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FELKÉRT ELÕADÁSOK

ALAPELLÁTÁS 1. KEREKASZTAL

Tejfehérje-allergia menedzselése – szempontok
az alap- és szakellátásban

Sutka Melinda
gasztroenterológus, alapellátó gyermekorvos

Dezsõfi Antal
gastroenterológus, Semmelweis Egyetem, I. Sz.
Gyermekgyógyászati Klinika

Légúti allergiás megbetegedésekben szenvedõ
gyermekek betegútmenedzselése

Papp Gábor
pulmonológus, Szigetvári Városi Kórház és Rendelõintézet,
Szigetvár

Simon Noémi
pulmonológus, alapellátó gyermekorvos, Törökbálint

Obezitás alap- és szakellátási teendõi,
rehabilitációs lehetõségek

Kántor Irén
endokrinológus, alapellátó gyermekorvos – Nyíregyháza

Török Dóra
endokrinológus, Semmelweis Egyetem, II. Sz.
Gyermekgyógyászati Klinika

Kántor Katalin
neuroloógus, rehabilitációs szakorvos, Jósa András Kórház,
Nyiregyháza, Gyermekrehabiltációs osztály

ALAPELLÁTÁS 2. KEREKASZTAL

Lássa orvos – csak háziorvosi beutalóval!

Moderátorok:

Kovács Tamás
Gyermek-alapellátás tagozat, Tagozatvezetõ, Debreceni
Egyetem, Klinikai Központ, Gyermekgyógyászati Klinika,
Debrecen

Losonczi László
alapellátó gyermekorvos, Házi Gyermekorvosok Országos
Érdekvédelmi és Szakmai Egyesülete, alelnök, Budapest

Résztvevõk:

Nagy Anikó
fõigazgató, Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet,
Budapest

Bogdányi Katalin
alapellátó gyermekorvos, Gyermek-alapellátási Tagozat,
Budapest

Velkey György
fõigazgató, MRE Bethesda Gyermekgyógyászati Intézet,
Budapest

Bauer Viktor
osztályvezetõ fõorvos, Dr. Kenessey Albert Kórház,
Csecsemõ- és Gyermekosztály, Balassagyarmat

Tordas Dániel
alapellátó gyermekorvos, országos szakfelügyelõ fõorvos,
házi gyermekorvostan- és iskola- és ifjúságorvoslás,
Budakalász

Az intestinalis mikrobióta jelentõsége krónikus
betegségek megelõzésében

Arató András
Semmelweis Egyetem I. Sz. Gyermekklinika

Az egészséges bélflóra nem csak a gastrointestinalis kórképek
megelõzésében játszik szerepet, de szükséges az extraintestina-
lis szervek megfelelõ mûködéséhez. A bélflóra károsodása, pl.
sorozatos antibiotikus kezelések következtében, extraintesti-
nalis kórképek kialakulásában is fontos etiológiai tényezõ.
Nagy jelentõsége van a kétirányú agy-bél tengelynek, hiszen a
bélflóra és az általuk termelt metabolitok befolyásolják az agy
mûködését, hatnak a magatartásra, és károsodásuk bizonyított
autizmusban, ADHD-ban és pszichózisok kialakulásában.
Az agy-bél tengely közötti kétirányú kapcsolatban a nervus
vagus, a bél mucosalis immunrenszerének immunsejtejei és

cytokinjei, az enteralis idegrendszer, az enterohormonok, vala-
mint a hipofízis-hipotalamusz-mellékvese rendszer játszik sze-
repet.
A bélflóra patológiás összetétele hozzájárul többek között az
obesitás, a metabolikus szindróma, az 1-es és 2-es diabétesz és
a súlyos lefolyású tüdõgyulladások kialakulásához.
A felnõttkorra jellemzõ bélflóra kialakulása három éves korig
megtörténik. Az optimális flóra létrejöttében sok faktor játszik
szerepet, így többek között a születés módja, az anyatejes táplá-
lás, az antibiotikumok indokolatlan használatának mellõzése, a
rurális környezet és indokolt esetben megfelelõ probiotikum
adása.
A probiotikum kiválasztása törtéhet tulajdonságai (fenotípus)
alapján, vagy pedig mikrobióta adatbázisokból nyert adott tulaj-
donság lehet a kiindulópont (in silico). Ezek alapján lehet precí-
ziós probiotikumot kiválasztani, aminek pontosan ismerjük az
aktivitását és azt, hogy a befogadó szervezet miként reagál rá. A
jövõben a precíziós probiotikumok lehetõséget adnak azok al-
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kalmazására a betegek adott csoportjaiban, illetve egyénre sza-
bottan.

Laryngealis szûkületek inovatív sebészi
megoldásai újszülött- és csecsemõkorban

Bach Ádám, Erdélyi Eszter, Sztanó Balázs,
Tóbiás Zoltán, Rovó László
SZTE Szent-Györgyi Albert Klinikai Központ Fül-orr-gégészeti
és Fej-nyaksebészeti Klinika

A felnõttkori krónikus vesebetegség
gyermekgyógyászati gyökerei

Bereczki Csaba
Gyermekgyógyászati Klinika és Gyermek Egészségügyi
Központ, Szent-Györgyi Albert Klinikai Központ, Szeged

Gyermekreumatológia újdonságai

Constantin Tamás
SE II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Biológiai terápia a gyermekreumatológiai
gyakorlatban

Constantin Tamás
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Olajos mag anafilaxia: keresztallergiák igen,
nem?

Csáki Csilla, Pászka Dóra
Tüdõgyógyintézet Törökbálint, Gyermekosztály

Célkitûzés: Az anafilaxia életveszélyes akut kórkép, mely több
szervrendszer egyidejû érintettségéval jár. A tünetek ugyanak-
kor a legváltozatosabb kombinációkban jelenhetnek meg. Bõr
és nyálkahártya tünet az esetek 90%-ában jelen van, de a diag-
nózis felállitásában félrevezetõ lehet ennek hiánya. Gyermek-
korban leggyakrabban élelmiszerek váltanak ki anafilaxiát,
ezek között is egyre gyakoribbak a mogyoró-diófélék illetve ola-
jos magvak okozta szisztémás reakciók. A változatos tünet-
együttes jelentkezhet akut formában, az ételfogyasztást követõ-
en perceken-2 órán belül, de elõfordulhatnak késõi kezdetû, il-
letve prolongált vagy bifázisos formák is. Kofaktorok, befolyáso-
ló tényezõk a tünetegyüttes súlyosságát illetve a megjelenés ide-
jét, elhúzódását, kezelésre való reakcióját egyaránt befolyásol-
ják. Elõadásunkban bemutatjuk az anafilaxia kiváltására képes
leggyakoribb olajos mag allergiákat, valamint ezek jellegzetes
klinikai megjelenési formáit.
Módszerek: Összegyûjtöttük a Törökbálinti Tüdõgyógyintézet-
ben 2019-2022 között végzett orális terheléses vizsgálatok so-
rán észlelt klinikai tünetek tapasztalatait. A terhelések földimo-

gyoróval, törökmogyoróval, dióval, kesudióval, 1-1 esetben
mandulával, mákkal történtek. Vérnyomáseséssel járó ana-
filaxia, melynél adrenalin adására volt szükség, 1 esetben for-
dult elõ, földimogyoróval végzett terhelés során. A pozitiv ese-
teink részletes tüneti elemzését mutatjuk be.
eredmények: Elemzésünkbõl kirajzolódik a mogyoró-diófélékre
jellemzõ allergiás-anafilaxiás tünetegyüttes, melynél gyermek-
korban a gasztrointesztinális tünetek, így a hasfájás és a soroza-
tos hányások dominálnak A csalánkiütés és a bõrtünetek heve-
sek, kínzó viszketéssel járnak, lassan, órák alatt szûnnek meg és
több hullámban fellángolhatnak. Gyakran beszámolnak szülõk
arról, hogy az allergiás reakció során a gyermek hirtelen álmos-
ságról panaszkodik és lefekszik, akár el is alszik. Ez a tünet álta-
lában nem okoz ijedtséget az észlelõ laikusnál, pedig jelezheti
keringészavar, hypotonia kialakulását. Az olajos mag együttes
fogyasztása pl. tejjel vagy más zsíros élelmiszerrel a tünetek
kezdetét akár 1,5-2 órával is késleltetheti.
Következtetések: A földimogyoró allergia mellett új olajos mag
allergiákra, így a kesudió és legújabban a szezámmag allergiára
is gondolnunk kell kisgyermekek táplálása során észlelt klinikai
tünetek esetén. Maguk a tünetek is lehetnek félrevezetõek, utal-
hatnak félrenyelésre, gasztroenteritisre, illetve a kiváltó magok
is gyakorta rejtetten fordulnak elõ a megváltozott étkezési szo-
kásoknak köszönhetõen (pl. peszto, humusz, gluténmentes pék-
áruk). A korszerû laborvizsgálatok, molekuláris allergiavizsgá-
latok mellett kiemelten fontos marad ugyanakkor a lehetõ leg-
pontosabb anamnézis felvétel, csalánkiütést, angioödémát vagy
szisztémás allergiás reakciót okozó ételallergia gyanújával je-
lentkezõ gyermekek vizsgálata esetén.

Új lehetõségek, régi kihívások az atópiás ekcéma
kezelésében

Csoma Zsanett
SZTE ÁOK Bõrgyógyászati és Allergológiai Klinika,
Gyermekbõrgyógyászat és Általános Bõrgyógyászati
Fekvõbeteg Osztály

Biológiai markerek értékelése gyermekkori
infekciókban

Farkas Ferenc Balázs
Semmelweis Egyetem., I. Sz. Gyermekklinika

Lyme arthritis diagnosztikája és terápiája

Garan Diána
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Periódikus láz szindrómák, autoinflammatorikus
betegségek

Horváth Zsuzsanna
SE II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
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Édes kislányom, vigyázz a vesédre... is!"

Jakab Dániel (nefrológus), Maróti Ágnes
(diabetológus)
SZTE Szent-Györgyi Albert Klinikai Kp. Gyermekgyógyászati
Klinika és Gyermek-Egészségügyi Kp., Szeged

A myopia progresszió lassításának farmakológiai
lehetõségei

Jánossy Ágnes
SZTE Szent-Györgyi Albert Klinikai Központ, Szemészeti
Klinika

Quo vadis” gyermekinfektológia?

Kalocsai Krisztina, Szabó Attila
Semmelweis Egyetem , I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A gyermekinfektológia fókuszában a 0-18 éves korosztály infek-
ciói állnak. Bár a patogének által okozott betegségek alapvetõen
azonosak a felnõttekével, a gyermekkori infekciók megítélése-
kor fontos figyelembe venni például a korcsoportos élettani sa-
játosságokat és a jellemzõ patogén dominanciát is. A mindenna-
pi gyermekgyógyászati gyakorlatban jelentõs helyet foglal el a
fertõzéses kórképek ellátása és megelõzése, de elõfordulhatnak
ritka vagy új infekciók és nehézséget jelenthet például az im-
munhiányban szenvedõ gyermekek infekcióinak ellátása.
2020 decemberben infektológus munkacsoportunk és szakdol-
gozóink közremûködésével a Semmelweis Egyetem 1. Sz. Gyer-
mekgyógyászati Klinikáján megalakult egy magas progresszivi-
tási szintû fekvõ- és járóbeteg ellátó gyermekinfektológiai cent-
rum, mely a profilon belül néhány országosan is egyedülálló
specialitással (pl. gyermekkori HIV/AIDS, trópusi betegségek)
rendelkezik. A Semmelweis Egyetem szervezetébe integrált mû-
ködés révén a gyermekinfektológia méltó szerepet tölthet be az
egységes antibiotikum politika (antibiotic stewardship) kialakí-
tásában, valamint a graduális- és postgraduális oktatásban. A
modern, új szemléletû, integratív és konzultatív gyermek-
infektológia mûvelésének egyik alappilére a gyermekgyógy-
ászatban és az infektológiában egyaránt jártas és tapasztalt
szakember.
Az elõadás nemzetközi összehasonlításban a szubspecialitás
hazai helyzetére és jövõjére vonatkozó kérdésekre keresi a vá-
laszt.

Klímaváltozással összefüggõ infekciók

Kardics Kinga, Szabó Attila
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Az éghajlatváltozás megváltozott feltételeket és folyamatokat
von maga után, amelynek hatására megváltozhat az egyes infek-
ciós kórképek elõfordulása és szezonalitása. A szakirodalom
szerint az idõjárási viszonyok több módon befolyásolhatják az
egészségi állapotot. Az ökológiai környezetben bekövetkezõ
változások hatásai, a vektorok által terjesztett fertõzõ betegsé-
gek, valamint a klímaváltozás következtében kialakult extrém
helyzetek (árvizek, hurrikánok) okozta egészségi állapotbeli

változások (pl. sérülések, fertõzések) is befolyásolják az infekci-
ós kórképek megjelenését. Az elõadás rövid áttekintést nyújt a
Magyarországon eddig csak sporadikusan elõforduló vagy még
nem igazolt, de potenciálisan megjelenhetõ infekciókról, me-
lyekkel a jövõben találkozhatunk.

Invazív pneumococcus-fertõzés
a gyermekkorban – Milyen változásokat
figyelhetünk meg az elmúlt évek során?

Kiss András, Szabó Attila
Semmelweis Egyetem , I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A Streptococcus pneumoniae napjainkban is fontos és gyakori
kórokozója a bakteriémiának úgy az ép immunitású, mint az
immunszupprimált betegek esetén. A csecsemõkorban alkalma-
zott 13 komponensû pneumococcus elleni védõoltás hatására a
súlyos infekciók száma csökkent, de az utóbbi évek során diag-
nosztizált invazív fertõzések alkalmával igazolt variánsok egyre
gyakrabban az oltásban nem szereplõ szerotípusok közül kerül-
nek ki. Elõadásunkban ezt a változást a közelmúltban, a klini-
kánkon elõfordult esetek ismertetésével kívánjuk bemutatni.
Ezen túl, irodalmi adatok alapján, kitérünk a nemzetközi hely-
zetre is.

Az újszülött- és csecsemõkori halláskárosodások
diagnosztikája, terápiája, és a rehabilitáció
lehetõségei

Kiss József Géza, Jarabin János, Matievics Vera, Nagy
Roland, Dimák Balázs, Perényi Ádám, Csanádi Miklós,
Rovó László
SZTE Szent-Györgyi Albert Klinikai Központ Fül-orr-gégészeti
és Fej-nyaksebészeti Klinika

Új, innovatív terápiás lehetõségek a gyermek
onko-hematológiában

Kovács Gábor, Erdélyi Dániel, Müller Judit,
Szabó Sándor, Egyed Bálint
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekklinika

Az orvostudomány és az onkológia/hematológia óriási fejlõdé-
sen ment át az elmúlt 10 évben. A korábbi hagyományos
citosztatikus kezelések, radioterápiás módszerek mellett új terá-
piák jelentek meg.
Az õssejt átültetés már évtizedek óta bevált kezelési módszer,
de ezen a területen is vannak döntõ változások.
Újfajta immunterápiás módszerek kerültek bevezetésre, melyek
már a klinikai gyakorlat részei. a kiméra –antigén – T sejtekkel
végzett immunterápia (CAR-T) kezelés forradalmasítja a rezisz-
tens, nehezen kezelhetõ betegek ellátását. Korábban kezelhe-
tetlen betegek esetében akár 50 %-os túlélés is elérhetõ.
Többféle monoklonális ellenanyag is elérhetõ már a klinikum
számára, Magyarországon is!
Vannak olyan szerek, melyek már a primer ellátásban is döntõ
szerepet kapnak (rituximab, blinatumomab). Jelentõsen növelik
a túlélést és lényegesen kevesebb mellékhatással járnak.
A genetikai prerdiszpozíciókon alapuló célzott kezeléseknek se
szeri, se száma. Ezek helye, szerep az ellátásban jelenleg is
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intenzav kutatás tárgyai. Az ún. check-point inhibítorok, me-
lyek felfedezéséért pár éve adtak Nobel díjat, szintén drámai
eredményeket mutatnak bizonyos daganattípusokban.
Újra kell tanulnunk a hematoonkológiát!

A vérképzõ õssejt-transzplantáció 30 éve
a Szent László Kórházban

Kriván Gergely, Kállay Krisztián, Kassa Csaba,
Kertész Gabriella, Benyó Gábor, Horváth Orsolya,
Csordás Katalin, Stréhn Anita, Hau Lídia, Goda Vera,
Timár László
Dél-pesti Centrumkórház Országos Hematológiai és
Infektológiai Intézet, Gyermekhematológiai és
Õssejt-transzplantációs Osztály

Bevezetés: A vérképzõ õssejt-transzplantáció számos malignus
és nem malignus gyermekkori betegségben a végleges gyógy-
ulás lehetõségét teremtette meg. A transzplantációs technika
fejlõdésével a kezdetben jelentõs halálozással járó beavatkozás
napjainkra kiemelkedõ túléléssel és gyógyulással járó, biztonsá-
gos terápiás eljárássá vált. Munkánkban áttekintettük az
1991-tõl napjainkig transzplantált gyermekbetegek jellemzõit,
a beavatkozások kimenetelét és a kimenetelt meghatározó
szempontokat.
Anyag és módszer: Az értékelésbe az 1992. január 1. és 2021.
december 31. között õssejt-átültetésen átesett gyermekbetege-
ket (0-18 év) vontuk be. A betegek és az átültetés jellemzõit a
transzplantációs adatbázisból és a betegek kórlapjaiból összesí-
tettük.
Eredmények: A fenti idõszakban 820 betegnél végeztünk õs-
sejt-transzplantációt (allogén: 524 autológ: 296). A 30 éves pe-
riódust 3 részre bontva a betegek összesített túlélése (OS) szig-
nifikánsan javult /1. periódus: 1992.01.01.-2001.12.31. (89 be-
teg); 2. periódus: 2002.01.01.-2011.12.31. (274 beteg); 3. peri-
ódus: 2012.01.01.-2021.12.31. (367 beteg)/: OS: 46,1%;
61,4%, ill. 73,8% p: 0,000004). A legjelentõsebb halálokok a
relapszus, fertõzések és az akut graft versus host betegség (GvH)
voltak. A haploidentikus transzplantációk terjedésével párhuza-
mosan visszaszorulóban van a köldökvér õssejt (CBU) graftok
alkalmazása (CBU: 65 transzplantáció, OS: 66,7%; CD34+
haplo: 60 beteg, OS: 32,1%, TCRáâ- és CD19- haplo: 13 beteg,
OS: 81,8%). Az utóbbi években a 100 napon belüli transzplan-
tációs halálozás tartósan 5% alatti. Primer immundefektus (PID)
miatt 54 (22 súlyos kombinált immundefektus /SCID/, 32
non-SCID) betegnél 69 transzplantáció történt, a fiú/lány arány
44/10, a medián életkor a transzplantáció idõpontjában 1,06
(0,3- 18) év volt. Az összesített túlélés medián 6,32 (0,06-30,33)
év nyomonkövetési idõvel 65,8% volt. A transzplantáció idején
fertõzésmentes és az aktív fertõzéssel transzplantált betegek túl-
élése szignifikánsan különbözött (79,4 vs. 39,3% p= 0,004).
Következtetés: A javuló eredmények számos tényezõnek kö-
szönhetõk: jobb donorválasztás; új, hatékonyabb szelekciós el-
járás a haploidentikus transzplantációknál (TCRalfa/béta és
CD19 depléció); csökkent intenzitású és toxicitású elõkészítõ
kezelések; a farmakokinetikai vizsgálatok rutinszerû alkalmazá-
sa; preemptív antivirális stratégia és vírus-specifikus T sejt terá-
pia; hatékonyabb antimikróbás szerek; a mesenchymalis
stromasejtek alkalmazása GvH-ban; a nemzetközi akadémiai
klinikai vizsgálatokban való aktív részvétel és nem utolsósorban
az évtizedek alatt felhalmozódott centrum tapasztalat.

Az antitest terápia lehetõségei gyermekkori
hematológiai betegségekben

Kriván Gergely
Dél-pesti Centrumkórház Országos Hematológiai és
Infektológiai Intézet, Gyermekhematológiai és
Õssejt-transzplantációs Osztály

Asztma kezelés: gyulladáscsökkentõ-rohamoldó
egység

Laki István
Tüdõgyógyintézet, Törökbálint, Gyermektüdõgyógyászati
osztály, Törökbálint

A Global Initiative for Asthma (GINA ) 1993-ban indult, hogy
globális stratégiát dolgozzanak ki az asztma kezelésére és meg-
elõzésére. Évente készíti el a bizonyítékokon alapuló jelentést
az asztmás felnõttek és gyermekek optimális kezelésérõl. A
GINA a kezdetektõl hangsúlyozza, hogy az asztma légúti gyulla-
dás, de ennek ellenére évtizedekig ajánlott volt az esetenkénti
béta-2- agonista egyedüli alkalmazása. Három évtized alatt ju-
tottunk el annak kimondásához, hogy a béta-2-agonisták inhalá-
ciós kortikoszteroid nélküli alkalmazása helytelen és káros. Az
elõadó szándéka, hogy ez a gyakorlat (a deduktív logika révén
lecsupaszított és kiemelt alapfelfogás bemutatásával) az alábbi-
ak szerint megváltozzék a gyermekorvosok körében:
Az asztmakezelés alapvetõ célja a kontroll elérése, az exa-
cerbáció esélyének csökkentése.
A kizárólagos SABA-kezelés az evidenciák szerint növeli a sú-
lyos exacerbációk (kórházi kezelés, szisztémás kortikoszteroid
adása) és a halálozás kockázatát. Az ICS hozzáadása ezt a koc-
kázatot szignifikánsan csökkenti!
Az enyhe asztma definíciója revízió alatt van, de minden súlyos-
sági lépcsõn ajánlott az ICS-(preferált az ICS-formoterol) keze-
lés!
Budesonid-formoterol SMART-kezelés mellett nem indokolt a
külön SABA-alkalmazás, -javaslat, -felírás!
A gyermekeknél alkalmazott kezelési sémánál is preferált az
ICS-tartalmú kezelés minden terápiás lépcsõn, a SABA önálló
alkalmazása nem javasolt!

Iroralom
1. Nwaru BI, Ekström M, Hasvold P, et al. Overuse of short-acting

â2-agonists in asthma is associated with increased risk of
exacerbation and mortality: a nationwide cohort study of the global
SABINA programme. European Respiratory J. 2020; 55.

