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ELSO TRIMESZTERI DOWN-KOR SZURES: BIOKEMIAI MODSZEREK
OSSZEHASONLITASA

Konya Marton

Az elsO trimeszteri Down-kor sz(rés detektalasi rataja, az FMF rendszerti kombindlt teszt-
tel, 3 95%-ot is elérheti. Ehhez azonban szikség van mind az ultrahang mind a biokémiai
vizsgalatok standardizalasara. A szérum free b-hCG és PAPP-A értékek, egy zart rendszer(
automataval meghatarozva, nagyon kis CV mellett pontos biokémiai kockazatot képes
adni, és az eredmeéenyek kilonb6zé laboratoriumok kozott is 6sszehasonlithatoak.

Debreceni Egyetem Népegészséqgugyi Kar :
ELLATORENDSZER SZERKEZETE MAGYARORSZAGON MYASTHENIA GRAVIS-SZAL
SUJTOTT BETEGEK ESETEN

Kovacs Nora, Sipos Valéria, Sandor Janos

Europaban jelenleg csak nehany orszagban szervezik a ritka betegségek elldtdsat olyan cent-
rumokba, amelyek kialakitasat paélydzatokhoz kotik, és amelyek miksdését szigori mindségi
kritériumok mentén ellentrzik rendszeresen. Tobb orszagban létezik formalis eljgras a kozpon-
tok kijelolésere anelkil, hogy a kézpontok kialakitasahoz kilon forrdsokat biztositandnak, illetve
anelkul hogy az ellatas hatékonysagat ellendriznék. Magyarorszag jelenleg egyik csoportba sem
sorolhato, annak ellenére, hogy vannak olyan eljardsi szabdlyai az Orszagos Egészségbiztositdsi
Pénztarnak, amelyek egy-egy kbzpont felé terelik a betegeket. Ezek a szabalyok azonban els6-
sorban finanszirozassal kapcsolatosak és nem veszik figyelembe a szolgaltatds mindségét és
az ellatando betegek igényeit sem. Vizsgdlatunk célja annak lefrasa volt, hogy a jelenlegi magyar-
orszagi betegiranyitasi gyakorlat mennyire hasonlit a szakért6i kozpontokba szervezett ellato-
rendszerek mikodeséhez. Elemzesunkhoz a 2004-2006 kozt keletkezett finanszirozasi adato-
kat a teljes magyarorszagi szakellatasi betegforgalom alapjan az Orszdgos Egészségbiztositasi
Péenztar bocsatotta rendelkezestnkre. Az ambulans betegforgalom alapjan becsultik a beteg-
seg prevalencidjat. Az ilyen médon meghatarozott prevalencia 2,1/10000 volt (N=2148), ami
teljesen egyezik az Orphanet altal kozolt legvaldszinlibb gyakorisdggal. Emiatt a finanszirozast
a hazai epidemiologiai viszonyok tanulmanyozasara jo kozelitéssel alkalmasnak értékelhetjiik.
A betegek ambulans elldtasaban 196 intézet vesz részt, kozilik 7 1atta el a betegek 50%-at. Az
egy beteg évenkeénti ellatasi epizodszama véletlennel nem magyarazhatd mérték( megyénkeénti
kdlonbseget mutat (minimum 2,04 epizod/beteg; maximum 4,24 epizéd/beteg), ami egyértel-
muUen mutatja, hogy nem egységes a betegellatas gyakorlata. A fekvobeteg ellatast 130 intézet
biztositja, 8 szolgaltato felel az ellatas 50%-aért. Az egy beteg évenkénti ellatasi epizodszdma
ebben a vonatkozasban is lényeges szorodast mutat (minimum 1,37 epizdd/beteg; maximum
3,26 epizdd/beteg), amit itt is az elldtasi elvek kilonbozéségének indikdtoraként értelmezhe-
tink. Tobb mint 100 km-t kell utazni a betegek 13%-anak jarobeteg-szakelldtas igénybeveé-
telekor. Mind a jaro (p=0,002), mind a fekvébeteg (p<0,001) elldtdsban megfigyelhetd, hogy
mineél nagyobb az intézmény betegforgalma, annal nagyobb az egy esetre es6 ellatdsi epizddok
szama, ami azzal magyarazhato, hogy a silyosabb allapotl betegek elldtdsat a centrumok biz-
tositjak. Adataink alapjan valoszintsithet6, hogy az elldtas elvei nem egységesek az orszagban,
ami réeszben valoszinlleg a regionalis ellatasi kornyezethez vald alkalmazkoddst tukrozi, részben
viszont arra utalhat, hogy az ellatas mindsége nem egységes. Eredményeink amellett szolnak,
hogy az elldtds mindségének garantalasa illetve a megfeleld mindség demonstraldsa miatt a
formalis min6ségbiztositas kiépitése ezen a terileten is fontos lenne.
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Semmelweis Egytetem
POLIMORF MIRNS KOTOHELYEK A CUKORBETEGSEG GENETIKAI HATTEREBEN

