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hatterében, igy a korabbi esetekben leirt varidnsokhoz
hasonléan ez az eltérés is prediszpozicidés szindréma
kialakuldsahoz vezetett.

Kovetkeztetés: Az altalunk azonositott TERC-1 képi-
aszam-vesztés a TBD prediszpoziciés szindromak cso-
portjaba tartozik és egész életen keresztiil néveli az MDS
rizikojat. A genetikai eltérés emellett a kezelés sordn
kialakulé csontvelé-elégtelenség rizikojat is noveli, igy
vizsgalata nagy klinikai relevanciaval bir. Az altalunk
vizsgalt csaladban az eldzetes vizsgalatok nem azonosi-
tottak prediszpozicids szindrémat, vagy barmilyen egyéb
genetikai eltérést, azonban MLPA-val kopiaszam-eltérés

jelenlétét igazoltuk. Tanulmanyunk alapjan az MLPA
a rutin diagnosztikai médszerek hasznos adaléka lehet
minden olyan esetben, ahol felmeriil az FMDS vagy pre-
diszpozicids szindrémak jelenlétének gyanuja.
Tamogatok: NKFIH  K16-119950, KH17-126718
és NVKP_16-1-2016-0004; MTA Lendilet prog-
ramja (LP95021) és Bolyai Janos Oszténdij programja
(BO/00320/18/5); Emberi Er6forrdsok Minisztériuma-
nak UNKP-18-4-SE-62 kédszdmu Uj Nemzeti Kivals-
sag Programja és FelsGoktatasi Intézményi Kivaldsagi
Programja, a Semmelweis Egyetem Molekularis bioldgia
témateriileti programja keretében.

Legujabb eredmények és jovobeli tervek a gyermekkori ALL kezelésben
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A gyermekkori malignitasok prognézisa jelent6sen javult
az elmalt évtizedekben, ma mar 70% felett van a tartds
talélék aranya.

A gyermekkori akut limfoblasztos leukémia (ALL) a legy-
gyakoribb gyermekkori malignitds. A tulélési eredmé-
nyek itt is szignifikansan javultak az elmalt id6kben.

A legtjabb, nemzetkozi, protokollal a magyar esemény-
mentes tulélési adatok elérték a 80%-ot, megkozelitve
ezzel a legjobb nyugat-eurdpai és amerikai adatokat.

A tovabblépés egyik utja a betegségek pontosabb diag-
nosztizalasa, genetikai alapu besorolasa. Egy Uj-generacids

szekvenalasi panel kertilt bevezetésre, mellyel a rejtett ren-
dellenességeket jobban fel lehet deriteni és ennek megfele-
16en terapias dontéseket hozni.

A betegségek besorolasanal a korabbi fénymikroszképos
elemzést felvaltotta a flow citometrién alapula (FACS)
besorolas, mellyel Iényegesen pontosabban lehet kvetni a
minimalis rezidualis betegséget és rizikd-adaptaltan lehet
iranyitani a kezelést.

A tovabblépés kovetkezo 1épése a genetikai alapa MRD
vizsgalatok elterjesztése lesz Magyarorszagon is.

45 haemophagocytas lymphohistiocytosissal (HLH) kezelt beteg klinikai és

molekularis bioldgiai diagnézisa
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Bevezetés: A familidris haemophagocytas lymphohis-
tiocytosis (FHL) egy autoszomalis recessziven orok-
16d6 betegség, mely 4 kiilonboz6 gén, koztitk a perforin
(PRF1) kdrosodasa révén alakul ki. Az dllapot az immun-
rendszert sulyosan kdrositja, kovetkeztében életveszélyes
gyulladdsos folyamatok alakulhatnak ki.

Célkitiizés: Retrospektiv vizsgalatunk célja, hogy 45
haemophagocytds lymphohistiocytosissal kezelt beteg
klinikai adatait, perforin expresszids értékeit és moleku-
laris genetikai adatait kiértékeljiik.

Anyag és modszer: 45 FLH gyanus beteg (medidn kor:

3 év (0-62 év); férfi-nd ardny 1:2) klinikai adatait értékel-
tiik és ezeket Osszevetettitk a perforin expresszids érté-
keikkel, valamint a PRF1 genetikai variacidival. Az FLH
manifesztacié stlyossagat az HLH-2004 protocol alapan
osztalyoztuk. A CD56* természetes 0ldsejtek (NK-sejtek)
intracelluldris perforin expresszidjat dramlasi citometria
segitségével vizsgaltuk.