2. https://ginasthma.org

Hármas kombinációs modulátor terápia
eredményei cisztás fibrózisban

Laki István, Gyürüs Éva
Tüdõgyógyintézet, Törökbálint, Gyermektüdõgyógyászati
osztály, Törökbálint

A cisztás fibrózis (CF) miatt gondozott betegek többsége leg-
alább egy F508del- CFTR mutációt hordoz. Elexacaftor és a
tezacaftor/ivacaftor hármas kombináció a F508del-CFTR-t cé-
lozza, megnövelve a CFTR aktivitást. In vitro, a hármas kombi-
náció elõsegíti a F508del-CFTR feldolgozását és továbbítását,
növeli a klorid-ion transzportját és a ciliáris aktivitás ütemének
frekvenciáját. Több klinikai vizsgálat eredménye bizonyítja,

340

GYERMEKGYÓGYÁSZAT 2022; 73. ÉVFOLYAM, 5. SZÁM



hogy az ELX/TEZ/IVA hármas kombináció képes modulálni a
F508del allélt CF betegek esetén. ELX/TEZ/IVA terápiát osztá-
lyunkon az országban elsõként, már 1 éve alkalmazzuk. Ez idõ
alatt kiemelkedõen hatásosnak és jól tolerálhatónak bizonyult.
Markáns javulást figyeltünk meg a légzésfunkcióban, légúti tü-
netekben, a verejték Cl értékében, tápláltsági mutatókban. A
mellékhatások enyhék, mérsékeltek voltak. Tüdõgyógyászként
elsõsorban azok a változások emelendõk ki, melyek megdöb-
bentõ módon a korábban irreverzibilisnek gondolt CF-es
bronchiektázia szöveti gyógyulására utalnak és korábban elkép-
zelhetetlen életminõség javulást eredményeznek. Az új terápia
az eddigi legnagyobb elõrelépés a CF terápiájában és elterjedé-
se alapvetõen megváltoztatja a betegség klinikai képét,
kezelését, gondozását.
Irodalom:
Sutharsan S, McKone EF, Downey DG, Duckers J, MacGregor G, Tullis E,

et al: Efficacy and safety of elexacaftor plus tezacaftor plus ivacaftor
versus tezacaftor plus ivacaftor in people with cystic fibrosis
homozygous for F508del-CFTR: a 24-week, multicentre,
randomised, double-blind, active-controlled, phase 3b trial The
Lancet Respiratory Medicine, 2022; 10(3):267-77

Az elhúzódó bakteriális bronchitis, mint
spektrumbetegség

Laki István
Tüdõgyógyintézet, Törökbálint, Gyermektüdõgyógyászati
osztály, Törökbálint

A 4 hétnél tovább tartó köhögést definíció szerint krónikus kö-
högésnek nevezzük. Ez a gyermektüdõgyógyász szakrendelé-
sekre irányuló beutalások körülbelül 40 százalékáért felelõs. A
krónikus hurutos köhögés leggyakoribb oka az elhúzódó bakte-
riális bronchitis (Protracted Bacterial Bronchitis- PBB). Gyak-
ran aluldiagnosztizálják vagy összetévesztik más betegségek-
kel. Specifikus okra utaló jelek nélküli esetben, megfelelõ anti-
biotikus kezelésre, két hét alatt megszûnik. A diagnózis több-
nyire klinikai. Ha gondolunk rá, akkor a krónikus produktív kö-
högés esetén lehetõvé válik a korai és megfelelõ antibiotikus ke-
zelés, amely megakadályozza az elhúzódó gyulladásos folya-
mat kialakulását, meggátolja, hogy ez az alsó légutak szerkezeti
károsodásához, bronchiektáziához vezessen.
A PBB felismerése alapvetõen azon múlik, hogy gondolunk-e rá.
A PBB alulértékelt az alapellátásban: a közösségben magas a
spontán gyógyuló „vírusos”légúti fertõzések aránya. Az
antibiotikumhasználat kerülésének szándéka és a véleményve-
zérek hatása arra ösztönzi az alapellátókat, hogy az asztmára
összpontosítsanak, így a tünetek folytatódása esetén „csak egy
újabb vírus” vagy asztma a feltételezett diagnózis, az adekvát
kezelés pedig elmarad.
Jelenleg nincs egyszerû, nem invazív tesztünk a diagnózisra,
ezért elkerülhetetlen, hogy a túl- és aluldiagnosztizáltság vi-
szonylag gyakori legyen ugyanúgy, mint az asztma esetében.
Fontos, hogy ne alakítsunk ki olyan pozíciót, amely az összes
látszólagos vírusinfekciót antibiotikummal kezeli, hogy meg-
akadályozza a PBB kialakulását. De az is egyértelmû, hogy a
PBB-spektrumbetegség felszámolása könnyebb, ha folyamatot a
krónikussá válás elõtt
hatékonyan kezeljük. A diagnosztikus megoldást és az antibioti-
kumok észszerû használatát a légzõszervi megbetegedésekben
a matabolomika segítségével a gyulladásos markerek vizsgálata
hozhatja el.

Irodalom:
ERS guidelines on the diagnosis and treatment of chronic cough in adults

and children. Morice AH, Millqvist E, Bieksiene K, Birring SS,
Dicpinigaitis P, Domingo Ribas C, Hilton Boon M, Kantar A, Lai K,
McGarvey L, Rigau D, Satia I, Smith J, Song WJ, Tonia T, van den Berg
JWK, van Manen MJG, Zacharasiewicz A Eur Respir J. 2020;55

Szemléletváltás a vesico-ureteralis reflux (VUR)
kezelésében és gondozásában

Máttyus István
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekklinika

A vesicoureteralis reflux (VUR) lényege, hogy az uretero-
vesicalis szájadék hibája következtében a vizelet a hólyagból
rendellenesen visszaáramlik az ureterbe, és szinte mindig a ve-
semedencébe is. Gyakori fejlõdési rendellenesség, a gyermek-
populáció 1-2 %-át érinti. Gyermekkorban az ismétlõdõ vese-
medence-gyulladások hátterében leggyakrabban VUR igazolha-
tó. A VUR következtében kialakuló reflux-nephropathia tartós
vesekárosodáshoz, súlyos esetben krónikus veseelégtelenség-
hez vezethet. Kezelése az utóbbi idõben jelentõsen változott,
miután egyértelmûvé vált, hogy számos VUR-os betegnél az el-
változás sem fertõzést, sem vesekárosodást nem okoz. Ezért a
korábbi, szinte minden beteg esetén, sokszor éveken át adott
tartós antibiotikus terápiát egyre inkább a rövid ideig, tünetek
esetén alkalmazott egyedi kezelés váltja fel.
A VUR diagnózisát kontrasztos, katéteres ultrahang, röntgen, il-
letve dinamikus izotóp által kimutatott visszaáramlás alapján
állíthatjuk fel. Mindegyik vizsgálat többé-kevésbé invazív, emi-
att csak akkor végezzük, ha terápiás következménye van.
VUR-ra utalhat az ureter és/vagy a vesemedence tágulata, illet-
ve lezajlott pyelonephritis. Régebben szinte minden ilyen elvál-
tozás refluxvizsgálat indikációját képezte.
Tünetekkel, azaz ismételt húgyúti fertõzésekkel vagy jelentõs
veseüregrendszeri tágulattal, hólyagmûködési zavarral járó
VUR esetén a kezelés célja antibakteriális szerek adásával az
akut gyulladás meggyógyítása, újabb infekciók megelõzése és
sebészi módszerekkel a visszafolyás megszüntetése, a tágulatok
csökkentése, a hólyagmûködés normalizálása. Ha ilyen tünetek
nincsenek, ma már nem kell antibakteriális profilaxist alkalmaz-
ni.

Bemutatkozik a Nyerges Gábor Tudásközpont

Mészner Zsófia, Fekete Ferenc, Visy Beáta
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet, Módszertani
Igazgatóság, Budapest

A gyermekinfektológia fontos határterületi diszciplinája a gyer-
mekgyógyászatnak. Ebbõl kiindulva született meg a gondolat,
hogy a gyermekgyógyászat Országos Intézetében helye kell le-
gyen e szakterületnek is. Tisztelettel áldozva a hazai gyermek-
infektológia egyik legnagyobb alakjának, Nyerges Gábor pro-
fesszornak, róla neveztük el Tudásközpontunkat és a mellé ki-
épített országos hálózatot is.
2021. november 16-án tartottuk meg az elsõ, on-line- zoom –
ülést, melyre meghívtuk azokat a tapasztalt, nagytekintélyû, a
gyermekinfektológiában jártas kollégákat, akik vállalták a Tu-
dásközpont szakmai támogatását, mintegy „bölcsek tanácsa”
szerepkörben. Megkerestünk minden gyermekellátó fekvõbeteg
intézményt és osztályt, hogy önkéntes jelentkezés alapján dele-
gáljanak a hálózatba fiatal kollégákat. A célkitûzésünk mind a
covid-19 járványhoz kapcsolódó, de azon túl is a gyermek-
infektológiát érintõ egyéb témakörökre vonatkozó ajánlások el-
készítése, közzététele, megbeszélése és a jó gyakorlatok meg-
osztása. Tervezzük interaktív honlap kialakítását és mûködteté-
sét, mely egyben konzultációs felület is lehet a résztvevõk
számára.
A bemutatkozó elõadásban az eddig végzett tevékenység rövid
összegzésével kívánunk kedvet csinálni a kollégáknak a Tudás-
központ munkájához való csatlakozáshoz.

341

GYERMEKGYÓGYÁSZAT 2022; 73. ÉVFOLYAM, 5. SZÁM



Hogy is állunk a COVID-19 elleni
immunizációval?

Mészner Zsófia
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet, Módszertani
Igazgatóság, Budapest

Kihívások rovarméreg kiváltotta súlyos
anafilaxiás reakciók értékelésében

Mezei Györgyi, Balogh Ádám, Cserháti Endre
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A mézelõ méhek vagy darazsak kiváltotta súlyos anafilaxiás re-
akciókban számos kockázati tényezõvel kell számolni.
A rovarcsípett gyermekek körében 0.8%, felnõtteknél 3% a sú-
lyos anafilaxia. Az anafilaxia azonnali im. adrenalin kezelése
javítja a kimenetelt. Ilyenkor mindig allergológiai kivizsgálásra
kell küldeni a betegeket. A korai csípési reakció után az
anafilaxiás reakciók 20 %-ában rendszerint kb. 10 órán belül je-
lentkezhet a késõi, bifázisos reakció. A diagnózis alappillére a
rovarcsípésre vonatkozó anamnézis, a csípést követõ négy- ha-
todik héten végzett bõrteszt, ha szükséges specifikus IgE vagy
mindkettõ.
Mindenkinél egyszerûen eldönthetõ-e, hogy volt-e anafilaxiája
a csípést követõen? Mit tegyünk, ha kételyek merülnek fel? Mit
teszünk, ha egyértelmûen eldönthetõ, hogy nem volt shokkos a
beteg, de voltak allergiás tünetei? Hogyan soroljuk be a rovar-
csípés utáni allergiás reakciókat súlyosság szerint az új WAO
ajánlások alapján ?a szisztémás reakciók osztályozása, az
anafilaxia elkülönítése a nem-anafilaxiától, addicionális tüne-
tek megjelölése (nyáladzás, neurológiai tünetek), és a gyermek
populációban alkalmazott bármilyen applikáció?.
Az igazolt méh vagy darázsméreg allergiások hosszú távú keze-
lésében anafilaxia akciós-tervet követünk. Minden rovarcsípés
anafilaxiára gyanús vagy igazolt rovarméreg allergiásnak az im-
munterápia felépítéséig legalább egy, de bizonyos ajánlások
szerint az immunterápiáig két adrenalin injekciót készenlétben
kell tartania, a rovar elkerülési tanácsok megtartása mellett. Elõ-
fordulhat-e, hogy más is kap adrenalint készenléti szerként? A
megkezdett venom immunterápia alatt milyen reakciók fordul-
hatnak elõ? Lehet-e anafilaxiája a betegnek az immunterápia
alatt? Mit tegyünk, ha ismételten lesz anafilaxiája a betegünk-
nek. Az elõadásban esetek bemutatásával megkísérelünk vá-
laszt adni a fenti kérdésekre.

Klinikai vizsgálatok tapasztalatai tünetmentesen
kezelt SMA-s betegekkel – idõ = motoneuron

Mikos Borbála
Bethesda Gyermekkórház

Tranzíció. A gyermekellátásból a felnõttellátásba
történõ átadás SMA-ban

Molnár Mária Judit
Semmelweis Egyetem, Genomikai Medicina és Ritka
Betegségek Intézete

Sorstársi támogatás a gyermekgyógyászati team
szülõket támogató munkájában

Monostori Dóra1,2,3, B. Erdõs Márta4

1Pécsi Tudományegyetem, Egészségtudományi Kar,
Egészségtudományi Doktori Iskola, Pécs
2Korábban Érkeztem Dél-Alföldi Regionális Koraszülött
Intenzív Osztályért Alapítvány, Szeged
3Szegedi Tudományegyetem, Egészségtudományi és Szociális
képzési Kar, Szeged
4Pécsi Tudományegyetem, Bölcsészet- és
Társadalomtudományi Kar, Társadalmi Kapcsolatok Intézete

A gyermekgyógyászat területét érintõ kórképek következménye-
it nem csak a gyermek, hanem az egész családja hordozza. Az
elmúlt években már egyre több területen mondható el a beteg
gyermekek ellátása kapcsán, hogy multidiszciplináris team ve-
szi körül a családot. A professzionális támogatók mellett helyet
kapnak az ún. tapasztalati szakértõk vagy sorstárs segítõk. A
sorstárs segítõ tudása mind az emocionális, mind az intellektuá-
lis tudás tartományában optimálisan egészíti ki és mélyíti el a tu-
dományos, lexikális tudás tartalmait. A sorstárs segítõ, mint-
hogy maga is érintett az adott problémakör megoldásában,
egyenrangú, partneri, hiteles segítõi szerepben van a klienssel.
A sorstárs segítõ életútja, mint reális, követhetõ lehetõség jele-
nik meg egy diagnózissal való megküzdés elején. Ez a fajta,
sorstársi életút adta intervenció különösen erõs mentálhigiénés
támaszt tud jelenteni. Elõadásunkban a sorstársi identitás elmé-
leti hátterét, valamint egy koraszülõket támogató modellprogra-
mot kívánunk bemutatni.

Anafilaxia

Nagy Adrienne1, Papp Gábor2, Mezei Györgyi3,
Csáki Csilla4, Réthy Lajos1, Novák Zoltán5

1Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet, Budapest
2Szigetvári Városi Kórház és Rendelõintézet, Szigetvár
3Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyerekgyógyászati Klinika,
Budapest
4Tüdõgyógyintézet Törökbálint, Törökbálint
5SZTE Szent-Györgyi Albert Klinikai Kp. Gyermekgyógyászati
Klinika és Gyermek-Egészségügyi Kp., Szeged

Bevezetés/célkitûzés: Az anafilaxiás reakciók legtöbbször nem
orvos jelenlétében történnek meg, ezért az anafilaxia felismeré-
sére és az azonnali teendõk elvégésére a beteg környezetét is fel
kell készíteni.
Módszer: Az anafilaxia felismeréséhez a harmonizált nemzet-
közi kritériumrendszert használtuk. Az elõadásban bemutatásra
kerülnek a kiváltó okok, a gyors felismerés módszere és az azon-
nali ellátás eszközei.
A fatális anafilaxiás esetek megelõzésére a MAKIT és MGYT
Gyermekallergológiai Szekciója Anafilaxia Akciócsoportot ho-
zott létre, mely feladata a szigetvári allergia képzett iskola prog-
ram országos kiterjesztése, széleskörû oktató program kifejlesz-
tése egészségügyi szakemberek és laikusok számára, valamint
az adrenalin autoinjectorok (AAI) társadalombiztosítási támo-
gatásba való befogadtatása.
A vényköteles adrenalin készítmények tiltott oktathatósága és
reklámozhatósága miatt törvénymódosítái javaslatot nyújtot-
tunk be az EMMI-hez.
Eredmények:
1. Orvosok tudásfrissítése céljából több gyermekgyógyászati

kongresszuson anafilaxia blokkal szerepelünk (FJIT, MAKIT,
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HGYE, FIGAMU, MGYT, Gyermekpulmonológia Kong-
resszusok és továbbképzések)

2. Medikus, védõnõ, dietetikus, mentõtiszt, diplomás ápoló
képzésben a hangsúlyos anafilaxia oktatást megkezdtük.

3. Elkészítettük az iskolai, óvodai, bölcsõdei intézkedési tervet
súlyos allergiás gyermekek fogadására, ellátása

4. Pedagógus képzés és az iskolák AAI-vel való ellátásának jo-
gi hátterének biztosítását elindítottuk.

5. Az adrenalin autoinjekor TB támogatást kapott.
Konklúzió: Orvosszakmai, pedagógiai, társadalmi és jogi szin-
ten megindított munkánk hozzájárulhat a fatális anafilaxia elke-
rüléséhez és a AAI TB támogatásával a könnyebben hozzáférhe-
tõ életmentéshez.

Diabetes Mellitus – Coeliakia Mit tegyünk?

Nemes Éva (gasztroenterológus), Felszeghy Enikõ
(diabetológus)
Debreceni Egyetem, DE Klinikai Központ (DEKK),
Gyermekgyógyászati Klinika

Terápiás monoklonális antitestek: az elmélettõl
a klinikumig

Németh Tamás
Semmelweis Egyetem, Reumatológiai és Klinikai
Immunológiai Tanszék

Ételallergia gyakoriságának felmérése a 3-18
éves óvodai/iskolai korosztály körében
hazánkban

Papp Gábor
Szigetvári Városi Kórház és Rendelõintézet, Szigetvár

Bevezetõ: Az ételallergia elõfordulási gyakorisága emelkedik a
fejlett világban. Prevalenciája nagyon széles határok között mo-
zog (Ausztia:1,1 %, Olaszország:10,5%) függõen az ország
földrajzi helyzetétõl, gazdasági fejlettségétõl és mindenekelõtt
a felmérés módszertanától. Hazai, pontos adatokkal jelenleg
nem rendelkezünk az iskolai/óvodai korosztály körében elõfor-
duló ételallergia gyakoriságáról, ezért munkánk célja a 3-18
éves korosztály köréban az ételallergia prevalencia felmérése.
Módszer: Egy 19 kérdésbõl álló kérdõívvel fordultunk a magyar
közoktatási intézményekhez. A kérdések érintették az iskola lét-
számát, az ételallergiás gyermekek számát, az ételallergia típu-
sát, az anaphylaxia elõfordulását az intézményben. Kérdõ-
ívünkben rákérdeztünk az intézményben elérhetõ diétás étkez-
tetésre valamint a súlyos allergiás reakció ellátására való iskolai
felkészültségre is. Az adatgyüjtés 2022.02.01-tõl 2022.05.28-ig
tartott. Ezen idõszak alatt 517 intézmény töltötte ki és küldte
vissza a kérdõívet.
Eredmények: Az 517 intézmény lefedi az ország teljes felületét,
mind földrajzilag mind pedig az iskola típusát és a gyermekek
életkorát tekintve. A választ küldõ intézményekbe 11 4296
gyermek jár, ebbõl 32206 fõ a 3-6 éves és 82090 fõ a 7-18 kor-
osztályba tartozik.
Az ételallergiás gyermekek száma 2861 fõ ( 865 a 3-6 évesek és
1996 a 7-18 évesek között) a teljes lefedett populációt tekintve.
Így az ételallergia prevalenciaa 3-18 éves korosztályban 2,50

%-nak (2,69% a 3-6 évesek és 2,43 % a 7-18 évesek között) adó-
dott.
Összefoglalás:Az általunk mért 2,5 %-s prevalencia a nemzet-
közi méréseknél adódott eredmények alsó harmadában foglal
helyet. Ennek oka, hogy az intézmények elsõsorban a diétás ét-
kezést kérõk száma alapján jelentették az allergiás betegeket.
Intézményi diétás étkezést pedig csak a szakorvos által kivizs-
gált betegek vehetik igénybe. Ez számunkra azt jelenti, hogy a
felmérésünk a szigorúbb kritériumok ( nem az önbevallás, nem a
nutritív spec IgE értékek alapján) szerint végzett felmérések
eredményeihez áll közelebb.
Ismereteim szerint hasonló létszámot felölelõ felmérés hazánk-
ban még nem történt, ezért az eredmények részletes ismertetése
végett tartjuk érdemesnek munkánkat bemutatásra.

Nukleozid-módosított MRNS – Egy új terápiás
platform kifejlesztese (Nucleoside-Modified
MRNA – Developing a New Class of Drug)

Pardi Norbert
University of Pennsylvania

Tehéntejfehérje allergia fenotípusok
gyermekkorban: haematochesiától az
anafilaxiáig

Pászka Dóra, Csáki Csilla
Törökbálinti Tüdõgyógyintézet Gyermekosztály

Annak ellenére, hogy a csecsemõk 2-6%-ánál fellelhetõek a te-
héntejfehérje allergia tünetei, a többségük hároméves korukra
mégis képesek lesznek szabadon fogyasztani a tehéntejet. Nem
egy egységes kórképrõl beszélünk, hiszen patomechanizmus
alapján több fenotípusra osztható: a non-IgE mediált forma fõ-
ként késõi gastrointestinalis és bõrtünetekkel társul, az IgE
mediált típus azonnali szisztémás allergiás tüneteket provokál,
a kevert formát pedig azonnali és késõi tünetek jellemzik.
Az IgE mediált típusnál a molekuláris allergia vizsgálattal meg-
különböztethetünk hõlabilis és hõstabil tejfehérjéket. Ez nem
pusztán arra ad választ, hogy a gyermek képes-e a tejet erõsen
hõkezelt formában fogyasztani, hanem prognosztikai fakor is
egyben. A hõlabilis fehérjékre (alfa-lactalbumin és béta-
laktoglobulin) reagáló gyermekek nagyobb arányban és koráb-
ban növik ki a tejfehérjeallergiát a hõstabil fehérjére (kazein) re-
agáló gyermekekhez képest. A perzisztens, IgE típusú tejfehérje-
allergiás gyermekeknél pedig nagyobb eséllyel számíthatunk to-
vábbi atópiás betegségek kialakulására.
A non-IgE mediált forma diagnosztikája sokszor nehézkesebb,
számos gastroenterológiai kórképet foglal magába változatos
klinikummal. Csecsemõkori hasmenés, véresszéklet, gastro-
esophagealis reflux, növekedésbeli elmaradás, falatelakadás,
nyelési nehezítettség, illetve atópiás dermatitis fellángolása
mind lehet tejfehérjeallergia tünete.
A táplálékallergiák diagnosztizálásának „gold-standardja” az
orális ételterhelés. Az általunk elvégzett tejterhelésekhez a
tesztanyagot a gyermek fenotípusának megfelelõen választjuk
ki. Orális tejterhelést végzünk sült és nyers tejjel egyaránt, illet-
ve késõi tünetek esetén a 2 x 7 napos placebokontrollált tejpor-
terhelést alkalmazzuk.
Azonnali, súlyos allergiás reakciók esetén fontos a gyermekek
és környezetének edukálása, sürgõsségi gyógyszerrel való ellá-
tás és szigorú elkerülõ diéta betartása. Az erõsen hõkezelt tejre
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nem reagáló gyermekek esetében a rendszeres sült tej fogyasztá-
sa – mintegy orális immunterápia – felgyorsítja a tolerancia ki-
alakulását. Tejlétra segítségével fokozatosan visszavezethetõ a
tejfehérje a kinövõfélben lévõ tejfehérjeallergiás gyermekek ét-
rendjébe.

Generációs szakadék, civilizációs krízis vagy
valami egészen más?
Értjük-e a gyermekeket és vajon miért nem?

