gyik paciensnél viszonylag tlinetszegény volt, Dent-betegségre jellemz6 tipusos szévédmények
nem jelentkeztek. Az 6t filigyermek koziil ketten testvérek, egyebekben rokonsagi viszony nem
ismert betegeink csaladjai kdzott. Négy betegnél a CLCNS gén mutéciojat, egy gyermeknél az
OCRL1 gén mutaciojdt igazoltuk. Vesebiopszidra egy paciensnél keriilt sor a nefroldgiai kivizs-
galas sordn, az 6 esetében a Klinikai adatokat a vesebiopszia eredményével is 6sszevetettiik.
Kovetkeztetds: A Dent-betegség a hazai gyermekorvosok kozott is még joszerivel ismeretlen
korkép, de a nemzetkdzi irodalomban is csak mérsékelt szamban talalunk vele kapcsolatos
cikkeket, noha egyre tobb adat utal arra, hogy gyakoribb kdrképrdl van szo, mint ahogy azt
korabban gondoltuk, és amint azt eseteink is igazoljak, a betegség klinikai spektruma sokkal
szélesebb, mint ahogy azt a korkép klasszikus leirdi feltételezték. Lényeges, hogy mind a gyer-
mek, mind a feln6tt nefroldgiai ellatas sordn a differencidldiagnosztikai folyamatban gondol-
junk Dent-betegség lehet6ségére. Bar egyszer(i laboratorimi vizsgdlatok a gyanut megerdsit-
hetik, de végsd soron a genetikai diagnosztikdnak van esszencidlis szerepe a korismézésében.
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