Eredmények: A vizsgdlt populdcioban a perforin
gén benignus varidcidinak el6forduldsa nem muta-
tott statisztikailag szignifikans eltérést az NCBI adat-
bazisban szereplé minor allél frekvencidktol. A PRF1
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karosité mutacioval rendelkezd betegek perforin expresz-
szidja hidnyzott (5 beteg) vagy abnormalisan alacsony (3
beteg) volt és ezen betegek dsszességében tobb HLH krité-
rium tiinetet mutattak (atlag: 5,15), mint a benignus vari-
acioval rendelkez6k (atlag 3,71). A benignusnak tartott
variacioval rendelkezd betegek 33%-a felelt meg a HLH
klinikai diagnézis kritériumainak, tovabbi 40% pedig 3
vagy 4 klinikai kritérium tiinetet mutatott, valamint 70%-
nak abnormalisan alacsony volt a perforin expresszidja. 3
beteg nem teljesitette a HLH klinikai kritériumait, azon-
ban abnormalisan alacsony perforin expressziojuk volt.

Kovetkeztetés: Elmondhatod, hogy ebben a populaciéban
a PRF1 gén karos mutdcidjanak gyakorisaga magasabb
volt a normal populacidhoz viszonyitva és az ilyen muta-
ci6 elérevetiti a HLH klinikai megjelenését. Tovabba a
benignusnak tartott varidciéval rendelkezé betegek har-
madéban is kialakult a HLH és 70%-nak abnormalis volt
a perforin expresszija.

A kutatds az EFOP 3.6.3-VEKOP-16-2017-00009 keretein
beliil johetett létre.

Adenovirus fert6zések el6fordulasa immunszupprimalt betegcsoportban
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Bevezetés: Az immunszupprimalt betegek fert6zé-
ses komplikicidinak hatterében a ,hagyomdnyos”
koérokozok mellett gyakoribba valt az opportunista pato-
gének megjelenése. Virdlis megbetegedést leggyakrab-
ban a human herpesvirusok (HHV), human adenovirus
(HAAV), respiratory syncytial virus (RSV) és papovavi-
rusok okoznak. A virus széleskorli szoveti tropizmusa-
nak koszonhetéen véltozatos, immunszupprimaéltaknal
sokszor fatdlis kimenetel( infekciokat okoz. Prevalenciaja
felndttekben ASCT-t kovetSen 2-12% kozott van.

Anyag és moddszer: A szerzék 2016. januar és 2018.
december kozott a II. szamua Belgyodgyaszati Klinika
és Kardiologiai Kozpont Hematologiai Osztalyan ész-
lelt és kezelt 50 betegnél vizsgalta a HAAV fertézés el6-
forduldsat a betegek széklet- és vérmintdinak kvalitativ
valds idejti polimeraz lancreakcié (RT-PCR) analizisével.
Tovabba vizsgaltdk a hazilag optimalizalt médszer, mint
sziirévizsgalat alkalmazhatésagat ASCT-ben részesiild
betegekben.

Eredmények: A vizsgalt idészakban 379 minta (181
plazma, 196 széklet, 1 liquor és 1 léguti/kopet minta)
kertilt feldolgozasra (egy betegtdl atlagban 4 széklet és
4 plazma kerilt feldolgozasra). A betegek nem szerinti
megoszlasa (23 né és 27 férfl) kozel azonos volt, atlag
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életkor 56,2 év volt. ASCT-t 48 esetben végeztek kiilon-
b6z6  lymphoproliferativ  betegségben [Non-Hogdkin
lymphomaban (NHL) 13, Hodgkin lymphomaban (HL)
8, myeloma multiplexben (MM) 26), 1 esetben pedig
AL amiloidosisban. A 181 plazma mintabdl 3 (1,7%), a
196 széklet mintabol 2 (1%) esetben talaltak pozitivitast
Osszesen 5 betegben, mely a vizsgalt betegek 10,4%-at
teszi ki. Az 5 HAAV pozitiv beteg koziil 2 esetben volt
feltételezhet6 a virus koroki szerepe, 3 betegnél pedig
latens HAAV fert6zés vagy nukleinsav perzisztencia volt
igazolhato.

Kovetkeztetés: Vizsgalataink alapjan a HAdV fert6zés
eléforduldsa az irodalmi adatokhoz hasonlé volt. A nem-
zetkozi tanulmanyok a legtobb esetben kvantitativ PCR
vizsgalatokat végeznek a HAdV nukleinsav jelenlétének
vérbél torténd kimutatdsara, ugyanakkor szamos esetben
javasoljak a virus nukleinsav kimutatasat széklet min-
tabol. Utdbbi esetben a virus jelenléte hamarabb detek-
talhato, és esetlegesen megjosolhatd a jévébeni sulyos
viraemia bekovetkezte, és idben megkezdheté az antivi-
ralis terapia. A jév6ben tovabbi célkit(izés a kereskedelmi
forgalomban rendelkezésre 4ll6 kvantitativ RT-PCR
modszer bevezetése ezen betegcsoportban.
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