Pászthy Bea
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
Gyermekpszichiátriai Osztály

HIV betegség gyermekkorban

Pék Tamás, Szabó Attila
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Az elmúlt évben az ismert magyarországi HIV pozitív gyerme-
kek száma mintegy 30%-os emelkedést mutatott. Noha az MTCT
(mother-to-child transmission) kapcsán fertõzõdött gyermekek
elsõ, HIV-vel összefüggésbe hozható, tünetei általában három
éves kor körül jelentkeznek, valamennyi új betegünk csecsemõ-
korú volt. (A szülõk betegségére ezt követõen derült csak fény).
A betegséget mindhármuknál már az AIDS stádiumában kóris-
méztük. Az elsõ tünet, valamint a diagnózis megállapítása kö-
zött eltelt idõ egy hét és hat hónap közötti idõtartamban moz-
gott. Az opportunista infekciók közül a Pneumocystis carinii (2
esetben) és a CMV (2 esetben) okozta a legtöbb problémát. Egy
gyermeknél kifejezett HIV-encephalopathiára jellemzõ tünet-
együttes alakult ki hydrocephalus-szal, egy gyermeknél súlyos,
irreverzibilisnek tûnõ tüdõkárosodás jött létre, ami miatt folya-
matos oxigénszupplementációt igényel. A harmadik gyermek,
akinél a legtöbb idõ telt el a HIV betegségre is jellemzõ elsõ tü-
net és a definitív diagnózis között, gyorsan tünet- és panaszmen-
tessé vált. Két esetben a retroviralis kezeléssel szemben kiala-
kult szerzett rezisztencia is nehezítette a dolgunkat.
Az elõadásban a Magyarországon gondozott HIV pozitív gyer-
mekekrõl, az AIDS indikátor kórképekrõl, valamint a kezelés le-
hetõségeirõl és újdonságairól lesz szó.

Szisztémás autoimmun betegségek, vasculitisek
gyermekkorban

Ponyi Andrea
SE II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Az anafilaxia molekuláris allergológiája

Réthy Lajos Attila1,2

1Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet, Budapest
2Semmelweis Egyetem Családgondozási Módszertani Tanszék,
Budapest

Elõzmények: A komponens alapú allergia- diagnosztika megje-
lenése elõtt az anafilaxiás esetek több mint felét idiopátiásnak
tartották, a reakció kiváltó okát nem lehetett tisztázni.
Módszerek: Ha a kiváltó allergén nem határozható meg hagyo-
mányos diagnosztikai módszerekkel, úgy a multiplex molekulá-
ris allergia-tesztek alkalmazása („bottom up” megközelítés) és
egyidejûleg a masztocitózis lehetõségének vizsgálata (minimá-
lisan szérum alap-triptáz - szint mérés) adhat segítséget.
Eredmények: A gyakoribb rejtett, alkalmasint akár anafilakto-
gén táplálék-allergének (kazein, ovomukoid, magproteinek,
PR-10 fehérjék, lipid-transzfer-proteinek, omega-5 gliadin) rö-
vid, esetekkel illusztrált áttekintése mellett a növényi pánaller-
gén profilin lehetséges anafilaktogén szerepe is megbeszélésre
kerül.
Konklúzió: Az ismertebb molekuláris allergének mellett különö-
sen a ritkább „rejtett” allergének egyedi azonosításában hasz-
nos segítség lehet a multiplex molekuláris allergia-diagnosztika
alkalmazása.

Az ortokeratológia szerepe a myopia
terápiájában: elméleti alapok, klinikai
eredmények

Sohár Nicolette
SZTE Szent-Györgyi Albert Klinikai Központ, Szemészeti
Klinika

A tanulás és a közösség gyógyító ereje, alcím:
a tartós gyógykezelés alatt álló gyermekek,
tanulók köznevelési ellátásának irányelve

Sorompó Anett
Magyarországi Református Egyház Bethesda Gyermekkórháza,
Kórházsuli Alapítvány

Hogyan változott a gerincvelõi izomsorvadás
klinikai képe a betegségmódosító terápiák
hatására – 4,5 év tapasztalatai

Szabó Léna
Semmelweis Egyetem II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
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Speciális nevelési igény gyakorisága 8 éves
életkorban intenzív ellátást igénylõ
koraszülöttek körében

Szabó Miklós1, Valek Andrea1, Pászthy Bea2

1Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika,
Neonatológiai Tanszéki Csoport
2Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
Gyermekpszichiátriai Osztály

Bevezetés: a neonatológiai ellátás fõ célkitûzései a vitális biz-
tonságra, a hosszú távú minõségi túlélésre és a családok pozitív
szülésélményére irányulnak. Miközben a csecsemõhalálozás
folyamatosan csökken, értéke 2021-ben 3,3‰ volt, a minõségi
túléléssel kapcsolatosan nagyon kevés hazai adat áll rendelke-
zésre. A neonatális intenzív centrumokban (NIC) kezelt újszü-
löttek alapbetegségei és az alkalmazott terápiák kedvezõtlen
hosszú távú hatásai gyakran csak a beiskolázás idõszakában
azonosítható viselkedési vagy tanulási nehézségek formájában
mutatkoznak.
Céltûzés: a minõségi túlélés indikátoraként annak vizsgálata,
hogy az intenzív ellátásban részesült kora- és újszülöttek meg-
határozott csoportjaiban hosszú távú kimeneteli végpontként
milyen gyakori a speciális nevelési igény (SNI) 8 éves életkor-
ban.
Módszer: a Köznevelés Információs Rendszer részadatbázisa, a
Személyi Nyilvántartó és adatmódosító rendszer (KIR-SZNY)
tartalmazza a hivatalos köznevelési intézménytörzsben szerep-
lõ intézményekkel jogviszonyban lévõ gyermekek, tanulók ada-
tait. A vizsgálati populációt a Nemzeti In Vitro Fertilizációs,
Szülészeti és Perinatális Regiszterben szereplõ, 2005-2014 kö-
zött született, túlélõ kora- és újszülöttek alkották (58462 fõ),
akiknek iskolába lépése illetve iskola alkalmassági vizsgálata a
2013/14-2021/22 tanévekben, legkésõbb 8 éves életkorukban
megtörtént. A Perinatális Regiszter ápoltjaiból szakmai szem-
pontok alapján képzett csoportokban az SNI gyakoriságra vo-
natkozó adatok lekérdezése GDPR kompatibilis eljárással,
maszkolt TAJ számok segítségével történt. Etikai engedély: ETT
TUKEB IV/7693-1/2021/EKU.
Eredmények: a Perinatális Regiszterben 2005-2014 között
58462 túlélõ újszülöttet rögzítettek, közülük 38710 fõnek
(66,2%) volt ismert a TAJ száma. Ebbõl a KIR-SZNY-ben 37205
TAJ számot sikerült beazonosítani (96,1%). A 37205 gyermek-
bõl 5200-nél szerepelt SNI jelölés 8 évesen a tanulói adatlapon
a KIR-SZNY-ben (14,0% elõfordulási gyakoriság). Azonos idõ-
szakban a 8 évesek körében az SNI országos elõfordulási gyako-
risága 5,3% volt. SNI gyakorisága születési súly csoportok sze-
rint: <500 g: 59,6%; 500 – 749 g: 49,7%; 750 – 999 g : 33,5%,
1000 – 1249 g: 22,0%, 1250 – 1499 g: 17,9%, 1500 – 1749 g:
13,7%, 1750 – 1999 g:11,2%, 2000-2499 g: 10,6%, 2500 –
2999 g: 12,4%, 3000-3499 g: 9,9%, 3500 – 3999 g 9,6%, 4000
– 4499 g: 8,7%, ?4500 g: 10,4% volt. Az SNI gyakorisága a
gesztáció ideje szerint: 23 hét: 62,5%, 24 hét: 56,5%, 25 hét:
48,0%, 26 hét: 39,0%, 27 hét: 34,4%, 28 hét: 28,2%, 29 hét:
22,3%, 30 hét: 19,1%, 31 hét:14,8%, 32 hét:11,4%, 33 hét:
10,8%, 34 hét: 10,2%, 35 hét: 9,2%, 36 hét: 11,4%, 37 hét:
12,1%, 38 hét: 13,5%, 39 hét:11,4%, 40 hét: 10,6%, 41 hét:
8,6%, 42 hét: 11,3% volt.
Megbeszélés: 8 éves életkorban a NIC-ben kezeltek SNI elõfor-
dulása közel háromszorosa a teljes populációt jellemzõ érték-
nek. A születési súly és a gesztációs kor csökkenésével az SNI ri-
zikója arányosan növekszik. A 34. gesztációs hétnél érettebbek
körében kevésbé az érettség, mintsem a társuló betegségek hatá-
rozzák meg az SNI arányát. A kutatás eredményei képet adnak a
magyarországi NIC ellátásban részesülõ gyermekek tanulási és
problémáinak nagyságrendjérõl. A jövõben, a Perinatális Re-
giszter és KIR-SZNY individuális rekordjainak összekapcsolásá-

val mélyebb összefüggések feltárását tervezzük az egyes alkal-
mazott kezelések és a hosszú távú idegrendszeri fejlõdés közötti
kapcsolat feltárására.

Neonatalis VV ECMO súlyos meconium-
aspirációs szindróma kezelésében – Az elsõ
magyarországi eset ismertetése

Schnur János1, Szász Barbara2, Márai Katalin1,
Kiss Viktória1, Koncz Ilona1, Cao Chun3,
Brandt Ferenc Ádám2, Dobi Marianna2, Mahdi Leina2,
Szakmár Enikõ2, Szabó Miklós2, Szabó Attila4

1Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet
2Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekklinika Neonatológiai
Tanszéki Csoport
3Gottsegen György Országos Kardiovaszkuláris Intézet,
Gyermekszív Központ
4Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekklinika

A meconiumaspirációs szindróma (MAS) az érett, illetve túlhor-
dott újszülöttekre jellemzõ súlyos légzészavar. Jóllehet a meco-
niumos magzatvíz nagyon gyakori (érett újszülöttek 10-20%-a),
ugyanakkor a MAS betegség viszonylag ritka: 0,1 - 0,4 %-ban
fordul elõ.
Hagyományos kezelési lehetõségek közé tartozik a gépi lélegez-
tetés, surfactant pótlás vagy surfactant lavage és a szövõdmé-
nyek, mint a perzisztáló pulmonalis hypertonia és a pneumo-
thorax ellátása. Súlyos MAS esetén, ha hagyományos intenzív
ellátással nem biztosítható megfelelõ gázcsere, extracorporalis
membrán oxigenizáció (ECMO) alkalmazásával, nemzetközi
adatok alapján, kitûnõ, 90% feletti túlélés érhetõ el.
Pulmonális indikációval végzett ECMO kezelés során minden
korosztályban a veno-venózus kezelés (VV ECMO) lenne az ide-
ális. Azonban ezt a modalitást újszülöttek esetében technikai
akadályok és problémák miatt világszerte sokkal ritkábban vá-
lasztják a jóval több potenciális szövõdménnyel járó veno-
arteriózus (VA) ECMO kezeléshez képest.
Elõadásunkban szeretnénk bemutatni az elsõ magyarországi
neonatalis VV ECMO kezelést.
Célunk a figyelem felhívása arra, hogy az ECMO kezelés már ha-
zánkban is elérhetõ terápiás lehetõség a meconium aspiráció
gyógyításában. Ûj terápiás és diagnosztikai eljárások -
poszterelõadást jelentek be.

Az SMA újszülöttkori szûrésének bevezetése
Magyarországon

Szatmári Ildikó
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyerekklinika

Az „idõben diagnosztizált” 1-es típusú
diabeteses gyermek

Szauer Edit (házi gyermekorvos)1, Erhardt Éva
(diabetológus)2

1, 140. sz. Gyermekorvosi Szolgálat, Pécs
2 Pécsi Tudományegyetem KK Gyermekgyógyászati Klinika
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Biológiai terápia alkalmazása gyermekkori
IBD-ben

Szûcs Dániel
Gyermekgyógyászati Klinika és Gyermek Egészségügyi
Központ, Szent-Györgyi Albert Klinikai Központ, Szeged

Az intenzív osztályra kerülõ (vagy „késõn
diagnosztizált” ) 1-es típusú diabeteses gyermek

Tóth-Heyn Péter (diabetológus, intenzív szakorvos)1,
Vas Laura (gyermekorvos)2

1Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
2Csecsemõ- és Gyermekosztály, Bács-Kiskun Megyei
Oktatókórház, Kecskemét

Kutyaharapást elszenvedett gyermek komplett
infektológiai ellátása

Tróbert-Sipos Diána1, Herczeg Erzsébet Krisztina2,
Kulcsár Andrea2, Kalocsai Krisztina1, Szabó Attila1

1Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika,
Budapest
2Dél-pesti Centrumkórház Országos Hematológiai és
Infektológiai Intézet, Budapest

A kutyaharapás okozta sérülések a gyermekeket jóval többször
érintik, mint a felnõtteket és gyakoriságuknál fogva jelentõs köz-
egészségügyi problémát okoznak világszerte. Ezek a sérülések
mind fizikálisan, mind pszichésen nagyon összetettek lehetnek,

így ezen betegek biztonságos kezelése átfogó megközelítést igé-
nyel. Az ellátást alapvetõen a harapás súlyossága és elhelyezke-
dése határozza meg, de a seb alapos tisztítása és fertõtlenítése
kulcsfontosságú. A kutyaharapás elsõdleges ellátását követõen
nem feledkezhetünk meg a tetanusz és veszettség profilaxisának
kérdéskörérõl sem. Magyarországon 1994 óta nem fordult elõ
emberi veszettség megbetegedés, ami a humán veszettség
surveillance megfelelõ mûködését jelzi. Hazánkban az utóbbi
években elvétve tudták kimutatni a veszettség vírusát állatok-
ban, utoljára 2017-ben, de a környezõ Ukrajnában és Romániá-
ban rosszabb a helyzet. A veszettség elleni védõoltásban része-
sülõk száma még mindig magas, döntõen a „nem megfigyelhe-
tõ” állatok okozta expozíció miatt. Amíg Magyarország veszett-
ségmentes területté nem válik, addig szükséges a hatályos jog-
szabályok szerint eljárni, hiszen a veszettség-fertõzés letalitása
gyakorlatilag 100%.
Az elõadásban ismertetjük a kutyák szájflórájában fellelhetõ
kórokozók széles palettáját, mely alapvetõen meghatározza a
súlyosan fertõzöttnek tekinthetõ harapásos sérülések optimális
antimikróbás kezelésének megválasztását. Részletezzük az el-
engedhetetlen tetanusz elleni védelem életkori sajátosságait, az
ebbõl adódó aktív és passzív immunizációs formákat, érintve az
immunsérült páciensek lehetõségeit is. Ezen felül tisztázzuk,
hogy mikor számít egy kutyaharapás veszettségre gyanús állati
kontaktusnak és mely esetekben indokolt és mennyire sürgetõ a
veszettség elleni védõoltási sorozatot megkezdeni.

Elszívtuk – megszívtuk

Zacher Gábor
Sürgõsségi Betegellátó Osztály, Albert Schweitzer Kórház,
Hatvan
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CÉGES SZIMPÓZIUMOK

ASTRAZENECA SZIMPÓZIUM

Moderátor:

Mészner Zsófia

Influenzavédelem fontossága gyermekeknél

Zátonyi Adél

RSV járvány aktualitásai

Szabó Attila
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

KYOWA KIRIN PHARMA SZIMPÓZIUM

Mérföldkövek a familiáris hypophosphataemia
diagnosztikájában és terápiájában

Reusz György
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Az X kromoszómához kötött hypophospahtaemia (XLH) az örök-
letes foszfátvesztés leggyakoribb oka.
Súlyos szövõdményekkel jár:ilyenek a rachitis, alsó végtagi de-
formitások, fájdalom,fogak gyenge mineralizációja, továbbá
gyermekek esetén aránytalan törpenövés.
Ritkasága miatt az XLH diagnózisa csak késõn születik meg, így
specifikus kezelését is késõn kezdik el, ami hátrányos következ-
ményekkel jár a betegség kimenetelére nézve.
A jelen bizonyítékokon alapuló kezelési irányelvekben azt java-
soljuk,hogy az XLH diagnózisának alapját a következõ képez-
ze:rachitis/és /vagy osteomalacia tünetei hypophosphat-
aemaiával és renális foszfátvesztéssel ami nem társul D vitamin
hiánnyal vagy kalciumhiánnyal.
Ha lehetséges,a diagnózist molekuláris genetikai vizsgálattal
vagy fibroblaszt növekedési faktor FGF23 mérésével javasolt ki-
egészíteni.
A jelen elõadásomban összefoglalom a foszfát anyagcsere
klasszikus koncepcióját, a PHEX, az FGF 23 és az XLH közötti
összefüggéseket, az FGF 23 és foszfát anyagcsere viszonyát, il-
letve bemutatom a konvencionális, és az új biológiai kezelés le-
hetõségét.

Burosumabbal szerzett tapasztalataink

Mikes Bálint, Reusz György
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Az Európai Gyógyszerügynökség 2018 februárjában hagyta jóvá
a burosumab kezelést X-hez kötött hypophosphataemiás (XLH)
rachitises gyermekekben. A korábbi konvencionális kezelés (ak-
tív D-vitamin, foszfát oldat) napi szinten akár 4-5 gyógyszer sze-
dést is jelent, mely a beteg compliancét csökkenti, így az elõre-
haladó rachitist kevésbé mérsékli, csak szigorú, pontos gyógy-
szer szedés mellett érhetõ el érdemi javulás. A burosumab egy
humán monoklonális antitest, mely az FGF23-t blokkolja, mely-
nek következtében a vese tubulusaiban normál szintre áll vissza
a foszfát reabszorpció, nõ a szérum foszfát szint, javul a csontál-
lomány ásványianyag tartalma. A kezelés 18 év alatt két hetente
történik, s.c. adagolásban. Klinikánkon jelenleg 13 pácienst
gondozunk XLH miatt (8 nõ), akik közül tavaly nyár óta összesen
9 beteget kezdtünk el kezelni burosumabbal (6 nõ). A NEAK szi-
gorú feltételekhez köti a gyógyszer folytatását az elsõ fél év
(>30%-os szérum foszfát és >30%-os TmP/GFR (maximális
tubuláris foszfát reabszorpció) emelkedés) és év végén (RSS (ra-
chitis severity score ) >0,5 pontos, ALP >18 %-os, 6 perces járás-
teszt 10%-os, valamint magasság javulásához). A kritériumokat
az elsõ hat betegünk a fél éves felmérés során teljesítette, így a
gyógyszer adását folytathattuk, jelenleg az éves záró vizsgála-
tok zajlanak. A másik három betegünk egyelõre még az elsõ fél-
éves kezelési periódusban van. A burosumab kezelést lassan
egy éve kezdtük el, így az ezzel kapcsolatos gyakorlati tapaszta-
latokat, valamint a különbözõ labor, vizelet és képalkotó vizs-
gálatokban tapasztalt változásokat szeretnénk elõadásunkban
prezentálni.
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GONDOLKODJUNK MÁSKÉPPEN A CISZTÁS FIBRÓZISRÓL –
A MEDISON PHARMA TÁMOGATÁSÁVAL

A cisztás fibrózis genetikája a regiszter
revíziótól az újszülöttkori szûrés diagnosztikai
ágáig

Balog István
Debreceni Egyetem, Humángenetikai Tanszék

Szupportív kezelési lehetõség, légzésterápia

Czövek Dorottya
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Cisztás fibrózis a tüdõn kívül – hepatológiai
problémák

Dezsõfi Antal
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A cisztás fibrózis pulmonológiai
manifesztációja: innovatív terápiák a cisztás
fibrózis kezelésében

Kincs Judit
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A cisztás fibrózisos betegek pulmonológiai
gondozása

Kovács Lajos
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Cisztás fibrózis a tüdõn
kívül-gasztrointesztinális érintettség

Párniczky Andrea
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet

A cisztás fibrózis újszülöttkori kötelezõ szûrése

Szabó Attila
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

NESTLÉ NUTRITION INSTITUTE SZIMPÓZIUM A NESTLÉ HUNGÁRIA KFT.
TÁMOGATÁSÁVAL

Valóban már mindent tudunk az anyatejrõl?

Molnár Andrea
Zala Megyei Szent Rafael Kórház

NOVARTIS SZIMPÓZIUM

Üléselnök: Constantin Tamás

Az autoinfalmmációs kórképek tünetei és
kezelésük

Mosdósi Bernadett

Periódikus láz szindrómák diagnosztizálása és
kezelése a gyakorlatban

Horváth Zsuzsanna
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
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NOVARTIS SZIMPÓZIUM

SMA kerekasztal beszélgetés

PTC THERAPEUTICS SZIMPÓZIUM

Duchenne-féle izomdisztrófia

Dobner Sarolta, Szabó Léna, Liptai Zoltán
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekklinika, SE

Célkitûzés: A DMD-re jellegzetes tünetek korai felismerésére és
a terápiás lehetõségekre felhívni a figyelmet.
A DMD prevalenciája 16-25/100000. Magyarországon évente
8-10 új beteg születik. Ez a X-hez kötött recesszív öröklõdésû
betegség a dystrophin fehérje károsodásával jár. Az fehérje hiá-
nya az izomsejtek leépüléséhez és fibrózishoz vezet. Döntõen
és súlyos formában a fiúgyermekeket érinti. A korai, nem speci-
fikus tünetek már kisdedkortól jelen vannak: hypotónia, megké-
sett mozgásfejlõdés, fejemelés nehezítettsége, vádlik pseudo-

hipertórfiája. Ezek a gyerekek gyakran esnek el, nem tudnak lép-
csõzni, szaladgálni. 3-5 éves korban észlelhetõk a proximalis
izomgyengeség elsõ jelei, ilyen pl. a Gowers manõver. A bete-
gek CK értéke igen magas, több tízezres általában a tünetek in-
dulásakor. Emiatt GOT, GPT emelkedés esetén az izomsejt káro-
sodására is gondolni kell, és a CK-értéket is vizsgáljuk. DMD
esetén a diagnózis késése az elsõ definitív tünettõl átlagosan
2-2,5 év. Ugyanakkor fontos a betegség korai felismerése, gon-
dozása, kezelése, mert így lassítható a betegség progressziója és
tartósan jobb életminõség érhetõ el. A szteroid mellett betegség
módosító terápia is elérhetõ már hazánkban a nonsence
mutációs formákban.