Kovacs-Nagy Reka, Ronai Zsolt, Brauswetter Didna, Elek Zsuzsanna, Nagy Géza, Somogyi
Aniko, Sasvari-Székely Mdaria

Bevezetes: Adiabetes mellitus napjaink egyik leggyakoribb multifaktorialis betegsége. Mig az
1-es tipusu diabetesnél (1TTDM) a genetikai rizikofaktorok régdta ismertek, a 2-es tipusu kor-
forma (2TDM) esetében kordbban a kérnyezeti tényezéket (mozgasszegény életmaod, hely-
telen taplalkozas) tették feleltssé a betegség kialakulasaért. Csak az utdbbi években, gén-
térképezeés segitségével kertltek elétérbe bizonyos gének, melyek rizikofaktorai lehetnek a
betegségnek. Ezek jelentds részénél még nem sikerult kideriteni, hogy milyen mechanizmus
utjan vesznek részt a diabetesben. Egy lehetséges megkozelités, hogy expressziojuk zavart
szenved, mely soran nem lesz megfelel6 mennyiségben jelen a képz6do fehérje. A '90-es
evekben fedezték fel a génexpresszidban kulcsszerepet jatszd mikroRNS-eket. A miRNS-ek -

- rovid 20-22 bazis hosszu nukleotidok, melyek transzlacids szinten befolyasoljak a fehér-

Jeszintézist. A mRNS-ek 3" UTR régiojghoz kétédve legtobb esetben gatoljak a transzla-
ciot. Ha felismerési helykben valtozas torténik egy egypontos polimorfizmus (SNP) altal,
akkor megvaltozik a szabalyozott fehérje mennyisége, mely szerepet jatszat betegségek
kialakulasaban. Munkacsoportunk célul tlzte ki a 2TDM kandidans génjeinek 3'UTR régio-
jaban lévd SNP-inek vizsgdlatat. Modszerek: Az SNP vizsgalat a Szegedi Bioldgiai Kozpont
Chip Laboratoriumaban tortént, “Open Array” rendszerrel. A kapott adatokat AutoCaller 1.1
szoftverrel elemeztik a Hardy-Weinberg szabdly figyelembe vételével. A statisztikai érte-
kelés SPSS programmal tortént. A kivélasztott gének 3’ UTR regiojat riporter vektorba
klonoztuk, az allél varidnsokat iranyitott mutagenezissel hoztuk létre. Eredmeények: 48 miR
SNP genotipusat hataroztuk meg 6sszesen 891 DNS mintan (diabetes + kontroll) SNP chip
segitsegevel, melyeket el6zetes in silico vizsgalataink soran valasztottunk ki. A statisztikai
elemnzes sordn 5 miR SNP esetében talaltunk asszocidciot egy adott allél varians és a 2TDM
el6fordulasa kozott. Ezek kozt szerepel a mar korabban is vizsgalt HifTa (rs11549465: p =
0,015), valamint 3 Uj gén (WFS1 (wolframin), rs9457: p = 0,005: FABP2 (fatty acid binding
protein 2, intestinal), rs2964: p = 0,011 valamint MYO5B (myosin 5B), rs9959610: p = 0,046
es rs12457962: p = 0,078). A gének 3" UTR régiojat luciferaz riporter gent tartalmazo vek-
torba klonoztuk, hogy az allél varidnsok fehérje termelédésre kifejtett hatdsat molekularis
szinten igazolhassuk. A kutatdst a 117/09 és 258/2009 ETT palydzat tdmogatta.

Egyesitett Szent Istvan és Szent Laszlo Korhaz, Budapest
A KOLDOKVER OSSEJTEK ALKALMAZASA A KLINIKAI GYAKORLATBAN

~ Knivan Gergely

Az allogén verkepz6 Bssejt-transzplantaciot évtizedek éta rutinszerten alkalmazzak sza-
mos malignus és nem malignus hematologiai betegségben, velesziletett immunhianyos
allapotokban és anyagcsere betegségekben. Azonban a transzplantaciora szorulé betegek
mindossze 25-30%-a rendelkezik human leukocyta antigén (HLA) identikus csaladi donorral.
A betegek tovabbi egyharmadanak taldlnak megfeleld idegen donort a vilagszerte regiszt-
ralt 13 millio donor kozul. Ugyanakkor az alkalmas idegen donor megtaldldsanak esélye
az etnikai tényez6ktol figgben orszdgonként valtozik. Magyarorszagon az idegen dono-
ros transzplantaciok aranya gyermekkorban 2004-ben 56%, 2008-ban mar 71% volt, de a
gyermekek mintegy 20%-aban nem sikeriilt alkalmas donort talalni. Kilondsen nehéz hely-
zetben vannak a ritka HLA tipussal rendelkezd szemelyek, vagy a donor regiszterekben
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