SANOFI SZIMPÓZIUM

Pompe-kór – A diagnosztika kulcsa a vércsepp
teszt

Károly Éva
Bajai Szent Rókus Kórház, Csecsemõ- és Gyermekosztály

Fabry-betegség gyermekkorban

Szabó Tamás
DE KK Gyermekgyógyászati Klinika

A Fabry-kór az egyik leggyakoribb lizoszómális tárolási beteg-
ség, melyet az á-galactosidase A (GLA) enzim hiánya vagy csök-
kent aktivitása okozza, következményes glycosphingolipid me-
tabolizmus zavarral. A glycosphingolipid szubsztrátok prog-
resszív lizoszomális akkumulációja már a magzati életben el-
kezdõdik. A szövetekben felhalmozódó globotriaosylceramid
(GL-3) és globotriosylsphingozin (Lyso-GL-3) sejtkárosodást és
szöveti választ (gyulladás, hipertrófia, apoptózis, fibrózis) indu-
kál, mely jellegzetes klinikai tünetek kialakulásához vezet mint
neuropathiás fájdalom, hipohydrosis, visszatérõ láz, gastro-
intestinális dysmotilitás, angiokeratoma, halláscsökkenés, kró-
nikus vesebetegség. A veseérintettségre a GFR eltérés és
proteinúria hívhatja fel a figyelmet. A tünetek korai gyermekkor-
ban kezdõdhetnek, és életet veszélyeztetõ vese-, szív- és
cerebrovaszkuláris szövõdményekhez vezethetnek. A betegsé-
get X-kromoszómához kötött domináns öröklõdés jellemzi. Az
érintett anyák gyerekei nemtõl függetlenül 50%-os valószínû-
séggel öröklik a mutáns gént, míg az érintett apák leány gyerme-
kei öröklik a mutáns gént. A random X kromoszóma inaktiváció
miatt, nõkben a betegség penetranciája igen változó lehet, a

fenotípust az ún. módosító gének jelenléte is befolyásolhatja.
Becsült incidenciája férfiakban 1:40 000 míg nõk esetében
1:20 000. A GLA gén közel 1000 mutációját írták le (671
missense/nonsense mut.), a fenotípusos variációkban jelentõs
különbségek tapasztalhatók a betegség megjelenésének idejét,
a progresszió sebességét és a szervérintettségek súlyosságát te-
kintve. A korai tünetek nem specifikusak, a klinikai fenotípus
meglehetõsen heterogén, a diagnosztikai késedelem gyakori
mindkét nemben. A betegek az á-Gal A enzim aktivitás mérése
és/vagy genotipizálás révén diagnosztizálhatók. A korai diagnó-
zis azért fontos, hogy a specifikus kezelés (enzimszubsztitúció)
az irreverzibilis károsodások kialakulása elõtt megkezdõdhes-
sen. A betegség a család több generációját is érintheti, ezért
fontos a családszûrés.

Diagnosztikus kihívásokra adott új terápiás
megoldások a gyermekbõrgyógyászatban

Szalai Zsuzsanna
Heim Pál Országos Gyermegyógyászati Intézet

Aki keres, az talál! – Gyakori tünetek hátterében
rejtõzõ ritka betegségek

Tálosi Gyula
Csecsemõ- és Gyermekosztály, Bács-Kiskun Megyei
Oktatókórház, Kecskemét
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SZABAD ELÕADÁSOK

A tátongó kutacsoktól a genetikai vizsgálatig –
a congenitalis nephrosis szindróma

Balogh Tünde1, Lóth Szendile2, Bükki Éva1,
Tory Kálmán2, Reusz György2, Tálosi Gyula1

1Csecsemõ- és Gyermekosztály, Bács-Kiskun Megyei
Oktatókórház, Kecskemét
2I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika, Semmelweis Egyetem,
Budapest

A nephrosis szindróma a proteinuria leggyakoribb oka gyerme-
keknél; klinikailag ödema, laborvizsgálattal nephrotikus mérté-
kû proteinuria és következményes hypalbunaemia jellemzi. Az
újszülött korban és az elsõ három hónapban manifesztálódó
esetekben congenitalis nephrosis szindrómáról beszélünk, ami
a nephrosisok különösen ritka formája. Hátterében állhat gene-
tikai mutáció, veleszületett fertõzés, valamint társulhat szindró-
mákhoz, és egy részük lehet idiopathiás is.
Betegünk 37+2 gestatiós héten, 3100 g-mal, jó állapotban szü-
letett. Megszületésekor feltûnõek voltak extrém tág koponyavar-
ratai és kutacsai. Ötnapos korában proteinuria és magasabb vér-
nyomásértékek miatt felvételre került NIC-re. Hypertensio miatt
vérnyomáscsökkentõ terápiában, alacsony óradiuresise, mini-
mális ödémája miatt diuretikum kezelésben részesült. Laborató-
riumi vizsgálatok hypoproteinaemiát, hypalbunaemiát igazol-
tak normál vesefunkciós és vérzsír értékek mellett. 24 órás vize-
letgyûjtéssel kifejezett proteinuria igazolódott (115 mg/m2/óra),
amely congenitalis nephrosis lehetõségét vetette fel, ezért to-
vábbi vizsgálatok és kezelés céljából nefrológiai központba he-
lyeztük át. Az elmúlt egy évben gondozása a Semmelweis Egye-
tem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinikáján történt.
Genetikai vizsgálattal NPHS2 (podocin) mutáció igazolódott,
aminek a prognózisa rossz, iskolás korra végstádiumú veseelég-
telenséget okoz. Ezt a mutációt 2000-ben ismerték fel, az emiatt
kialakuló congenitalis nephrosis szindrómák a finn típusú
nephrosis szindrómától (nephrin mutáció) elkülönülnek, végsõ
soron focalis segnentalis glomerularsclerosissal járnak.
Alacsony albuminszintek (15 g/l) ellenére keringése folyamato-
san rendezett, albuminpótlást soha nem igényelt. Súlyos
hypogammaglobulinemia miatt rendszeres immunglobulin pót-
lást és folyamatos antibiotikum profilaxist kap, érdemi infekció-
ja eddig nem volt. Antithrombin-III szintje normál érték alatti,
LMWH terápia ezidáig nem vált szükségessé. Hypercholesterin-
aemiáját korára való tekintettel még nem kezeljük, vaspótlást
kap. A proteinuria mérséklése érdekében ACE gátló terápián
van. Egy éves korára hypothyreosis alakult ki, szubsztitúciót igé-
nyel. Emelt fehérje- és kalórabevitel mellett gyarapodása,
pszichomotoros fejlettsége korának megfelelõ.
Esetünk bizonyítja a korai fizikális eltérések felismerésének fon-
tosságát, valamint a multidiszciplináris gondozás (nefrológia,
endokrinológia, immunológia, hematológia, dietetika) szüksé-
gességét komplex betegségek esetében.

Miben bûnös a COVID?

Bara Zsanett, Juhász Éva, Felszeghy Enikõ
DE KK Gyermekgyógyászati Intézet

SARS-COV2 által okozott pandémia következményeként 2020
óta Magyarországon is jelentõs változások zajlottak le az egész-
ségügyi rendszerben, mely befolyásolta mind az orvos- beteg

kapcsolatteremtés formáját, az ellátás hozzáférhetõségét. Mind-
ez nemcsak pozitív, de olykor negatív hatással is bírt az akut, il-
letve a krónikus betegellátásra.
Az 1-es típusú diabetes mellitusos (1TDM) gyermekek gondozá-
sa összetett feladat, a rövid és hosszú távú szövõdmények meg-
elõzése az inzulinkezelés, diéta, mozgás és megfelelõ
edukáltság, motiváció fenntartásán alapul. A világon közel
650 000 15 év alatti 1TDM gyermek él, számuk évrõl–évre nö-
vekvõ tendenciát mutat. 2020 óta az újonnan diagnosztizált
gyermekek száma jelentõsen emelkedett. A szakrendelések
visszaszorításával, a háziorvosi praxisokban a beteg, de enyhe
tüneteket mutató páciensek telefonon keresztüli irányításával,
az orvos-beteg találkozások korlátozottá váltak, mely a diabetes
idõben való felismerését, a megfelelõ kezelés elindítását késlel-
tethette.
Felmérésünkben a DEKK Gyermekklinikán újonnan diagnoszti-
zált 1TDMes gyermekek adatait gyûjtöttük össze 2017-2019, il-
letve 2020-2022. között. Kérdéseink között volt, hogy a két peri-
ódust összehasonlítva változott–e az 1TDM felismeréséig eltelt
idõ, illetve rosszabb állapotban kerültek-e be a gyerekek Klini-
kára.
2017-2019. (1. csoport) között 57, 2020-2022. (2. csoport) kö-
zött 74 új 1TDMes gyermek került a látóterünkbe. 2020-tól az új
diabetesesek közül 4 (5,4%) aktív fertõzött volt a diabetes felis-
merésekor, 8 gyermeknél (10,8%) tünetmentes állapotban
szeropozitivitás igazolódott, bár teljes körû szûrõvizsgálat
ezirányban nem történt. Az 1-es csoport átlagéletkora 9,5±4,5
év vs. 2es csoport 9,6±4,4 év volt. A diabetes típusos tüneteit az
1. csoport 89,4%-a, a 2. csoport 94,5%-a mutatta hetekkel a di-
agnózis felállítását megelõzõen. Az 1. csoport 29,8%-a, ezzel
szemben 2. csoport 41,9%-a került be DKA-val a Klinikára. Kor-
csoportokra lebontva, 2017-2019 között a 10 év alattiak és a 10
év feletti gyermekek pH átlaga között eltérés nem volt
(7,30/7,31), 2020-2022 között a 10 év alatti gyermekek alacso-
nyabb, de nem szignifikáns pH-értékkel bírtak, mint a 10 év fe-
lettiek (7,25/7,29). A 3 év alattiaknak rosszabb kezdeti pH-érté-
kük volt, melyeknek átlaga az 1. csoportban 7,23, a 2. csoport-
ban 7,18 volt. Az 1. csoport tagjaiból 16, a 2. csoportból 9 gyer-
meknél merült fel már az alapellátás során a diabetes lehetõsé-
ge. HbA1C átlaguk a diabetes prezentációjakor 2017-ben
11,98, 2018-ban 11,27, 2019-ben 10,51, 2020-ban 11,72,
2021-ben 13,86, 2022-ben 12,76 volt.
Tapasztalataink alapján emelkedett a covid idõszak alatt kiala-
kult újonnan diagnosztizált 1TDM gyermekek száma, azonban
kevesebb alkalommal merült fel a típusos tünetekkel bíró gyer-
mekek tüneteinek hátterében a megfelelõ diagnózis. Mindezen
eredmény hangsúlyozottan rámutat a szülõk számára készített
figyelemfelhívó kampány terjesztésének szükségességére.

350

GYERMEKGYÓGYÁSZAT 2022; 73. ÉVFOLYAM, 5. SZÁM



PKU-s betegeink szûrése és anyagcsere
kontrollja a COVID-19 pandémia idején

Becsei Dóra1, Kiss Erika1, Szatmári Ildikó1,
Arató András1, Reusz György1, Szabó Attila1,2,
Bókay János1, Zsidegh Petra1

11st Department of Pediatrics, Semmelweis University, Bókay
János u. 53-54, Budapest 1083, Hungary
2ELKH-SE Pediatrics and Nephrology Research Group,
Budapest, Hungary

Bevezetés: A fenilketonuriában (PKU) szenvedõ betegeknek
élethosszig tartó, természetes fehérjében szegény étrendet kell
tartaniuk a neurokognitív károsodások megelõzése érdekében.
A korai diagnózist újszülöttkori szûrés során állítják fel, a diétát
ezt követõen rendszeres fenilalanin (Phe) monitorozás alapján
szabályozzák. A rendszeresen kért Phe egyben jó mutatója az
anyagcsere állapotának, a terápiás együttmûködésnek.
A COVID-19 világjárvány idején jelentõs korlátozásokat vezet-
tek be, amelyek befolyással lehettek a fentiekre.
Célkitûzése: Megvizsgáltuk, hogy a diagnózis késett-e az újszü-
lötteknél a pandémia idején. Összehasonlítottuk betegeink
COVID-19 pandémia korszaka (CK) alatti anyagcsere kontroll-
ját az elõzõ év adataival. A korlátozásokkal teli idõszakokat is
összevetettük a korlátozás nélküli idõszakokkal.
Betegek, módszerek: Hat COVID-19 pandémia alatt született
újszülött és nyolc elõzetes évben született újszülött szerepelt az
újszülött-szûrési elemzésben. A metabolikus státusz felmérésé-
be 72 klasszikus PKU-s beteget vontunk be, ebbõl 51 volt 2-12
év közötti, 21 pedig serdülõ. A Spemet programban rögzített
szárított vércsepp (DBS) mintavételek gyakoriságát és a Phe
szinteket gyûjtöttük össze.
Eredmények: A COVID-19 pandémia alatt született újszülöttek-
nél nem volt diagnosztikus vagy terápiás késés az ajánlott
Phe-tartomány elérésében az elõzõ évben születettekhez képest
(medián [interkvartilis tartomány, [IQR]: 23,5 [22,5-24] vs. 22
[18,0-27] nap, p. =NS). A szárított vércsepp minták kumulatív
gyakorisága a 2-12 éves korban 9,9%-kal nõtt a COVID-19 idõ-
szak alatt, míg a serdülõ csoportban nem figyeltünk meg válto-
zást. A medián Phe szint mindkét korcsoportban szignifikánsan
emelkedett a COVID-19 világjárvány idején, de az ajánlott cél-
tartományon belül maradt. A világjárvány idején a Phe-szintek
eltérõen változtak a két korcsoportban: a 2-12 éves gyermekek-
nél legmagasabb Phe-értékeket a második korlátozások idején
tapasztaltunk, míg a kamaszok esetén a korlátozások nélküli hó-
napokban.
Szignifikáns negatív korreláció volt a szárított vércsepp minta-
vételi gyakorisága és a Phe szint között mindkét korcsoportban a
világjárvány elõtt (gyerekek: r -0,43, p=0,002; serdülõk r=
-0,37, p=0,012), valamint serdülõkben a pandémia ideje alatt
(r=-0,62, p=0,006).
Következtetés: A járvány nem befolyásolta az újszülöttkori
anyagcsereszûrést. A szárított vércsepp mintavételek gyakorisá-
ga jobb terápiás együttmûködésre utal. Számos tényezõ befolyá-
solhatja az anyagcsere státusz változásait a különbözõ korcso-
portokban így további vizsgálatok szükségesek a pontosabb
megértéshez.
Kulcsszavak: COVID-19 pandémia, korlátozások, PKU, anyag-
csere kontroll

A génterápia korai hatása a spinális
izomsorvadásban szenvedõ gyermekek motoros
teljesítményére

Békés Tímea1, Szoták Dóra1, Csohány Ágnes2,
Mikos Borbála2, Vekerdy-Nagy Zsuzsanna2

1Rehabilitációs Osztály, Magyarországi Református Egyház
Bethesda Gyermekkórház, Budapest
2Génterápiás Osztály, Magyarországi Református Egyház
Bethesda, Gyermekkórház, Budapest

Bevezetés: A spinális izomsorvadás (SMA) egy ritka, azonban az
egyik legsúlyosabb autoszomális recesszív öröklõdésû neuro-
degeneratív betegség, amely korai gyermekkori halált okoz. Az
onasemnogén abeparvovec gén (OAG) terápia bevezetése forra-
dalmasította ennek a progresszív betegségnek a prognózisát. Az
OAG terápia (regisztrálva 2019-ben az USA-ban, 2020-ban Eu-
rópában) a hiányzó SMN1 gén pótlására szolgál, és egyetlen int-
ravénás infúzió formájában adják be a gyermekeknek. A gyógy-
szeres kezelés elõtti és utáni prospektív megfigyeléses kutatá-
sunk célja az OAG terápia korai motoros teljesítményre gyako-
rolt hatásának a vizsgálata. A vizsgálatot az MRE Magyar Refor-
mátus Egyház Bethesda Gyermekkórházában végeztük 2019 no-
vembere és 2022 februárja között.
Módszerek: A vizsgálatba bevont tizenhat gyermek közül (átlag-
életkor 14 hónapos, a legfiatalabb 6, a legidõsebb 25 hónapos)
13-at SMA 1-ként, a többieket SMA 2-ként diagnosztizálták.
Mind a terápia elõtti vizsgálatot, mind az azt követõ gondozást
és nyomon követést (FU) egy multidiszciplináris team végezte,
rehabilitációs szakemberekkel. Az értékeléseket az
OAG-terápia elõtt és a 4., 8., 10. és 12. héten végeztük. A köte-
lezõ orvosi vizsgálatokon túl a funkcionális mérés a mobilitási
készségek változásának CHOP-INTEND skálával történõ moni-
torozásából állt. A CHOP-INTEND skála (The Children’s
Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular
Disorders) a motoros képességeket méri, mely 16 vizsgálati té-
telbõl áll, a maximális pontszám 64. A skálában a 3 pontos nö-
vekedése klinikailag szignifikánsnak számít minden gyermek
számára. A HFMSE skála (Hammersmith Functional Motor Scale
Expanded) 33 elembõl áll, amelyek a motoros funkciókat mérik.
A skálára adható maximális pontszám 66, amely a 2 éves életkor
betöltése után alkalmazható. A terápiák közé tartozott a speciá-
lis fizioterápia (PT), a foglalkozási terápia (OT), a segédeszkö-
zök biztosítása és a szülõi oktatás. A terápiák génterápia után
négy héttel indultak el heti rendszerességgel, a szülõk
oktatásával együtt.
Eredmények: A CHOP-INTEND által tesztelt 16 gyermek kezde-
ti (OAG elõtti) átlagos pontszáma 37,81 (+-10,53) volt, ami
48,1-re (+-8,07) nõtt a 12 hetes FU-nál mérve. Az átlagos növe-
kedés 10,25 pont volt. A legnagyobb javulás a legkisebb gyer-
mekeknél volt tapasztalható. A HFMSE skálát hat gyermeknél
vettük fel, mely 8,2-es pontszám növekedést mértünk 10,5
(+-11,19) átlag kezdeti (OAG elõtti) értékkel, amely a 12 hetes
FU-nál mérve 18,67-re (+-10,17) nõtt. Ezek a klinikailag jelen-
tõs változások matematikailag nem szignifikánsak.
Konklúzió: A szakirodalom és saját tapasztalataink alátámaszt-
ják az egyszeri OAG terápia hatásosságát SMA-s gyermekek szá-
mára. Minél fiatalabb a gyermek, annál valószínûbb, hogy gyor-
sabb motoros fejlõdést tud produkálni az OAG-terápia és a
komplex ellátás után. Minél hamarabb kapnak OAG-t és
PT/OT-t, annál jobb motoros fejlõdés várható. Az OAG-kezelés
korai rehabilitációval kombinálva javíthatja az SMA-ban szen-
vedõ gyermekek motoros funkcióit.
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Biológiai terápia alkalmazása korai indulású
IBD-ben

Béres Nóra Judit, Lóth Szendile, Dezsõfi Antal,
Cseh Áron
I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika, Semmelweis Egyetem

A korai indulású gyulladásos bélbetegség (very early onset
inflammatory bowel disease, VEO-IBD) 6 éves életkor elõtt kez-
dõdik. Ebben az életkorban az azathioprine adása nem javasolt,
így ezek a betegek gyakran igényelnek biológiai terápiát. Az
élethosszig tartó biológiai terápia esetén a gyógyszer
monitorizálás célja az optimális terápia elérése. Három
VEO-IBD miatt gondozott betegünk esetét szeretnénk bemutat-
ni, akiknél a gyógyszer monitorizálás segítségünkre volt.
Szteroid dependens VEO-IBD miatt kezdtük meg KZ esetében az
inflximab (IFX) terápiát. Az IFX kezdetben hatékonynak tûnt, in-
dukciót követõen ismét véres székletek jelentek meg. A negye-
dik IFX terápia közben anafilaxiás reakció alakult ki. Ezt követõ-
en megkezdtük adalimumab (ADA) terápiáját, azonban emellett
is megjelentek a véres székletek. Gyógyszerszint monitorizálás
alacsony gyógyszerszintet igazolt, gyógyszer ellenes anitetestek
jelenléte nélkül, mely miatt az intenzifikálás mellett döntöt-
tünk.
MP szteroid refrakter VEO-IBD miatt áll gondozásunk alatt. IFX
indukció alatt átmenetileg javult a betegség aktivitása, azonban
ismét relapszus alakult ki. Alacsony gyógyszerszint, gyógyszer
ellenes antitestek hiánya miatt intenzifikálás mellett döntöt-
tünk. Terápiás tartományban levõ IFX ellenére is relapszusa van,
mely miatt vedolizumabra váltás tervezett.
TS szteroid dependens VEO-IBD miatt áll gondozásunk alatt.
Egy éves IFX terápia ellenõrzõ endoszkópiás vizsgálata során lé-
nyeges javulást láttunk, a szövettani vizsgálat inaktív gyulladást
véleményezett. Az ekkor tervezett IFX kezelésnél enyhe allergi-
ás reakció alakult ki. Tekintettel arra, hogy gyógyszerszintje
normál tartományban volt, gyógyszer ellenes antitestje nem
volt, soron következõ IFX kezelését szteroid védelemben kapta
meg, azonban ekkor anafilaxiás reakciója alakult ki. Ekkor le-
vett IFX ellenes antitest titere kifejezetten magas volt. ADA-ra
történt váltás, azonban az indukciót követõ gyógyszerszintje
alacsony volt, ADA ellenes antitest szintje kifejezetten magas
volt. Jelenleg EEN terápia mellett jól van, azonban felmerül
vedolizumabra váltás.
VEO-IBD esetén a koraibb betegség indulás, hosszabb betegség
lefolyást, rosszabb prognózist jelent. Célunk a mielõbbi nyálka-
hártya-gyógyulás, remisszió elérése. Az egyénre szabott terápia
megválasztásában a gyógyszermonitorizálás segítségünkre
lehet.

Az 1-es típusú cukorbetegség elõfordulása
osztályunkon a koronavírus járvány alatt

Bokri Eszter, Magyar István, Oroszlán Klára,
Dicsõ Ferenc
Szabolcs-Szatmár-Bereg Megyei Kórházak és Egyetemi
Oktatókórház, Jósa András Oktatókórház, Gyermekosztály,
Nyíregyháza

Napjainkban a koronavírus áll a fókuszban, világszerte készül-
tek tanulmányok, amivel felhívták a figyelmet a súlyos akut lég-
zési szindróma koronavírus (SARS-CoV-2) fertõzés és az újon-
nan kialakuló 1-es típusú cukorbetegség lehetséges kapcsolatá-
ra.

Erre a hipotézisre vonatkozó adatokat a 2021-es Gyermek Sür-
gõsségi Konferencián korábban prezentáltuk. Ekkor a járvány
2020.10.01.-2021.06.31. közötti idõszakában diagnosztizált
1-es típusú cukorbetegek számát hasonlítottuk össze a járványt
megelõzõ 5 év adataival. Azt találtuk, hogy a koronavírus jár-
vány alatt egyértelmûen megnõtt az újonnan diagnosztizált in-
zulin dependens cukorbetegek száma, ezen belül is jelentõs kü-
lönbség mutatkozott a 2020. decemberi, illetve a 2021. májusi
hónapokban. A betegek fele igazoltan átesett a koronavírus
fertõzésen.
Jelen elõadásban kibõvítettük a vizsgált idõszakot
2022.04.30-ig. Abból kifolyólag, hogy 2020. decemberétõl ru-
tinszerûen szûrjük a Sars-CoV-2 ellenanyagokat a friss T1DM
betegek körében, folyamatosan tudjuk monitorizálni a korona-
víruson átesett, oltásban nem részesült T1DM betegek számát.
A megfigyeléseink alapján kijelenthetjük, hogy az 1-es típusú
cukorbetegek száma továbbra is növekedést mutat. Az eredmé-
nyeink megalapozzák a feltételezést, hogy a COVID-19 fertõzés
indukálhat 1-es típusú cukorbetegséget.

Indirekt kalorimetriás mérések akut
limfoblasztos leukémiával kezelt gyermekek
körében

Bukovszky Bence, Czuppon Krisztina,
Félegyházi Edina, Krajcsó Etelka Éva, Kovács Gábor
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika,
Budapest

Bevezetés: Az onkológiai betegségek és kezelések a testösszeté-
tel negatív irányú változását okozhatják, mivel a hosszantartó
hospitalizáció és az anyagcsereváltozásokat okozó kezelések
(kemoterápia, sugárterápia, egyéb gyógyszerek) fehérje-, és
izomtömegvesztéshez vezethetnek. Ennek következtében na-
gyon jelentõs a kezelés során a megfelelõ táplálásterápiás köve-
tés, melyhez elengedhetetlen a betegek pontos anyagcsere érté-
keinek ismerete.
Anyag és módszer: A nyugalmi alapanyagcsere mérésére vezet-
tük be Klinikánkon az indirekt kalorimetriás méréseket onkoló-
giai betegeink körében, a már korábban is alkalmazott test-
összetétel mérések (InBody) és prediktív egyenletek használata
mellett. Az indirekt kalorimetria gold standard módszer, a fel-
használt oxigén és a kilélegzett szén-dioxid koncentrációk alap-
ján határozza meg a nyugalmi alapanyagcsere értéket. Jelenleg
52 újonnan, akut limfoblasztos leukémiával diagnosztizált és
kezelt gyermek adatait mutatjuk be (30 fiú és 22 lány, életkori
megoszlás: 2-17 év, átlagéletkor: 6,9 év). 2022. júniusáig össze-
sen 211 alkalommal történt indirekt kalorimetriás és egyidejû
testösszetétel mérés ezeknél a betegeknél, a kezelési protokoll-
hoz igazítottan. A teljes kezelés alatt összesen 8 alkalommal
végzünk méréseket a gyermekeknél (öt alkalommal az aktív vé-
nás kezelés alatt, míg további három alkalommal a fenntartó
kezelésük alatt).
Eredmények: Az eddigi adataink alapján elmondható, hogy a
kemoterápia alatt az indukciós fázisban a betegek nagyrészénél
(70%) csökkenés várható a nyugalmi alapanyagcsere értékek te-
kintetében (átlagosan –12,33%; t-próbával vizsgálva az induk-
ciós fázis elsõ vs. utolsó napjának mérési eredményeit: p =
0,009); ugyanakkor volt olyan betegcsoport, akik körében növe-
kedést tapasztaltunk ebben a fázisban. A kezelési protokoll to-
vábbi mérési pontjainál nagyobb szórással rendelkezõ adatokat
kaptunk (szignifikáns különbség nélkül). Az indirekt kalorimet-
ria és InBody vizsgálat értékei között szignifikáns különbséget
találtunk minden mérési pontnál. Szintén megfigyeltük, hogy
minél nagyobb volt a nyugalmi alapanyagcsere érték, annál na-
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gyobb különbség adódott a két mérési módszer között. Összeha-
sonlítottuk az indirekt kalorimetriával mért adatokat a prediktív
egyenletekkel számolható értékekkel is, mely alapján a
Harris–Benedict-egyenlet közelíti a legjobban az indirekt kalo-
rimetriával mért értékeket a vizsgált betegeink körében.
Következtetés: A kiindulási mérésekhez képest jelentõs egyéni
különbségek vannak a gyermekek alapanyagcsere értékei között
ugyanazon kezelési szakaszokban, így továbbra is szükséges a
célzott, egyéni táplálásterápia és folyamatos nyomon követés a
kemoterápia során. A változás iránya sokszor nem mondható
meg elõre a teljes kezelés alatt, de az indukciós fázis alatt in-
kább csökkenés várható a nyugalmi alapanyagcsere értékben.
Az alapból magasabb nyugalmi alapanyagcserével rendelkezõ
betegeknél (pl. serdülõk, obez testalkatúak) az InBody kevésbé
ad pontos eredményt, mint az indirekt kalorimetria. Kutatásunk
szintén alátámasztotta, hogy a Harris-Benedict egyenlet haszná-
lata javasolt azokban a centrumokban, ahol nincs lehetõség in-
direkt kalorimetriás mérésekre hasonló betegpopulációnál.

Az út a mikroszkópos hematúriától az Alport-
szindrómáig, ahol a genetikus kiveszi a szikét
a nefrológus kezébõl

Csenki Marianna1, Sinkó Mária1, Kalmár Tibor1,
Iványi Béla2

1SZTE Gyermekklinika
2SZTE Pathológiai Intézet

Bevezetés: A rutin laboratóriumi vizsgálatoknak nagy jelentõsé-
ge van. Konzekvens eltérés esetén klinikai szakellátás javasolt.
A szakorvosnak lehetõsége van speciális laboratóriumi és képal-
kotó vizsgálatok elvégzésére. Bizonyos kórképekben a pontos
diagnózis alátámasztása érdekében napjainkban molekuláris
genetikai vizsgálatokra is lehetõség van, bevonva az ellátásba a
klinikai genetikust.
Esetbemutatás: A 14 éves fiúgyermek klinikai kivizsgálása az is-
mételten észlelt mikroszkópos vérvizelés miatt indult. A lénye-
gében panaszmentes, átlagosan fejlett gyermeknél az egyetlen
eltérés a mikroszkópos haematuria volt. A vesefunkciója meg-
tartott, a vérnyomása életkorának, testméreteinek megfelelõ
volt, a hasi ultrahang-vizsgálat sem írt le kórjelzõ eltérést. A csa-
ládi anamnézis felvétele során a szülõk elmondták, hogy az
anyai nagyapa mûvesekezelésre szorult, majd vesetransz-
plantáción esett át, emellett hallássérült. A nefrológiai gondo-
zás keretében a családtagok rutin vizelet vizsgálatát és genetikai
szakrendelésen való részvételét kezdeményeztük. A genetikai
tanácsadás során, a családfa alapján egyértelmûvé vált az örök-
lõdõ jellegû, vérvizeléssel kezdõdõ progresszív vesebetegség:
az Alport-szindróma. A molekuláris genetikai vizsgálat (NGS +
Sanger) az X-kromoszómán lévõ Col4A5 gén hemizigóta mutá-
cióját tárta fel, mely alátámasztotta a klinikai diagnózist. A gén-
hiba ismeretében a releváns családtagok célzott genetikai
vizsgálata is megtörtént.
Konklúzió: A mellékleletként észlelt, rejtett tünet miatt elvég-
zett nefrológiai és genetikai konzultáció segítségével idejeko-
rán ismertté vált a gyermek diagnózisa, mielõtt a súlyosabb tü-
netek kialakultak volna. A genetikai diagnózis felállításával fe-
leslegessé vált az invazív vesebiopszia elvégzése. A korai diag-
nózis lehetõséget ad a vesevédõ életvitel és kezelés korai meg-
kezdésére, késleltetve a veseelégtelenség kialakulásának idõ-
pontját.

Az onkológus szerepe a retinoblasztóma
kezelésében

Csóka Monika, Klaus Laura, Bánusz Rita, Felkai Luca
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A retinoblasztóma a leggyakoribb gyermekkori intraokuláris
malignus daganat, mely az összes gyermekkori daganatok
3-4%-át teszi ki. Magyarországon évi 4-6 eset kerül felismerés-
re. A retinoblasztóma fiatal gyermekkorban manifesztálódik, a
diagnózis felállításakor a gyermekek 95%-a 5 év alatti. A daga-
nat kialakulása hátterében a sejtciklus szabályozásában szere-
pet játszó RB1 gén biallélikus mutációja áll. A retinoblasztóma
25%-ban örökletes, míg 75%-ban sporadikus megjelenésû. Az
örökletes esetek 80%-a bilaterális, 15%-a unilaterális és 5%-a
trilaterális (pinealoblasztómával társuló) forma. Örökletes ese-
tekben számítanunk kell multifokális gócokra, illetve a második
malignitások kialakulásának esélye magasabb. Az elsõ tünetek
között leggyakrabban a leukokória, vagy macskaszemtünet ész-
lelhetõ, ezt követi a strabizmus és a látásromlás. Idõben felis-
mert betegség, gondosan megtervezett, idõben megkezdett és
személyre szabott kezelés esetén jó prognózis várható. A gyer-
mekek életének megmentése mellett a szemgolyó és a látás meg-
õrzése is a kezelés célja, mely jelentõs mértékben befolyásolja a
betegek életminõségét. Ritka betegségek esetében -különösen,
ha ellátásuk társszakmák szoros együttmûködését igényli- a be-
tegek gyógyulási esélyeit jelentõsen javítja, ha ellátásuk köz-
pontosítva történik. Ennek egyik szép példája a retinoblasztóma
ellátásának átalakulása Magyarországon az elmúlt évtizedek-
ben. Míg korábban a Gyermekonkológiai Hálózat valamennyi
központja kezelt 1-1 beteget évente retinoblasztómával, mára
az ellátás kizárólag a Semmelweis Egyetemen történik szoros
együttmûködésben a gyermekonkológusok és szemészek kö-
zött. Ez az együttmûködés új diagnosztikus és terápiás eljárások
bevezetését tette lehetõvé, mely további szakemberek segítsé-
gével (intervenciós radiológia) a kezelési eredmények jelentõs
javulását eredményezte.

Hílusi – mediasztinális térfoglaló – folyamat –
esetbemutató*

Dabóczi-Jakab Tünde1, Horváth Mária-Adrienne2

1Maros Megyei Klinikai Kórház, 2. Sz. Gyermekgyógyászati
Klinika,
2Marosvásárhelyi Orvosi, Gyógyszerészeti, Tudomány és
Technológiai Egyetem, Gyermekgyógyászati Tanszék

A szarkoidózis egy nem fertõzõ, granulóma képzõdéssel járó
szisztémás gyulladásos betegség. Habár oka ismeretlen, feltéte-
leznek egy genetikai fogékonyságot, összefüggésbe hozható kü-
lönbözõ fertõzõ ágensek jelenlétével, illetve gyakran elõfordul
autoimmun betegségekkel. A granulómák elhelyezkedését te-
kintve a leggyakrabban érintett szervek: tüdõ, nyirokcsomó,
szem, bõr, máj stb. Tünetei változatosak, az elhelyezkedés függ-
vényében: köhögés, fogyás, étvágytalanság, mellkasi fájdalom,
nehézlégzés, stb. A betegek nagy része a diagnózis pillanatában
tünetmentes. Az akutan fellépõ erythema nodosum megjelené-
sét, amely lázzal, poliarthritissel, kétoldali hilusi lymphadeno-
pathiaval, gyakran uveitissel társul, Löfgren szindrómának ne-
vezzük. A betegség kezelése a gyulladás mértékétõl, a tünetek
súlyosságától, a betegség stádiumától függ. Dolgozatunk célja a
szakirodalom kiegészítése egy 16 éves beteg esete kapcsán. Be-
tegünk 2021 novemberében 5 napig tartó láz mellett szárazan
kezdett köhögni. A családorvos mellkasi röntgenfelvételt kért,
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ahol az édesanya elmondása szerint mediasztinális kóros elvál-
tozás gyanúja merült fel, ezért mellkasi CT elvégzését ajánlot-
ták. A CT felvétel kétoldali tüdõkapui és mediasztinális térfogla-
ló folyamatot azonosított. A pulmonológus javaslatára készült
egy intradermális tuberculin teszt (negativ), illetve köpetbõl
Mycobacterium tuberculosis kimutatására kenet (negatív) és te-
nyésztés negatív eredménnyel. Ekkor került Klinikánkra, no-
vember óta fennálló változó gyakoriságú köhögésre, fogyásra,
illetve mellkasi fájdalomra panaszkodva. A szemészeti konzíli-
um „mutton-fat” típusú precipitátumokat írt le a kornea hátlap-
ján, ami megerõsítette egy granulomatosus betegség jelenlétét.
Az angiotenzin konvertáz enzim értéke ismételten is magasnak
bizonyult. A szérum Quantiferon (TB Gold Plus teszt) negativ
eredményt mutatott. A diagnózis megerõsítése érdekében
bronhoszkópiát és transzbronchiális biopsziát javasoltunk, amit
betegünk elutasított. Az eset bemutatása kapcsán foglalkoztunk
a szarkoidózis diagnosztikai algoritmusával, differenciál
diagnosztikájával, a kezelés indikációival, kezelési lehetõsé-
gekkel, a betegek utánkövetésével és a betegség kórlefolyásá-
val.

Indikáción túli gyógyszerek és eljárások
alkalmazásának etikai dilemmái

Dicsõ Ferenc
Szabolcs-Szatmár-Bereg Megyei Kórházak és Egyetemi
Oktatókórház, Jósa András Oktatókórház, Gyermekosztály,
Nyíregyháza

A 44/2004 (IV. 28.) ESzCsM rendelet alapján az indikáción túli,
ún. „off-label” alkalmazás azt jelenti, hogy a kezelõorvos olyan
gyógykezelési ellátás esetén alkalmazza a törzskönyvezett, en-
gedélyezett gyógyszert, mely nem szerepel a hivatalos alkalma-
zási elõírásban. (eltérõ betegcsoporton, az elõírásban nem sze-
replõ betegségben, eltérõ adagolásban, eltérõ alkalmazási
módon)
2008-tól az Országos Gyógyszerészeti és Élelmezés-egészség-
ügyi Intézethez benyújtott kérelem alapján engedély kérhetõ a
gyógyszer alkalmazására.
Az engedély nélkül végzett indikáción túli gyógyszeralkalmazás
jogi eljárás során minõsíthetõ engedély nélkül végzett klinikai
vizsgálatnak, melyet a Büntetõ Törvénykönyv 5 évig terjedõ
szabadságvesztéssel büntet.
A szerzõ két eset kapcsán mutatja be a felmerülõ dilemmákat,
melyek a jogi eljárás és az etikai szempontok között feszülnek a
súlyos állapotban lévõ gyermek sürgõsségi ellátás során.
Elsõ betegnél tumornecoris faktor alfa inhibitort sikeresen alkal-
maztak kritikus állapotú juvenilis dermatomyositisben szenve-
dõ 5 éves leány betegnél. Második esetben 880 gramm születési
testtömegû koraszülöttnél kialakult óriás bullás emphysema el-
látásra alkalmaztak nem szokásos beavatkozást (érintett tüdõfél
fõ hörgõjének ideiglenes elzárása).

Bullosus pemphigoid…, de hogyan is kezeljük…?

Dimény Tímea, Gál Andrea Izabella, Szalai Zsuzsanna
Heim Pál Országos Gyermegyógyászati Intézet

Bevezetés: A Bullosus pemphigoid igen ritka, autoimmun, kró-
nikus, gyulladásos, subepidermális, hólyagos kórkép, amely
eosinophyliával és kifejezett viszketéssel társul. Elsõsorban a 80
év körüli idõseket érinti, ritka a leközölt gyermekkori esetek szá-
ma. Az elsõ gyermekkori esetet 1970-ben írták le immun-
fluoreszcens vizsgálatok elvégzésével. A betegség különbözõ
klinikai formákban jelentkezhet (pl. generalizált bullosus,
vesicularis, generalizált erytroderma, urticariform, stb). Az 1
évesnél fiatalabb csecsemõknél a tenyér és a talp gyakran érin-
tett. A kórkép prognózisa kedvezõ, néha hetek, hónapok vagy
évek alatt komplett remisszió alakulhat ki. Provokáló faktorként
gyermekkorban infekció, vakcináció, különbözõ gyógyszerek
(leggyakrabban antibiotikumok) szerepe merül fel. Diagnózisá-
ban mind a keringõ (IDIF, ELISA) mind a bõr basalmembrán-
jához kötött IgG és C3 (DIF) kimutatása fontos. Kezelésében a
kortikoszteroidok mellett, egyéb kezelési lehetõségek is felme-
rülnek: Erythromicin, Dapson, Sulfapyridine. Rezisztens esetek-
ben a következõ gyógyszerek lehetnek hatékonyak: IVIG,
Mikofenolátmofetil, Ciklosporin, Rituximab, subcutan omalizu-
mab.
Esetismertetés: 4 hónapos csecsemõ Bõrgyógyászati Osztá-
lyunkra, a területi kórházból érkezett, klinikailag Lineáris IgA
dermatosisra emlékeztetõ bõrtünetekkel. Tünetei a Pentaxim II.
és NeisVac-C I. oltásokat követõen kezdõdtek. Az oltás utáni na-
pon belázasodott, ekkor a mater Noramidazophen kúpot alkal-
mazott, ezt követõen elõször a talpán, majd kezén, lábszárán je-
lentkeztek viszketõ hólyagos tünetei, melyek testszerte kiterjed-
tek. A tüneteket területi bõrgyógyászaton varicellának gondol-
ták, amelyek az alkalmazott terápiára nem javultak. A területi
kórházban szteroidot és felülfertõzõdés gyanúja miatt antibioti-
kus terápiát indítottak. Laboratóriumi paramétereiben kezdet-
ben 53%-os eosinophilia volt, lymphocitosisal, hypalbumin-
aemiával, alacsony immunglobulin értékekkel. Osztályunkra
lázasan érkezett, testszerte 0,5-2 cm átmérõjû, viszketõ, víztisz-
ta bennékû bullák, erodált papulák, a hason és háton karéjos,
kissé girált, hyperaemias infiltrált papulák, a kemény szájpadon
1 db. vesicula volt látható. A bõrtünetek miatt kortikoszteroid
terápiát indítottunk. Sebváladékából több fajta baktérium tenyé-
szett, érzékenységüknek megfelelõen antibiotikus terápiát al-
kalmaztunk, de az 5. napon számos új bulla jelent meg.
A szövettani mintavétel, valamint DIF meghatározás a Bullosus
pemphigoidnak megfelelõ képet mutatott.
Hospitalizációja során kétszer is ITO-ra került sepsis miatt.
Anaemia miatt többször szükség volt transzfúzióra. Hypalbu-
minaemiája miatt, albuminpótlás is szükségessé vált.
Tekintettel, arra hogy a kortikoszteriod terápia mellett a bõrtü-
netek nem javultak IVIG kezelésben is részesült, azonban álla-
pota érdemi javulást nem mutatott. Ezt követõen Dapson terápi-
át indítottunk, azonban Dapson hypersensitivitási reakció mi-
att, a gyógyszer leállítására kényszerültünk. Az irodalmi ajánlá-
sok alapján cyclosporin terápia mellett döntöttünk 1,5
mg/tkg/nap induló dózisban, melyre tünetei javulást mutattak. A
cyclosporin ellenõrzése mellett, a maximális terápiás szint
melyre új bullákat nem észleltünk: 9 mg/tkg/nap volt. A beveze-
tést követõ 2 hónapon belül remisszióba került. A cyclosporin
terápia alatt az eosinophilia 7%-ra csökkent, az egyéb laborató-
riumi paraméterei normalizálódtak. A terápia befejezését
követõen új hólyag nem jelentkezett.
Következtetés: A gyermekkori Bullosus pemphigoidban szenve-
dõ betegek általános állapota súlyossá válhat, viszont a prognó-
zis, a megfelelõ kezelés mellett kedvezõ, a bullák hegesedés
nélkül gyógyulnak.
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BCG – régi oltás, új szempontok

Egyed Petra1, Szokó Márta1, Kálmán Andrea1,
Simon Gábor2, Goda Vera2, Kriván Gergely2

1Fejér Megyei Szent György Egyetemi Oktatókórház
2Dél Pesti Centrumkórház Országos Hematológiai és
Infektológiai Intézet

Bevezetés: A Bacillus Calmette-Guérin (BCG) a Mycobacterium
infekciók megelõzésére közel 100 éve világszerte alkalmazott
védõoltás. A fertõzés ellen nem nyújt teljes védelmet, elsõsor-
ban a kisgyermekkori súlyos kórformák megelõzésében játszik
fontos szerepet. Immundeficienciákban viszont jelentõs szö-
võdményekkel járhat. A tuberculosis (TBC) csökkenõ
incidenciájának és a BCG oltás kockázatának mérlegelése az el-
múlt 30 évben több országban szükségessé tette a védõoltási
protokoll megváltoztatását.
Esetismertetés: Egy súlyos kombinált immundeficienciával
(SCID) 5 hónapos korban diagnosztizált, disszeminált BCG fer-
tõzésben szenvedõ csecsemõ esetének ismertetésével kívánjuk
felhívni a figyelmet a BCG oltás jelenlegi gyakorlatában rejlõ
kockázatokra. Betegünk esetében negatív családi anamnézis
birtokában elhúzódó lázas állapot, rekurrens fertõzések, nagy
varral fedett BCG heg, testszerte pustulák, terápiarezisztens
mucocutan és glutealis candidiasis, elhúzódó enteralis tünetek,
alacsony immunglobulinszintek miatt merült fel SCID gyanúja.
A kivizsgálás során mikrobiológiailag is igazolt, disszeminált,
májat, lépet, bõrt, csontokat érintõ mycobacterium fertõzést ál-
lapítottak meg. Kombinált antituberculoticus kezelésben része-
sült. Õssejttranszplantáció sikeresen megtörtént, a BCG fertõ-
zés következményei viszont még mindig fennállnak, és folyama-
tos kezelést igényelnek.
Értékelés: SCID-ben az élõ attenuált vakcina kontraindikált, az
esetek felében szövõdményekkel jár. Az egy hónapos kor elõtt
beadott védõoltás növeli a komplikációk kockázatát. SCID
incidenciája 1/58000-1/100000. Mivel a betegség születéskor
legtöbb esetben tünetmentes, és az oltást 1-3 napos korban az
újszülött osztályokon adjuk be, ilyen esetben az ellenjavallt
vakcina beadásának elkerülésére nincs esély. Magyarország
2013 óta a TBC infekció szempontjából alacsony rizikójú orszá-
gok közé tartozik. A fél éves életkor elõtt jelentkezõ súlyos TBC
fertõzés extrém ritka. Megfontolandó lehet a BCG oltás késõbbi
életkorban való adása, hogy elkerüljük a súlyos szövõdmények
kialakulását.

A COVID pandémia hatása a gyermekkori
féregnyúlvány-gyulladásra

Fadgyas Balázs1,2, Õri Dorottya3,4, Vajda Péter2

1Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet, Sebészeti és
Traumatológiai Osztály, Budapest
2Pécsi Tudományegyetem, Általános Orvostudományi Kar,
Gyermekgyógyászati Klinika, Manuális Tanszék, Pécs
3Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet,
Mentálhigiéniai Központ, Budapest
4Semmelweis Egyetem, Magatartástudományi Intézet,
Budapest

Bevezetés: A COVID pandémia a manuális szakmákban is új el-
járásrendek bevezetését igényelte. Az elektív mûtéti ellátás kez-
detben teljesen leállt, majd késõbb kisebb kapacitással mûkö-
dött. Az akut ellátásnak azonban továbbra is folynia kellett.
Mind a felnõtt, mind a gyermek populációban világszerte emel-
kedett a komplikált appendicitisek száma.

Célkitûzés: A szerzõk vizsgálatának célja a COVID pandé-
miának a gyermekkori féregnyúlvány gyulladásra gyakorolt ha-
tásának tanulmányozása volt. Vizsgálni kívánták, hogy Hazánk-
ban is emelkedett-e a perforált, komplikált appendicitisek ará-
nya a pandémia elõtti évekhez képest.
Módszerek: A vizsgálatba 18 év alatti, akut appendicitis miatt
2012-2021 között operált betegek kerültek bevonásra. Az
A-csoportba a járvány elõtt (2012-2019), míg a B-csoportba a
pandémia elsõ két éve alatt (2020-2021) appendectomizált be-
tegek kerültek. A 2020 után mûtött betegek COVID statusa is
rögzítésre került. Az appendicites gyermekek a szövettani lelet
alapján perforált és nem perforált alcsoportokba kerültek. Sta-
tisztikai analízishez a Khí-négyzet és a Fischer-féle egzakt
tesztek kerültek alkalmazásra.
Eredmények: A vizsgálati idõszakban 1474 akut appendectomia
történt (A-csoport: 1195, B-csoport: 279). A vizsgált csoportok a
nemek (p=0.0938) és az életkor (p=0.3132) tekintetében homo-
gének voltak. Az esetek többsége nem perforált volt
(1275/1474, A: 1048/1195, B: 227/279). A perforált appen-
dicitisek aránya a járvány elõtt alacsonyabb volt, mint a
pandémia alatt (A 12,3%, B: 18,6%, p=0,0083). A B-csoportban
a perforált appendicitises betegek aránya magasabb volt a
COVID pozitív páciensek esetében (p=0,0146).
Megbeszélés: Intézetünkben a nemzetközi irodalomban is meg-
figyelhetõ trendhez hasonlóan a pandémia alatt magasabb volt
a perforált appendicitisek aránya a korábbi évekhez képest. Ez
arra utalhat, hogy a pandémia alatt a betegek késõbb fordultak
orvoshoz, vagy a betegutak lehettek hosszabbak. Így a definitív
ellátás is késést szenvedett. A pontos okok vizsgálata további ta-
nulmányt igényel.

PEPSIT: a sinus pilonidalis minimálisan invazív
kezelési lehetõsége

Fadgyas Balázs
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet, Sebészeti és
Traumatológiai Osztály

Bevezetés: A gyermekellátás során a sinus pilonidalis betegség-
gel kamaszkorban találkozhatunk. Rizikófaktor a kamaszkor, a
férfi nem, a dús, rigid szõrzet, túlsúly, ülõ életmód, elégtelen hi-
giénia. Számtalan kezelési mód ismert: konzervatív vagy sebé-
szi (excisio, nyitott, lebenyeltolásos technikák, negatív nyomá-
sú kezelés, illetve minimálisan invazív mûtétek). A minimálisan
invazív technikák közül kiemelkedõ szerepe van a PEPSiT-nek
(Pediatric Endoscopis Pilonidal Sinus Treatment). Az eljárás so-
rán fistuloscopia történik, mely diagnosztikus és vizuális kont-
roll melletti kezelési lehetõséget is teremt.
Célkitûzés: Intézetünkben néhány éve bevezetett PEPSiT eljárás
ismertetése, korai eredmények értékelése.
Módszerek: Intézetünkben 2019-2021 között PEPSiT eljárással
operált betegek prospektív, követéses vizsgálatát végeztük.
A követés során elvesztett betegeket kizártuk a vizsgálatból. Ele-
meztük a hospitalisatio hosszát, a szövõdmények, recidiva ará-
nyát, a sebgyógyulási idõt (fistula záródási idõ) és a poszt-
operatív szõrtelenítés minõségét.
Eredmények: A vizsgált idõszakban 43 PEPSiT mûtét, köztük 4
redo-PEPSiT történt. Az átlagos életkora 15,95 év volt a betege-
inknek. Férfi dominancia volt megfigyelhetõ (39 férfi, 4 nõ). A
hospitalisatio hossza 1 nap volt. 2/43 betegnél észleltünk seb-
fertõzést. 12/43 beteg esetén alakult ki recidiva. A posztoperatív
szõrtelenítés 19/43 esetben volt regisztrálható, közéjük tarto-
zott az összes recivid eset is (12/12).
Összefoglalás: A PEPSiT mûtét rövid kórházi tartózkodást igény-
lõ beavatkozás. A recidivák kialakulása és az inadekvát
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posztoperatív szõrtelenítés között összefüggés figyelhetõ meg.
A továbbiakban nagy hangsúlyt kell fektetni az adekvát szõrtele-
nítésre, mely jelenleg az OEP finanszírozott betegellátásban
nem megoldott.

Laparoscopia a gyermeksebész
mindennapjaiban: az elmúlt évtized eredményei

Fadgyas Balázs1,2, Tímár Ágnes Eszter1,
Gradwohl Eszter3, Õri Dorottya4,5, Vajda Péter2

1Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet
2Pécsi Tudományegyetem, Általános Orvostudományi Kar,
Gyermekgyógyászati Klinika, Manuális Tanszék, Pécs
3Bajcsy-Zsilinszky Kórház és Rendelõintézet, Aneszteziológiai
és Intenzívterápiás Osztály, Budapest
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Bevezetés: A laparoscopia több évtizede ismert mûtéti eljárás,
mely a sebészetben az 1980-as évek végén kezdte meg térhódí-
tását. A hazai sebészet és gyermeksebészet némi lemaradással
követte ezt a trendet. A technika fejlõdésével, az eszközök töké-
letesedésének hála, ma már a gyermeksebész mindennapjaiban
elengedhetetlen mûtéti eljárás a laparoscopia.
Célkitûzés: A leggyakoribb laparoscopos mûtéti eljárások rövid
bemutatása, azok összehasonlítása a nyílt mûtéti technika ered-
ményeivel. A gyermekekben végzett laparoscopos vakbél és lá-
gyéksérv mûtét kapcsán észlelt szövõdmények bemutatása..
Módszerek: Az elsõ szerzõ Intézetében az elmúlt tíz évben vég-
zett nyílt, illetve laparoscopos appendectomiáinak (2011-2020)
valamint lágyéksérv mûtéteinek (2013-2021) összehasonlítása
retrospektív módszerrel. Az összes laparoscopos mûtét
(2009-2018) során észlelt intraoperatív szövõdmények, illetve a
különbözõ behatolási technikák (Veress-tû vs. Hasson technika)
összehasonlítása. Statisztikai analízisek Fischer-féle egzakt,
Khí-négyzet és Mann-Whitney U tesztekkel történtek.
Eredmények: Laparoscopos és nyílt appendectomia: 1444 (602
laparoscopos és 842 nyílt) appendectomia történt a vizsgált 10
év során. Nem észleltünk különbséget a szövõdmények gyakori-
ságában (p=0,1163). Laparoscopos eljárás után rövidebb volt a
kórházi ápolási idõ (p<0,0001) [nem perforált esetekben
(p<0,0001) és perforált esetekben is (p=0,0202)].
Laparoscopos és nyílt lágyéksérv mûtét: 1072 (236 laparosco-
pos és 836 nyílt) lágyéksérv mûtét történt a vizsgált periódus-
ban. Nem észleltünk különbséget sem a szövõdmények, sem a
kórházi ápolási idõk tekintetében. Laparoscopos beavatkozások
kapcsán 42/236 (17,8%) metakrón (a tünetmentes oldalon is
egyidejûleg fennálló) sérvet észleltünk.
Szövõdmények: összesen 742 laparoscopos mûtétet végeztünk
2009-2018 között. Intraoperatív szövõdményt 25 alkalommal
észleltünk (25/742). A behatolás (portolás) során vérzéses szö-
võdményt nem láttunk. Mind a Hasson-féle nyílt, mind a
Veress-tûs behatolás biztonságos volt. Nyílt mûtétbe történõ
konverzióra, az észlelt intraoperatív szövõdmény miatt két alka-
lommal kényszerültünk (hernioplastica során vérzés, illetve
vakbélmûtét kapcsán serosa sérülés).
Összefoglalás: A laparoscopos appendectomia esetén csökkent
a betegek kórházban tartózkodásának ideje. A vizsgált laparo-
scopos mûtétek szövõdmény rátája, igen alacsony, ennek is kö-
szönhetõen a preoperatív kivizsgálási séma és mûtéti elõkészí-
tés is egyszerûsödött az elmúlt évtizedben. A nyílt és laparo-
scopos appendectomia, valamint a lágyéksérv mûtét esetén

nincs különbség a szövõdmények elõfordulási gyakoriságában.
Intézetünk a jövõben a minimálisan invazív mûtéti paletta to-
vábbi kiszélesítését tervezi.

A CRP és PCT vizsgálatok helye és hasznossága
a gyermekgyógyászati gyakorlatban

Farkas Ferenc Balázs, Kalocsai Krisztina,
Szabó Attila
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Az akut lázas állapot napjainkban is a kórházi felvételek leggya-
koribb indokai a gyermekgyógyászati ellátásban. Ugyan e fertõ-
zések csak kisebb része súlyos bakteriális infekció (SBI), ezek
korai felismerése és megfelelõ kezelése elengedhetetlen. Mind-
ezzel párhuzamosan a túlzott, esetenként szükségtelen antibio-
tikum használat csökkentése, valamint az egyre jelentõsebb glo-
bális problémát jelentõ antimikrobiális rezisztencia (AMR) meg-
fékezése egyaránt fontos célok a mindennapi gyakorlatban.
A diagnosztikus gondolkodás, majd a terápiás döntéshozatal
során a klinikusnak ezen tényezõk egyszerre történõ mérlegelé-
se elengedhetetlen.
Ugyan az infekciókat jellemzõ biomarkerekkel kapcsolatos is-
meret folyamatosan bõvül, az évtizedes próbálkozások ellenére
nincs olyan általánosan elfogadott klinikai vagy laboratóriumi
paraméter, amely alkalmazható a bakteriális és vírusos infekci-
ók egyértelmû elkülönítésére. A hazai gyakorlatban széles kör-
ben elterjedt C-reaktív protein (CRP), valamint a procalcitonin
(PCT) segítséget nyújthatnak a klinikai döntéshozatalban, azon-
ban specificitásukkal és szenzitivitásukkal, valamint az egyes
kórképekre jellemzõ hatérértékeikkel kapcsolatban számos
szerteágazó (idõnként téves) információ kering a szakmai
köztudatban.
A jelenleg rendelkezésre álló adatok alapján, sorozatos mérések
keretében a CRP alkalmas lehet a beteg terápiára adott válaszá-
nak nyomon követésére, segítséget nyújthat az antibiotikum
eszkalációs vagy deeszkalációs döntés meghozatalában. A CRP
idõbeli monitorozása továbbá alkalmas lehet a kiújuló beteg-
ség, másodlagos folyamat vagy a hatástalan terápia megállapítá-
sára.
Ugyan az emelkedett PCT érték a CRP-nél jobb korrelációt mu-
tat a SBI-kal, a rendelkezésre álló adatok alapján ma már vilá-
gos, hogy hatékonysága a szisztémás gyulladásos válasz
szindróma fertõzõ és nem fertõzõ formáinak elkülönítésében,
valamint a morbiditási és mortalitási kockázat stratifikációjában
(a kezdeti várakozásokkal szemben) korlátozott. Gyermekkor-
ban a PCT-meghatározás hasznos eszköz lehet a kései kezdetû
újszülöttkori szepszis, bakteriális meningitis és más szervi ere-
detû bakteriális fertõzések diagnosztizálására, továbbá a
kritikus állapotú betegek antibiotikum kezelésének meghatáro-
zásra.
Elõadásunk célja CRP és a PCT biomarkerek gyermekgyógyásza-
ti gyakorlatban történõ helyének, valamint hasznosságának tu-
dományos evidenciákon alapuló áttekintése, valamint ezen bi-
zonyítékoknak megfelelõ, klinikai gyakorlatban való
alkalmazásuk tisztázása.
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A lázas csecsemõ megítélésének szempontjai

Farkas Ferenc Balázs, Szabó Attila
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Az orvostudomány több mint négy évtizede próbálja meghatá-
rozni a lázas csecsemõ ellátásának adekvát megközelítését. A
klinikus számára kihívást jelent, hogy fizikális vizsgálattal a sú-
lyos bakteriális fertõzések nem kizárhatók ebben az életkorban,
továbbá az ekkor fennálló anatómiai, immunológiai és más sajá-
tosságok egyedi megfontolásokat tesznek szükségessé, mind a
diagnosztikus, mind a terápiás algoritmusok alkalmazása során.
A bakteriológia változásai, a diagnosztikai eljárások fejlõdése,
valamint a szükségtelen terápiás és invazív beavatkozások gya-
koriságának csökkentésére irányuló törekvések számos
változást hoztak az elmúlt évtizedekben a klinikai gyakorlat
mindennapjaiba.
A szakmai konszenzus kezdetekben a páciensek extenzív ki-
vizsgálását, hospitalizációját, valamint minden lázas gyermek
antimikrobás kezelését vonta maga után. Késõbbi tanulmányok
azonban felhívták a figyelmet a hospitalizációhoz kapcsolódó
iatrogén veszélyekre, melynek következménye lett a kórházi fel-
vételek szelektívebbé válása. Mindezzel együtt, a fiatal lázas
csecsemõk biológiai sajátosságai továbbra is jelentõs kihívás
elé állítják a klinikust, mellyel szemben a fizikális vizsgálat
hasznossága erõsen limitált.
A tudomány fejlõdésének és ezzel a klinikai gyakorlatban meg-
jelenõ változások, illetve lehetõségek megfelelõ alkalmazásá-
hoz továbbra is elengedhetetlen a lázas csecsemõbetegségek
kórokozó és életkor szerinti megoszlásának ismerete. Elõadá-
sunk célja ezen ismeretek áttekintése és a láz infektológiai
hátterének megítélése csecsemõkorban.

Neuronalis ceroid lipofuscinosis 2 típusában
(CLN2) enzimpótló kezeléssel szerzett eddigi
terápiás tapasztalataink

Farkas Márk Kristóf1, Szeifert Lilla1,
Csüllög Zsuzsanna2, Dobner Sára3, Kelemen Anna4,
Varga Norbert5, Markia Balázs4, Szabó Attila1,
Farkas Viktor1

1, Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
Budapest
2Jósa András Oktató Kórház, Nyíregyháza
3Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika,
Budapest
4Országos Mentális, Ideggyógyászati és Idegsebészeti Intézet
5Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet,

A neuronalis ceroid lipofuscinosis 2-es típusa a lizoszomális en-
zimdefektusok körébe tartozó ritka, progresszív neurometa-
bolikus betegség. Irodalmi adatok alapján prevanelciája átlago-
san 0,5/100 000 élveszületés. Magyarországon 2021 évben 3 új
betegnél került diagnosztizálásra a CLN2 betegség, így jelenleg
4 gyermek részesül tartós intracerebroventricularis enzimpótló
kezelésben. Valamennyi beteg esetében a diagnózis a klinikai
tünetek megjelenését követõen került felállításra. Az enzimpót-
ló kezelés engedélyeztetés és inicializálása késedelem nélkül,
lényegében heteken belül megtörtént.
Betegeink ezidáig 85, 28, 17, illetve 11db két hetente esedékes
enzimszubsztitúciós kezelésben részesültek. Az enzimpótló ke-
zelések kapcsán az elsõ gondozott betegünknél egy alkalommal
zajlott szubklinikus eszközinfekció, mely antibiotikum adására
rendezõdött. A kezelésekkel összefüggésben egyéb mellékha-

tást, lokális-, illetve szisztémás szövõdményt nem tapasztal-
tunk.
Az eddigi tapasztalataink az enzimpótló kezeléssel – más euró-
pai központok eredményeihez hasonlóan - bíztatóak. A kezelé-
sek hosszabb távon is biztonságosan kivitelezhetõek (i). A szer
alkalmazása mellett betegeink állapotában neurológiai prog-
ressziót nem észleltünk (ii). A hosszú távú klinikai kimenetel
vonatkozásában kellõ adattal jelenleg nem rendelkezünk (iii).
A 2021 évben a CLN2 betegség hazai elõfordulása meghaladta a
nemzetközi adatok alapján számított prevalenciát. A betegség
korai felismerése elengedhetetlen a kedvezõbb terápiás effektus
eléréséhez. Az enzimpótló kezelés a CLN2 betegség idegrend-
szeri progresszióját késlelteti, lényegében leállítja, de a már
meglévõ károsodásokat felszámolni nem tudja. A feltételezett
diagnózis konfirmálásához segítséget nyújt a Magyarországon
is térítésmentesen elérhetõ neurogenetikai panelvizsgálat ill.
száraz vércsepp vizsgálat.

Teljes alvásmegvonás hatása a nyál ghrelin-
szintekre kamaszkorban

Felsõ Regina1,3, Lányi Éva2, Erhardt Éva1,
Laufer Zsófia1, Kardos Dániel1, Herczeg Róbert3,4,
Gyenesei Attila3,4, Hollódy Katalin1, Molnár Dénes1,3

1Pécsi Tudományegyetem Általános Orvostudományi Kar,
Gyermekgyógyászati Klinika
2Pécsi Tudományegyetem, Általános Orvostudományi Kar,
Laboratóriumi Medicina Intézet
3Pécsi Tudományegyetem, Szentágothai János Kutatóközpont,
Humán Reprodukciós Nemzeti Laboratórium,
4Pécsi Tudományegyetem, Szentágothai János Kutatóközpont,
Humán Reprodukciós Nemzeti Laboratórium, Genomika és
bioinformatika Core Facilitie

Háttér és célkitûzés: A ghrelin hormon, mely a táplálékfelvételt
és az energiafelhasználást szabályozza, összefüggésbe hozható
az elégtelen alvásmennyiséggel és annak következtében kiala-
kuló elhízással. A jelen vizsgálat célja, feltárni egy éjszakai tel-
jes alvásmegvonás hatását az éhgyomri nyál ghrelinre illetve a
nyál ghrelin koncentrációjának éjszakai változására. A vizsgá-
lat további célja az volt, hogy megvizsgálja a testtömegindex
[BMI] hatását a nyál ghrelin szintjének változására és éjszakai
ingadozására.
Vizsgált populáció és módszerek: Összesen 35 serdülõt (18 fiú;
életkor: 13,8 ±1,14 év; BMI: 21,81±3,8 kg/m2; egészséges) vizs-
gáltunk két egymást követõ napon [normál alvás (NS) és teljes
alvásmegvonás (TSD)]. A nyálmintákat a két kísérleti éjszaka so-
rán 21:00, 1:00 és 6:00 órakor gyûjtötték. A nyál totál- és
acyl-ghrelin meghatározása radioimmunassay (RIA) módszerrel
történ. A táplálékfogyasztást és a fizikai aktivitást mindkét vizs-
gálati napon feljegyeztük/megmértük.
Eredmények: A totál-ghrelin koncentráció estétõl reggel 6:00
óráig folyamatos növekedést mutatott. Ezt a növekedést a TSD
szignifikánsan (p=0,003) tompította. A TSD alatt reggel 6:00
órakor szignifikánsan alacsonyabb volt a totál-ghrelin szint
(p=0,02), NS követõ reggeli értékhez képest. Az acyl-ghrelin
szintek nem változtak szignifikánsan, és a TSD nem befolyásolta
õket. Miután a vizsgált populációt normál súlyú és túlsúlyos/el-
hízott csoportokra osztottuk, a totál-ghrelin koncentráció mind-
két csoportban folyamatos növekedést mutatott, és ezt a növe-
kedést a TSD szignifikánsan csökkentette (normál súlyú:
p=0,048; túlsúlyos/elhízott: p=0,003). A reggeli (6:00)
totál-ghrelin értékek a túlsúlyos/elhízott csoportban szignifi-
kánsan (p= 0,0479) alacsonyabbak voltak TSD-t követõen, mint
NS- t követõen, míg a normál csoportban nem volt különbség.
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Összegzés: A nyál totál-ghrelin koncentrációja fokozatosan
emelkedett a két éjszaka folyamán, és a TSD jelentõsen csök-
kentette ezt a növekedést. A totál-ghrelin szint szignifikánsan
alacsonyabb volt reggel 6:00 órakor a TSD alatt, mint a NS alatt.
A vizsgálati populáció BMI szerinti csoportosítása után azonban
a szignifikánsan alacsonyabb reggeli totál-ghrelin szint csak a
túlsúlyos/elhízott csoportban volt megfigyelhetõ.
Tématerületi Kiválósági Program Egészség Alprogram (TKP2021
EGA) keretében megvalósult vizsgálat.

Megbújó rosszindulat – egy rendhagyó
etiológiájú anaemia

Fischer Nóra1, Pataricza Iván2, Bartyik Katalin2,
Tálosi Gyula1

1Bács Kiskun Megyei Oktatókórház Gyermekosztály
2Szegedi Tudományegyetem Szent-Györgyi Albert
Orvostudományi Kar Gyermekklinika

Hetek óta tartó fejfájás és pár napja jelentkezõ szapora légzés
miatt kereste fel a háziorvost a 13 éves serdülõ lány. Háziorvos
sápadt, anaemiás küllemet észlelt, tachycard szívmûködést és
tachypnoét. Székrekedése, aranyeres panaszai emelendõek ki a
gyermek korábbi anamnézisébõl, illetve 5 éve történt append-
ectomia, jobb oldali petefészek cysta eltávolítás. Háziorvos ál-
tal kért laborvizsgálatában súlyos mértékû macrocytaer hyper-
chrom anaemia igazolódott, így kecskeméti Gyermekosztályra
került felvételre vértranszfúzió céljából, illetve anaemia okának
kivizsgálása miatt. A felmerült B12-vitamin-, illetve folsavhiányt
a laborvizsgálatok kizárták, hemolízisre utaló, illetve májfunk-
ciós értékek a normál tartományban voltak, vérkenetében atípu-
sos sejtek nem igazolódtak, de reticulocytaszáma emelkedett
volt (40,9 ezrelék). Parvo B19 vírus szerológia negatív ered-
ményt adott. Két egység csoportazonos vér transzfúziójában ré-
szesült. Transzfúzió kapcsán végzett ellenanyagszûrés direkt és
indirekt Coombs pozitivitást és panantitestek jelenlétét igazolt,
így további vizsgálatokra Szegedi Gyermekklinika Onkohema-
tológiai Osztályára került áthelyezésre.
A klinikánkon történt obszerváció során a lány vérképében a
thrombocyta- és összfehérvérsejt szám tendenciózus csökkené-
sét láttuk, a lymphocyta arány növekedésével, emiatt csontvelõ
biopszia elvégzése mellett döntöttünk. Az elküldött minta kiér-
tékelése alapján a csontvelõben 82% lymphoblast volt látható,
amely alapján az akut lymphoid leukemia diagnózisa kimond-
ható. Az ALL IC BFM 2009 protokoll közepes rizikójú ágának
megfelelõen elkezdtük kemoterápiás kezelését, a 8. napi perifé-
riás kenet alapján mindösszesen 4% limfoblaszt volt azonosít-
ható kenetében. További említésre méltó eredmény a vizsgála-
tok közül Mycoplasma pneumoniae szeropozitivitása.
Összefoglalásként elmondható, hogy autoimmun hemolitikus
anémia diagnózisát követõen mindig gondolnunk kell a szekun-
der okokra, illetve, amennyiben több sejtvonal tendenciózus
csökkenését látjuk, a csontvelõ vizsgálata elengedhetetlen a
leukémia kizárása céljából.

Diabetes mellitus és genetikai szindrómák

Frigy Luca1, Nagy Noémi2, Stomfai Sarolta2,
Bokor Szilvia2, Kozári Adrienne2, Erhardt Éva2

1Pécsi Tudományegyetem Általános Orvostudományi Kar
2Pécsi Tudományegyetem KK Gyermekgyógyászati Klinika

Bevezetés: Gyermekkorban leggyakrabban az immunmediált
1-es típusú diabetes mellitus (1TDM) fordul elõ, a 2-es típusú
vagy egyéb diabetesformák jóval ritkábbak.
Célkitûzés: A PTE KK Gyermekgyógyászati Klinikán 2001-2020
között diagnosztizált és gondozott diabeteses gyermekek vizs-
gálata, különös tekintettel a társuló genetikai szindrómákban
észlelt klinikai jellemzõkre.
Betegek és módszerek: 320 gyermeknél (159 fiú), akiknek átlag
életkora a diagnóziskor 8,0±3,9 év volt, a következõ paraméte-
rek vizsgálata történt: glikált haemoglobin (HbA1c) átlaga, pre-
zentációs ketoacidózis, inzulinigény a diagnóziskor, valamint a
társuló autoimmun betegségek. Az eredmények statisztikai fel-
dolgozása SPSS Windows 25.0 programmal történt.
Eredmények: A betegek 1,5%-ában (n=5) lehetett genetikai
szindrómában (Down- /n=2/, Dubowitz-, Fragilis X-,
Schwachmann–Diamond-szindróma) elõforduló diabetest diag-
nosztizálni. Átlag életkoruk a diabetes diagnózisakor 4,6±2,2
év, ami szignifikánsan alacsonyabb (p<0,001) volt, mint
1TDM-ban. Kezdeti HbA1c átlaguk is szignifikánsan alacso-
nyabb volt (8,4±0,5% vs 12,1±2,3%; p<0,01). Prezentációs
ketoacidózis az összes gyermek 33,8%-ban (n=108) fordult elõ,
melybõl kettõt a genetikai szindrómával társuló betegekben le-
hetett diagnosztizálni. Kezdeti inzulinigényükben nem volt kü-
lönbség a két csoportban (0,9±0,3 E/ttkg/nap vs 1,0 ±0,2
E/ttkg/nap). Mindkét Down-szindrómás gyermeknél – auto-
immun társuló betegségként – thyreoiditist és egy esetben
coeliakiat lehetett kimutatni a diabetes kezdetét követõen négy
és hét évvel.
Megbeszélés: A genetikai szindrómákhoz társuló diabetes – az
irodalmi adatokhoz hasonlóan - ritkán fordult elõ a vizsgált be-
tegekben, de az átlag populációhoz képest a diabetes elõfordu-
lása mégis gyakoribb genetikai szindrómákban. Jelen vizsgálat-
ban e betegek fiatalabb életkorban voltak diagnosztizálhatók,
de kezelésük nem különbözött az 1TDM-s betegekétõl, viszont
e gyermekek és családjaik edukációja, valamint kezelése jóval
nagyobb kihívás a gondozó csapat számára.

Térdsérült gyermekek ellátása osztályunkon

Füle István, Ringwald Zoltán, Wéber Gabriella,
Király Kristóf
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet, Sebészeti és
Traumatológiai Osztály

A gyermekkori térdsérülés, mint témakör jelentéktelennek tû-
nik. Általában banális sérülésrõl van szó, mely konzervatív ke-
zelésre gyógyul, komolyabb sérülés, mely mûtéti kezelést
igényel, nagyon ritkán fordul elõ.
Ezeket a mondatokat igaznak gondoltuk egészen addig, míg két
éve nem telepítettek kórházunk területére egy könnyen elérhetõ
MR készüléket. Amint elkezdtük használni ezt a diagnosztikus
lehetõséget, egészen más, sokkal drámaibb kép bontakozott ki a
fenti sérülésformával kapcsolatban. Elsõ lépésként azoknak a
sérülteknek kértünk MR vizsgálatot, akiknél ízületi vérgyülemet
észleltünk. Az elvégzett 210 vizsgálat 5%-a lett negatív, a pozi-
tív esetek 90%-ban mûtétet igényeltek.
Fentiek miatt szemléletváltásra kényszerültünk, térd munkacso-
portot hoztunk létre, számunkra új mûtéti technikákat sajátítot-

358

GYERMEKGYÓGYÁSZAT 2022; 73. ÉVFOLYAM, 5. SZÁM



tunk el, az ehhez szükséges eszközparkot fejlesztettük és gyü-
mölcsözõ munkakapcsolatot alakítottunk ki az ortopédus és
radiológus kollégákkal.
Az elõadásban szeretnénk bemutatni a munkacsoport mûködé-
sét, tevékenységi profilját.

A Prader–Willi-szindrómával együttélõ családok
mindennapi nehézségei

Gács Zsófia1, Párkányi Rebeka2, Sallai Ágnes1

1Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika,
Budapest
2Semmelweis Egyetem, Általános orvostudományi kar,
Budapest

Magyarországon évente legalább három gyermek születik
Prader–Willi-szindrómával, azonban a diagnózis felállítására
az esetek egy részében évekkel késõbb kerül sor. A kórisméig
vezetõ út sokszor kanyargós, de még ennél is nehezebb terhet
jelent a késõbbiekben a családok számára ezeknek a gyerekek-
nek a komplex testi és mentális napi ellátásának szervezése. A
szakterületekre bomló orvosi ellátás mellett sok olyan feladattal
is szembe kell nézniük, amelyek a gondozó orvos számára
(részben) felismeretlenek maradhatnak.
Kutatásunk célja az volt, hogy pontosabban megismerjük a
Prader–Willi-szindrómával élõ családok mindennapi nehézsé-
geit és felmérjük az életminõségüket befolyásoló tényezõket.
A Magyar Prader–Willi-szindróma egyesület segítségével keres-
tünk meg különbözõ életkorú betegeket nevelõ családokat.
Nemzetközi kutatásokban korábban használt kérdõíveket
(CHQ-PF50: child health questionnaire parent form-50 illetve
SF-36: short form survey) és egy, korábbi kutatásunkra támasz-
kodó saját, betegségspecifikus kérdõívet használtunk.
A jelentkezõ 35 családból az absztrakt leadásáig 26-an küldték
vissza a kérdõívet. A válaszadó családokban élõ Prader–Willi-
szindrómás betegek életkora 1-32 év között változott, a diagnó-
zis idõpontja 3 hónap és 17 év között oszlott meg. A szülõi vála-
szok alapján az általános egészség megítélésében a legfiatalabb
(0-4 év) életkori csoport eredményei egyértelmûen jobbak vol-
tak, mint az 5 év felettieké (85% vs. 61,8% 5-10 évesek, ill. 63%
10-14 évesek), míg a 14 év feletti, ép intellektusú betegek által
kitöltött kérdõívben a saját egészség megítélése egyértelmûn
rosszabb (33,34% a 14-16 évesek, ill. 39,1% 16 éven felüliek).
A szülõk legtöbbször a családi élet kiegyensúlyozásának, a
napközbeni ellátás megszervezésének illetve az evés kontrollá-
lásának nehézségérõl számoltak be.
Kutatásunk eredményei rámutatnak, hogy a Prader–Willi-
szindrómás gyerekek és családok esetében a korai diagnózis
mellett nagy szerepe van a családok folyamatos szupportá-
ciójának, pszichés és szociális támogatásának. Fontos cél lenne
a betegség minél szélesebb körû megismertetése mellett egy
betegségspecifikus ellátó nappali/bentlakásos otthon létrehozá-
sa a betegek és a családok életminõségének javítása érdekében.

Post-COVID colitis. Egy létezõ jelenség?

Guthy Ildikó, Bokri Eszter, Dicsõ Ferenc
Szabolcs-Szatmár-Bereg Megyei Kórházak és Egyetemi
Oktatókórház, Jósa András Oktatókórház, Gyermekosztály,
Nyíregyháza

A jelenleg is aktuális COVID-19 fertõzésnek ma már számos
extrapulmonális szövõdményét ismerjük. Ide tartozik többek

között a MIS-C, az egyre inkább elõtérbe kerülõ 1-es típusú cu-
korbetegség, illetve a sorba állíthatjuk az IBD-t is.
Jelen elõadásban a COVID-19 és az IBD közötti kapcsolatot
vizsgáljuk.
A SARS-CoV-2 molekuláris mechanizmusát tekintve bebizonyí-
tották, hogy elsõdlegesen az enterociták és a konolociták felszí-
nén is nagymértékben expresszálódó ACE2 receptorokhoz kötõ-
dik, ami immunaktivációhoz, az immunsejtek redisztribúció-
jához vezet. Jelentõs átfedést találtak az aktív IBD-ben és a
COVID-19 fertõzésben túlzottan expresszált gének között.
Mindemellett a COVID-19 okozta gastroenteritis dysbiosishoz
is vezethet.
Ezeket az eredményeket figyelembe véve vizsgáltuk osztályun-
kon a koronavírus járvány egy meghatározott idõszakában a fris-
sen diagnosztizált IBD-s gyerekek számát, összehasonlítva a jár-
ványt megelõzõ évvel. Azt találtuk, hogy közel másfélszer több
IBD került diagnosztizálásra. Áttekintettük az oltottságra vonat-
kozó adatokat, illetve a Sars-CoV-2 ellenanyagszinteket is
ellenõriztük az esetek egy részében.
A következõkben egy COVID fertõzésen átesett majd az elsõ tü-
netek megjelenésétõl kb. 50 nappal késõbb Crohn betegséggel
diagnosztizált 8 éves kislány esetét szeretnénk bemutatni, mint
COVID indukálta colitist.
Természetesen jelenleg még ezekbõl az adatokból nem tudunk
oksági kapcsolatra következtetni, csupán együtt járást figyel-
tünk meg, de szeretnénk felhívni a figyelmet a Post-COVID
colitis lehetõségére. Továbbá a de novo IBD-vel diagnosztizált
gyerekek körében javasoljuk a Sars-CoV-2 ellenanyagszûrést.

Újdonságok a gyermekkori krónikus fájdalom
diagnosztikájában és kezelésében

Gyimesi-Szikszai Andrea, Major János
Bethesda Gyermekkórház, Fájdalomkezelõ Ambulancia,
Budapest

A gyermekkori krónikus fájdalom gyakori probléma a háziorvosi
és szakorvosi gyakorlatban egyaránt, az orvoshoz fordulás egyik
legfontosabb oka. Magas prevalenciáját hazai kutatás is meg-
erõsíti. Magyarországon több tízezerre tehetõ azoknak a gyer-
mekeknek a száma, akik mindennapjait a krónikus fájdalom sú-
lyos mértékben érinti. Mindennek jelentõs hosszú távú követ-
kezményei vannak nemcsak az egyén, de a társadalom szem-
pontjából is.
Fontos hangsúlyozni, hogy a krónikus fájdalom nem egymást
követõ akut fájdalmak sorozata, hanem önálló kórkép, ezért
más hozzáállást igényel. Akkor segíthetünk a leghatékonyab-
ban, ha a diagnosztika az organikus sík mellett a pszicho-szoci-
ális faktorokra is kiterjed, valamint a terápia is komplex, a páci-
ens aktivitását, motivációját hangsúlyozó, rehabilitációs szem-
lélettel történik. Mindezt újra és újra megerõsítik a vizsgálatok,
régiek és újabbak egyaránt.
Kórházunk interdiszciplináris Fájdalomkezelõ Ambulanciája
2013-ban kezdte meg mûködését. Szemléletünket, módszerein-
ket nagymértékben meghatározzák a Német Gyermekfájdalom
Központban szerzett tapasztalataink és a velük történõ rendsze-
res kapcsolattartás. A diagnosztikát az elmúlt évben a
szomatoszenzoros rendszer vizsgálatára alkalmas, a Német
Neuropátiás Fájdalom Kutatószövetség által kifejlesztett vizsgá-
lómódszerrel, a kvantitatív szenzoros teszttel egészítettük ki,
amely egyedülálló módon képes vizsgálni a nociceptív és nem-
nociceptív vékony rostok funkcióját, emellett szenzitizációs
folyamatokról is információt kaphatunk.
Az idõ rövidségére való tekintettel az elõadás célja elsõsorban a
figyelemfelhívás, valamint Ambulanciánk munkájának, egyre
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bõvülõ diagnosztikus és terápiás lehetõségeinek rövid bemuta-
tása.

Alvásvizsgálat jelentõsége neuromuscularis
betegekben

Gyürüs Éva1, Kunos László2

1Tüdõgyógyintézet Törökbálint, Gyerekosztály, Törökbálint
2Tüdõgyógyintézet Törökbálint, Alváslaboratórium,
Törökbálint

A korábban kizárólag palliatív kezelésben részesülõ öröklõdõ
neuromuscularis betegségekben napjainkban már elérhetõvé
váltak az oki kezelések. Az új terápiás lehetõségeknek, a multi-
diszciplináris gondozásnak, a neuromuscularis betegek klinikai
megközelítésében való gyökeres szemléletmód váltásnak kö-
szönhetõen jelentõsen javult a betegek életkilátása és életminõ-
sége. A pulmonológiai gondozás része a légzõizmok állapotá-
nak felmérése, mivel a légzõizmok érintettsége miatt kialakuló
légzési elégtelenség a mortalitás egyik fõ tényezõje. A korai
életkorban elkezdett légzésfunkció monitorizálás, az asszisztált
köhögtetés módszerének bevezetése mellett az alvásvizsgálat is
a gondozás szerves része. Neuromuscularis betegekben az al-
vásfüggõ légzészavarok elõfordulási gyakorisága 36-53%. Az
alvásvizsgálat jelentõségét az adja, hogy az izomgyengeség leg-
korábbi jelei elõször többnyire alvás alatt észlelhetõk. A klini-
kailag tünetmentes betegekben alvásvizsgálattal igazolt éjsza-
kai hipoventilláció esetén, a légzõizmok tehermentesítésére, a
légzési munka csökkentése céljából a beteg életminõségének
javítására korai non-invazív lélegeztetés bevezetése szükséges.
Elõadásunkban az intézményünkben izomgyengeségben szen-
vedõ gyermekek alvásvizsgálata során szerzett tapasztalataink-
ról számolunk be.

Tüdõultrahang – a jövõ fonendoszkópja

Harmati-Kovács Gábor
Krankenhaus der Barmherzigen Brüder Eisenstadt, Kismarton
(Ausztria)

A tüdõultrahang egy realtiv fiatal diganosztikai eljárás. Az utób-
bi évtizedben – többek között a COVID miatt is - világszerte egy-
re népszerûbb. A tüdõ illetve a mellkasi szervek ultrahangos
vizsgálalata könnyen megtanulható, fájdalmatlan, bármikor
megismételhetõ, káros sugárzás mentes és olcsó. A pleuraközeli
kórképek ultrahanggal kiválóan vizsgálhatóak. Többek között
tüdõgyulladás, mellkasi folyadékgyülem és a légmell tekinteté-
ben szenzitivebb és specifikusabb eljárás, mint a mellkasrönt-
gen vizsgálat.

Élet a diagnózison túl – ideális betegút a kora
gyermekkori ellátórendszerben

Hegyi Márta, Szabó Léna
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A kora gyermekkori megkésett fejlõdés vagy fogyatékosság hát-
terében rejlõ etiológia tisztázása sokszor nagy kihívást jelent az
orvos számára. Azonban az érintett családok életminõségét leg-
inkább a korai gyermekkori intervenciós és szociális ellátások

elérhetõsége és az ideális betegút megvalósulása határozza
meg. A megfelelõ ellátáshoz való hozzáférés alapjaiban befo-
lyásolja a gyermek életkilátásait a betegség kimenetelét, ezért a
helyes betegút felé terelése kulcsfontosságú a 0-6 éves korú kis-
gyermekek ellátásában. A korai intervenciós ellátások sokrétû
lehetõségei nagy segítséget nyújthatnak a gyermek terápiájában
és késõbbi integrációjában kortársai közé.
Prezentációnk során bemutatjuk, hogy milyen ellátási utat kell
bejárniuk a betegeknek és családjuknak a tünetek észlelésétõl a
diagnózis megszületéséig és azon túl ahhoz, hogy a szükségle-
teik alapján nekik megfelelõ és õket megilletõ ellátásban része-
sülhessenek. Szeretnénk felhívni a figyelmet arra, hogy az inter-
diszciplináris csapatmunka, vagyis a gyermekek és családjaik
ellátásával közvetlenül foglalkozó „szakértõk” együttmûködése
elengedhetetlen a kora gyermekkori betegellátásban. A gördülé-
keny együttmûködéshez nélkülözhetetlen, hogy a csapat tagjai
az ellátórendszer nyújtotta lehetõségeket és egymás feladatait
egyaránt ismerjék és egymás munkáját segítsék.

A korábbi SARS-COV-2 fertõzés hatása
az újonnan 1-es típusú diabetes mellitusszal
diagnosztizált gyermekekre

Herczeg Vivien, Pécsi Anna, Luczay Andrea, Habina
Nikolett, Czine Gréta, Tóth-Heyn Péter
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Bevezetés: Az új típusú koronavírus-járványt okozó kórokozót
(SARS-CoV-2) egyre több, a vírusfertõzés után diagnosztizált ál-
lapottal, betegséggel hozzák összefüggésbe. Számos tanulmány
jelent már meg a SARS-CoV-2 és az 1-es, valamint a 2-es típusú
diabétesz kapcsolatáról is. Egy nagy elemszámú amerikai vizs-
gálat eredményei alapján a korábban COVID-19 fertõzésen át-
esett gyermekek körében megnövekedett a diabétesz kialakulá-
sának esélye.
Célkitûzés: Vizsgálatunk célja volt felmérni, hogy a korábban
lezajlott SARS-CoV-2 fertõzés hatással lehet-e az újonnan 1-es
típusú diabetes mellitusszal (T1DM) diagnosztizált gyermekek
klinikai paramétereire, anyagcsere eltéréseire és társuló
autoimmun betegségeire.
Módszerek: Vizsgálatunkat 2021. március 1-tõl 2022. február
28-ig, az I. Sz. Bókay Gyermekgyógyászati Klinika Diabétesz
Osztályán újonnan T1DM-szal diagnosztizált gyermekek bevo-
násával végeztük. Rögzítettük a gyermekek nemét, életkorát, a
prezentációs diabéteszes ketoacidózis (DKA) arányát, a diagnó-
ziskori hemoglobin A1c-t (HbA1c), a társbetegségek (auto-
immun tireoiditisz és cöliákia) arányát, a jelen lévõ T1DM- re
specifikus autoantitesteket, illetve a koronavírus ellenes antites-
tek meglétét, illetve hiányát. Felmértük azt is, hogy az utolsó jár-
vány elõtti évhez képest hogyan változtak ezen paraméterek.
A hazai harmadik COVID-19 járványhullám során diagnoszti-
zált diabéteszes gyermekek mellé kontroll csoportot választot-
tunk, akiknél szintén felmértük a SARS-CoV-2 szerostátuszt.
Eredmények: Egy év alatt összesen 62 gyermeket diagnosztizál-
tunk T1DM-szal, közülük 52 oltatlan gyermeknél tudtuk megha-
tározni a koronavírus ellenes antitest titert. A T1DM diagnózisa
elõtt 24 gyermek esett már át a koronavírus fertõzésen
(COVID+), 28 gyermek még nem (COVID-), így a SARS-CoV-2
szeropozitivás aránya 46,15 % volt. A COVID+ csoport átlag-
életkora 9,00 (± 3,79), a COVID- csoporté 8,45 (± 4,66) év volt.
A COVID+ csoportban szignifikánsan magasabb volt a lányok
aránya (p=0,0002). Nem találtunk különbséget a két csoport kö-
zötti DKA rátában, a HbA1c értékben és a társbetegségek ará-
nyában sem. Azonban a koronavírus járvány elõtti idõszakkal
összehasonlítva, a minimum egy társbetegséggel rendelkezõk
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aránya szignifikánsan magasabb volt a COVID+ csoportban
(21% vs. 46%, p=0,03). Míg a harmadik járványhullám során az
újonnan diagnosztizált gyermeknél 52,38%, az ismert diabéte-
szes gyermekek között 22,72% volt a koronavírus szeropo-
zitivitás aránya (p=0,04).
Következtetések: A koronavírus fertõzésen átesett és át nem
esett gyermekek klinikai paramétereiben nem találtunk érdemi
különbséget. Azonban magas koronavírus szeropozitivitási
arányt és az autoimmun társbetegségek arányának növekedését
észleltük, amelyek figyelemfelhívóak lehetnek a COVID-19 és a
T1DM esetleges kapcsolatára. Érdekes megfigyelésnek tartjuk,
hogy az újonnan diagnosztizált T1DM-os lányok jóval maga-
sabb arányban estek át korábban SARS-CoV-2 fertõzésen, mint a
fiúk. További, nagy elemszámú vizsgálatok, valamint regiszte-
rek létrehozása szükséges a COVID-19 és a T1DM közötti lehet-
séges korreláció további tisztázása céljából. Terveink között
szerepel a T1DM-ra specifikus autoantitestek vizsgálata
SARS-CoV-2 fertõzésen átesett gyermekek körében, hogy ezt az
összefüggést egy új aspektusból is tanulmányozhassuk.

Gyermekkori súlyos akut hepatitises eseteink –
2022 elõtt és után

Hives Virág, Dezsõfi-Gottl Antal
ISemmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Célkitûzés: Az Egyesült Királyságban 2022 áprilisában jelentett
megnövekedett esetszámú, gyermekeket érintõ súlyos akut he-
patitisek alapján felmerült egy újabb járvány lehetõsége, vala-
mint az adenovírus oki szerepe. Az esetszámok pontosítása ér-
dekében Európa szerte, így Magyarországon is évekre visszame-
nõen áttekintettük az elõforduló eseteket.
Betegek, módszerek: A 2019.01.01. és 2022.06.05. között az I.
Sz. Gyermekgyógyászati Klinikán gondozott gyermekek közül
azokat az eseteket összesítettük (n=14), akik 16 év alattiak vol-
tak, megelõzõ ismert májbetegség nélkül 500 U/l feletti
transzamináz értékek (GOT, GPT) jelentkeztek és ennek hátteré-
ben az egyéb szervrendszereket érintõ megbetegedések kizár-
hatók voltak.
Eredmények: A 2022. júniusig látott esetszám alapján az idei
évben valóban gyakoribb a súlyos akut hepatitisek elõfordulása
(n=5), ezek hátterében az adenovírus szerepe egy esetben sem
volt igazolható. Az esetszámok 2020-ban, a COVID pandémia
kezdetén visszaestek (n=2), 2021-ben viszont a korábbi évek-
hez képest jóval magasabb volt a fulmináns lefolyású, transz-
plantációt igénylõ akut hepatitis (n(LTx)=3) az összes 2021. évi
eset között (n=4). Az etiológia legtöbbször tisztázatlan maradt,
az azonosított esetekben Epstein-Barr és Hepatitis A vírus infek-
ció, valamint autoimmun eredet igazolódott. A 2019 óta regiszt-
rált betegek között (n=14) 6 esetben súlyos csontvelõ mûködési
zavar alakult ki a hepatitis kialakulásával egy idõben vagy an-
nak lezajlását követõen.
Konklúzió: A felvetett súlyos akut hepatitis járvány fennállása a
többi európai országhoz hasonlóan Magyarországon sem igazo-
lódott, de valóban megfigyelhetõ a 2022-es fél éves adatok alap-
ján egy lehetséges növekedés az esetszámokban. Az utóbbi
években látott esetszám változások hátterében felmerül a
COVID pandémia miatti korlátozások kapcsán kialakult immu-
nológiai változások szerepe.

Ritka epilepszia szindróma diétás kezelése

Hollódy Katalin, Péter István
PTE ÁOK KK Gyermekgyógyászati Klinika, Neurológiai
Tanszék

A GLUT-1 deficiencia szindróma vagy de Vivo-betegség egy rit-
ka epilepsziás tünetegyüttes, néhányszáz esetközlés ismert az
irodalomban. Prevalenciája valószínûleg magasabb. Az
SLC2A1 gén mutációja okozza. A betegek 90%-ban új a mutá-
ció. Az egyes típusú glükóz transzporter fehérje termelõdése sé-
rül a mutáció miatt, és ilyen módon az agyat tápláló glükóz nem
tud a vér-agy gáton át az agyba jutni. A szindróma klinikai jel-
lemzõi: már az elsõ élethónapokban jelentkezõ gyakori gör-
csök, gyors, irreguláris, önkéntelen szemmozgások; fejfájás és
moyclonusok, különösen éhezéskor; késõbb spasticitás, ataxia,
dysarthria. A GLUT-1 deficiencia fenotipikus spektruma széles,
az epilepsziás görcsöktõl a különféle mozgászavarokig. Éhezés
után vett liquorban a glükóz szint alacsony volta diagnosztikus
értékû vizsgálat lehet, de egyértelmû diagnózist a molekuláris
genetikai vizsgálat adhat. Kezelése ketogén diétával lehetséges.
A diétával az epilepsziás görcsök megszüntethetõk, javul a gyer-
mek mozgása, kognitív képessége. Az elõadásban két GLUT-1
deficiencia szindrómás betegünk kórtörténetén keresztül muta-
tom be ezen ritka epilepszia szindróma jellemzõit.

Hypochrom microcyter anemia
differenciáldiagnózisa*

Horvath Adrienne
Marosvásárhelyi „G.E.Palade” Orvosi, Gyógyszerészeti,
Tudomány és Tehnológiai Egyetem, Gyermekgyógyászati
Tanszék. Marosvásárhelyi 2 sz. Gyermekklinika

A hypochrom, microcyter vörösvértestek a hemoglobin kompo-
nenseinek (hem és globin) kóros szintézisét mutatják. A hem
elégtelen szintézise vashiányban, krónikus betegségekben,
ólommérgezésben, piridoxin vagy rézhiányban, mig a globin
szintézis zavara a thalassaemia syndromákban fordul elõ.
A hypochrom, microcyter anémiák kivizsgálásában a teljes vér-
kép, kenet, reticulocyta szám, erythrocyta indexek, szérum vas-
szint, ferritin, teljes vaskötõ kapacitás, transferrin/transferrin
saturatio, hemoglobin electrophoresis, ólom, réz szint, néha
csontvelõ vizsgálat, a vesefunkciók, gastrointestinalis rendszer
endoszkópos vizsgálata jöhetnek számitásba.
A hypochrom microcyter anémia leggyakoribb oka az elégtelen
bevitel, malabsorbtio vagy vérvesztés következtében kialakuló
vashiány. Laboratóriumi jellemzõi az alacsony hemoglobin
(Hgb) szint, erythrocyta szám és térfogat (MCV), micorocytosis,
hypochromia, anisocytosis, poikilocytosis, céltábla sejt, normál
vagy enyhén csökkent reticulocyta szám, emelkedett RDW, ala-
csony ferritin és vas (Fe) szint, emelkedett teljes vaskötõ kapaci-
tás (TIBC), csökkent transferrin saturatio (TS).
A hypochrom, microcyter anémia második leggyakoribb oka a
krónikus betegségek jelenléte: infectiok, malignitas, krónikus
vesebetegség, autoimmun betegségek. Kialakulásában az eryth-
rocyták csökkent élettartama, kóros erythropoiesis és a
retikuloendothelialis rendszer fokozott vasfelvétele játszik sze-
repet. Az anémia általában enyhe/közepes, a serum Fe ala-
csony, ferritin normális vagy emelkedett, TIBC alacsony.
A thalassaemiák veleszületett hemolitikus anémiák, a hemoglo-
bin molekulát alkotó alfa vagy beta láncok elégtelen szintézise
jellemzi. A gyakorlatban a minor thalassaemia elkülönitése fon-
tos a vashiányos anémiától, a minor thalassaemiat a magas
erythrocyta szám, normál RDW, alacsony Mentzer index, nor-
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mál vagy enyhén emelkedett reticulocyta szám, normál vagy
emelkedett ferritin szint jellemzi.
Ritkábban okoz hypochrom microcytaer anémiát az ólommér-
gezés, rézhiány, illetve a vasanyagcsere zavara, ami érintheti a
vas felszivódását, transzportját, felhasználását a hemoglobin-
szintézishez. A transzmembrán proteinek defectusa gátolja a
vas felszivódását (pl. Ferroportin mutatio), ezt a kórképet per
oralis vas kezelésre rezisztens vashiányos anémiának is nevezik
(IRIDA- iron resistant iron deficiency anemia). Aceruloplas-
minaemiában nehezitetté válik a vas felszabadulása a makro-
fágból és bejutása a plazmába. A mitokondriális vas felhaszná-
lás zavara a sideroblastos anémia, ahol a vas bejut az erythro-
blastba de nem tud beépülni a hemoglobinba, felszaporodik a
mitokondriumban és vasfestéssel a csontvelõben megjelen-
nek/felszaporodnak a ring sideroblastok. Magas RDW, emelke-
dett vasszint, ferritin és transzferrin saturatio jellemzi.
A vastúlsúly elkerülése érdekében fontos a hypochrom micro-
cytaer anémiák etiológájának tisztázása a vaskezelés elinditása
elõtt.

Szövõdményes pneumónia – esetismertetés*

Jakab Kinga1, Szalai Mária1, Koncsag-Szász Elõd1,
Papp János György2

1Székelyudvarhelyi Városi Kórház, Gyermekgyógyászat
2Velkey László Gyermekegészségügyi Központ,
Gyermeksebészet, Miskolc

Az atípusos pneumónia leggyakoribb kórokozója a Mycoplasma
pneumoniae, mely elsõsorban iskoláskorúakban és serdülõk-
nél, de bármely életkorban okozhat megbetegedést. Nem csak a
légutakat betegítheti meg, hanem szinte valamennyi szervrend-
szert érinthet. Elõadásomban egy 5 éves fiúgyermeket mutatok
be, aki 6 hónapja tartó köhögésrõl panaszkodott. Osztályunkra
2 napja tartó láz, nehézlégzés, étvágytalanság és a krónikus kö-
högés miatt került felvételre. A tüdõ felett csökkent alapsejtes
légzés, ill. nedves szörtyzörejek voltak hallhatók. A röntgenfel-
vételen kiterjedt, jobb oldali, lebenyes tüdõgyulladás ábrázoló-
dott. Empirikus antibiotikumos kezelést indítottunk (ceftriaxon,
amikacin), alacsony oxigén-szaturációja miatt pedig folyamatos
maszkos oxigénterápiára volt szükség. A vérvizsgálat emelke-
dett gyulladásos markereket mutatott, Quantiferon TB Gold Plus
teszt kizárta a TBC gyanúját, a Mycoplasma pneumoniae IgM
antitest viszont pozitív lett. A 4 nap után ismételt röntgenfelvé-
telen a korábbinál kiterjedtebb pneumónia ábrázolódott, a gyul-
ladásos markerek sem javultak, így az antibiotikus kezelést
Meronem és Vancomycinre cseréltük. A kezelés hatására némi
javulást észleltünk, a köhögés és a nehézlégzés enyhén csök-
kent, de a beteg továbbra is gyakran lázasodott, a hallgatózási
lelet pedig lényegesen nem változott. Az újabb tüdõröntgen- és
CT vizsgálat tüdõtályogot mutatott, így a beteget a kezelés 12.
napján egy romániai egyetemi központba irányítottuk, ahol
Cystás adenomatosus tüdõmalformatiót és Mycoplasma
pneumoniae felülfertõzõdést véleményeztek, mûtéti megoldást
javasoltak. A betegség 30. napján a kivizsgálásokat a miskolci
Velkey László Gyermekegészségügyi Központban folytatták.
HRCT vizsgálat tisztázta, hogy valóban tüdõtályogról van szó,
amely folyamatos regressziót mutatott. A közel hat hetes
társított antibiotikumos kezelés hatására csak egy 4×4cm-es,
jobb középsõ lebenyi tályog maradt. Két hónappal késõbb a
beteg még köhög, de jó általános állapotban van, láztalan,
képalkotó vizsgálatokkal követjük.

A D-vitamin receptor jelenlétének
immunhisztokémiai kimutatása gyermekkori
szolid tumorokban

Juhász Orsolya1, Jákob Noémi2, Rajnai Hajnalka2,
Imrei Marcell3, Garami Miklós1

1Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
2Semmelweis Egyetem, Patológiai és Kísérleti Rákkutató
Intézet
3Semmelweis Egyetem Transzlációs Medicina Intézet

Háttér: Korábbi munkánkban összefüggést találtunk a szolid tu-
moros gyermekek alacsonyabb D-vitamin szintje és a kedvezõt-
len prognózis között. A D-vitamin receptor (VDR) expressziója,
valamint a tumor viselkedése és a betegek túlélése közötti
összefüggést csak néhány tanulmányban vizsgálták eddig gyer-
mekkori szolid tumorok esetében.
Módszerek: A vizsgálathoz 177, a Semmelweis Egyetem (SE) II.
Sz. Gyermekgyógyászati Klinikáján gondozott szolid daganatos
gyermek tumorbiopsziás mintáinak formalin-fixált, paraffinba
ágyazott szövetblokkjait választottuk ki. A mintákon az
immunhisztokémiai (IHC) analízist a SE Patológiai és Kísérleti
Rákkutató Intézetében végeztük. A VDR daganatszövetben való
jelenléte és a kimenetel közötti összefüggés vizsgálatához
tumorminták túlélési-és klinikai adatok 110 gyermek esetében
álltak rendelkezésünkre.
Eredmények: Az alacsony VDR expresszió szignifikánsan ked-
vezõtlenebb prognózissal (p = 0,0061) társult a vizsgált gyer-
mekkori szolid tumorokban. Az összefüggés nemcsak statiszti-
kailag, de klinikailag jelentõs összefüggésnek tekinthetõ; az ala-
csony VDR expresszió mellett több, mint 14-szerese a kedvezõt-
len prognózis esélye (OR = 14,74). A VDR expresszió mértéke
szignifikánsan különbözött az egyes vizsgált tumortípusok kö-
zött (p <0,0001).
Következtetés: Az IHC módszerrel kimutatott alacsonyabb VDR
expresszió kedvezõtlenebb prognózissal társul. A gyermekkori
szolid tumorok VDR-státuszának ismerete értékes biomarker le-
het, mely alapján magas VDR expresszió esetén D-vitamin és
analógjai kiegészítõ terápiaként szolgálhatnak a hagyományos,
elsõ vonalbeli onkoterápia mellett.

Gyermekkori malignus betegek betegirányítása
és közös gondozása

Kassay Anett1, Gaál Zsuzsanna2, Zsigrai Emese2,
Illésy-Macsi Lilla2, Petrás Miklós2, Sasi Szabó László3,
Dicsõ Ferenc1, Kiss Csongor2, Szegedi István2

1Szabolcs-Szatmár-Bereg Megyei Kórházak és Egyetemi
Oktatókórház, Jósa András Kórház Oktatókórház,
Gyermekosztály
2Debreceni Egyetem, Klinikai Központ, Általános
Orvostudományi Kar, Gyermekgyógyászati Klinika, Gyermek
Hematológiai-onkológiai Osztály
3Debreceni Egyetem, Klinikai Központ, Általános
Orvostudományi Kar, Gyermekgyógyászati Klinika,
Gyermeksebészeti Osztály

A gyermekkori malignus betegek ellátása Magyarországon
komprehenzív onkológiai centrumokban valósul meg. Az
északkelet-magyarországi régióban a gyermekek kivizsgálása,
diagnosztizálása az alapellátásban dolgozó gyermek háziorvos-
ok, a regionális központok és a debreceni Gyermekgyógyászati
Klinika szoros együttmûködésén alapszik.
A betegek mihamarabbi kivizsgálásához, valamint a diagnózis
felállításához és nemzetközi protokollok alapján történõ szak-
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szerû ellátásához szükséges, a betegellátás különbözõ szintjein
megvalósuló lépéseket egy két éves betegünk kapcsán mutatjuk
be, akinek az alapellátásban enteritises panaszok miatt történt
fizikális vizsgálata során észlelt bágyadtság, étvágytalanság mi-
att 2021.09.29-én indult kivizsgálása a Kisvárdai Kórházban.
Az itt detektált hyperglycaemia (35 mmol/L) miatt parenteralis
folyadékpótlást alkalmaztak és további ellátás céljából a SzSzB
Jósa András Kórházba kérték átvételét. A fizikális vizsgálatok so-
rán észlelt jelentõs hepatomegalia miatt hasi UH vizsgálat,
majd hasi MR vizsgálat történt, mely során a máj mindkét lebe-
nyét – a centrális szegmentumokat érintõ, PRETEXT III. stádiu-
mú, nagyméretû térfoglalás ábrázolódott. További laborleletei
alapján lezajlott SARS-COVID-19 infectio igazolódott magas
IgG titerrel. Kiegészítõ labor és kardiológiai vizsgálatai pedig
COVID indukálta többszervi gyulladás mellett szóltak, emiatt
1g/ttkg immunglobulin (Intratect) kezelésben részesült és 5
mg/ttkg/die acetilszalicilát terápiát indítottak. Hyper-
glykaemiája miatt IDDM-nek megfelelõ reguláris inzulinkeze-
lést követõen rapszodikus étkezései miatt Humulin M3 terápia
került beállításra.
A képalkotó vizsgálatok eredményei a célzottan kért és extrém
magasnak bizonyuló AFP titerrel (26816 kU/mL) együtt
malignitás (hepatoblastoma) mellett szóltak, ezért további keze-
lés céljából kérték átvételét a DE KK Gyermekgyógyászati Klini-
ka Gyermekhematológiai-onkológiai Osztályára. A vizsgálati
eredmények alapján kezelését a SIOPEL-6 Protokoll szerint 4
preoperatív blokkal 2021.10.07-én indítottuk, melyet követõen
a radikális sebészi rezekció mesohepatectomiával 2021.12.14-
én történt. A mûtétet követõ posztoperatív blokkokat szövõd-
ménymentesen megkapta, AFP titere rendezõdött, jelenleg szo-
ros nyomonkövetés mellett remisszióban van.
Esetünk szemlélteti az ellátás különbözõ szintjein idõben meg-
kezdett kivizsgálás és szoros együttmûködés szükségességét a
diagnózis mihamarabbi felállításának és a célzott kezelés meg-
kezdésének szempontjából, mely a gyermekek teljes gyógyulá-
sának biztosítása céljából kiemelkedõ fontossággal bír a
klinikai gyakorlatban.

DJ katéter eltávolítása altatás nélkül – ex vivo
és in vivo eredményeink

Kecskés Edit, Szabó Levente, Varga Gábor,
Sasi Szabó László
Debreceni Egyetem Klinikai Központ Gyermekgyógyászati
Intézet, Gyermeksebészeti Osztály

Bevezetés: A dupla J (DJ) katéter alkalmazása széles körben el-
fogadott, a percutan nephrostománál kevésbé invazív módszer.
Gyermekpopulációban hátránya, hogy eltávolítása narkózist
igénylõ cystoscopia során történik idegentest fogóval vagy hu-
rokkal, mely miatt sokan- különösen fiatalabb gyermekek ese-
tén- nem ezt a vizelet deviációs módszert választják (pl. laparo-
scopos pyelonplastica során). A DJ katéter eltávolításának egyik
alternatív megoldása lehet a Houwei és munkacsoportja által
publikált, narkózist és cystoscopiát nem igénylõ beavatkozás.
Vizsgálatunkban ezen technika biztonságosságát és hatékony-
ságát vizsgálatuk.
Módszerek: Retrospektív módon a 2021 január - 2022 március
között ezen technikával kezelt, egy oldali DJ katétert viselõ,
0-18 év közötti gyermekek adatait elemeztük. Az ezen periódus-
ban laparoscopos pyelonplasticát követõ DJ katéter eltávolítás
eredményeit hasonlítottuk össze a 2020-as évben laparoscopos
pyelonplastica utáni cystoscoppal (CS) végzett DJ katéter eltá-
volításokkal. Továbbá összehasonlítottuk a noncystoscopos
(NCS) DJ eltávolítás sikerrátáját az anterograde (ADJ) és

retrograde DJ (RDJ) felhelyezést követõen. Vizsgáltuk az in vivo
beavatkozás siker-és szövõdményrátáját, illetve a költséghaté-
konyságát. A módszer reprezentálása céljából húgyhólyagmo-
dellt készítettünk.
Eredmények: A vizsgálati periódusban 25 gyermeknél végez-
tünk noncystoscopos DJ eltávolítást (anterograde DJ felhelye-
zés: 17 beteg, retrograde DJ felhelyezés: 8 beteg). A gyermekek
átlagéletkora 33,91 hónap (ADJ), 35 hónap (RDJ) és 67.6 hónap
(CS) volt. A noncystoscopos technika sikerrátája ADJ felhelye-
zést követõen 100% (17/17) volt, míg RDJ felhelyezés után
37,5% (3/8) volt (p <0,005). A NCS DJ eltávolítása átlagosan az
1,94. (ADJ) és a 2,33. (RDJ) próbálkozásra (1-5 kísérlet) sikerült.
Perioperatív komplikáció egyik esetben sem volt. A laparo-
scopos pyelonplasticát követõen végzett NCS DJ eltávolításnál
a beavatkozás ideje szignifikánsan rövidebbnek igazolódott,
mint cystoscopos DJ eltávolítás során (5,3 perc vs. 14 perc, p
<0,005). A noncystoscopos DJ eltávolítás költségvonzata lénye-
gesen kisebb, mint a hagyományos módszeré (NCS: ~3000 Ft vs.
CS: ~ 35.000 Ft).
Következtetés: Az innovatív technika alkalmazása mind kísérle-
tes körülmények között, mind in vivo hatékony és biztonságos
módszernek bizonyult. Alkalmazásával jelentõsen rövidül a be-
avatkozás ideje, kevésbé megterhelõ a beteg számára és csök-
ken a kórházi költség. A légútbiztosítás mellõzésével ez a mód-
szer a COVID-19 pandémia alatt az ellátó személyzet infekció
kockázatát is csökkenti.
Közös betegeink - közös esetismertetést jelentek be.

Még mindig véres a vizelet

Kiss Gábor1, Miskolczi Nóra2, Takács Katalin3,
Balogh Tünde1, Kovács Tamás2, Tálosi Gyula1

1 Bács-Kiskun Megyei Oktatókórház, Csecsemõ- és
Gyermekosztály
2 SZTE SZAKK Gyermekgyógyászati Klinika,
Gyermeksebészeti Osztály
3 Háziorvos, Orgovány

Elõadásunkban egy 3,5 éves fiú esetét mutatjuk be, akinek
anamnézisébõl kiemelhetõ negatív perinatális idõszakot köve-
tõen 1 hónapos korban fungus umbilici miatt gyermeksebészeti
kezelés, mely hidrogénperoxid és lápisz kezelésre megoldó-
dott, ekkor végzett hasi UH húgyhólyagban a bázison 6,3
mm-es echogén ovális képletet írt le. Ezt követõen háziorvosá-
nál jelentkezett haematuria miatt, aki ennek leggyakoribb okára
gondolva antibiotikum (Cefixim) kezelést kezdett. Ennek hatá-
sára panaszai nem szûntek, így a gyermeket osztályunkra utalta.
Kivizsgálása során laboratóriumi vizsgálatok alacsony gyulla-
dásos paraméterek mellett jó vesefunkciót mutattak, végig
normotensiós volt. Hasi UH normál vesék írt le, üregrendszeri
tágulat nem ábrázolódott, viszont a vaskosabb falú húgyhólyag
alsó falán kb. a középvonalban egy 15x9 mm-es, a falhoz rög-
zült intraluminalis képlet volt látható. Ezt követõen SZTE Gyer-
mekklinikára utaltuk, ahol a gyermeksebészeten elvégzett
cystoscopia során a colliculus seminalisból kiinduló daganatot
észleltek, amely szelepszerûen lezárta a hólyagot, egyúttal kife-
jezetten trabeculált hólyagfalat láttak. Az elváltozást vesico-
scopos úton, kompletten eltávolították. A mûtét után vizeletürí-
tési nehezítettség megszûnt, a gyermek panaszmentesé vált. Ké-
sõbb a szövettani vizsgálat carunculus urethraet igazolt. Két év-
vel a mûtét után továbbra is panaszmentes a gyermek. Ultrahan-
gon a trabeculáltság megszûnt, reziduum nélkül üríti ki normál
kapacitású hólyagját. Az urethra carunculus gyermekkorban és
fõként fiúkban igen ritkán fordul elõ, ebben az életkorban a ki-
váltó tényezõ leginkább krónikus gyulladás. Szakirodalomban
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eddig 4 esetet írtak le, mind lányoknál, felnõttek körében is csak
2 férfi beteget. Ez az eset felhívja a figyelmet, hogy kisebb
elváltozásokat is érdemes követni, illetve arra is, hogy a gyakori
tünetek hátterében néha ritka betegségek is állhatnak.

Imagisztikai eljárások fontossága az urogenitális
rendszer rendellenességeinek korai
felismerésében – esetbemutató*

Kolumbán Szende1, Hadnagy Margit1,
Papp Zsuzsanna2, Barabás Annamária3

1gyermekgyógyász rezidens orvos, Marosvásárhelyi II. számú
Gyermekgyógyászati Klinika, Románia,
2gyermekgyógyász szakorvos, Marosvásárhelyi II. számú
Gyermekgyógyászati Klinika, Románia
3gyermekgyógyász fõorvos, Marosvásárhelyi II. számú
Gyermekgyógyászati Klinika, Románia

A Herlyn-Werner-Wunderlich szindróma az urogenitális rend-
szert érintõ veleszületett rendellenesség, amely a Müller- féle
csõ és a mesonephricus tubulusok nem megfelelõ fejlõdésének
köszönhetõen alakul ki. Ennek a nagyon ritka kórképnek a jel-
legzetessége egy triász, amely magába foglalja az uterus
didelphyst, obstruált hemivaginat és az ipszilateralis vese
agenesiat.
Egy 10 éves kislány esetét szeretnénk ismertetni, akinél már
intrauterin ultrahangos vizsgálat során cisztásan átalakult
afunctionalis ectopias jobb vesét fedezett fel a nõgyógyász,
amelyet születés után képalkotó eljárásokkal szintén igazoltak.
A családi kórtörténetében nem szerepel vese, húgyúti vagy nõ-
gyógyászati probléma. A klinikánkon többszöri felsõ légúti in-
fekcióval és húgyúti infekcióval gondozott beteg. Az éves
utánkövetések során felfedezésre került a jobb oldalon kialakult
ureterokéle is. A múlt hónapban, az ismert urológiai problémák
követése érdekében Kolozsváron megismételt MRI vizsgálat so-
rán, komplex uterus és cervix malformáció jelenlétét írták le,
amely miatt nõgyógyász kollégák szakvéleményét kérték, akik
az MRI vizsgálat során felfedezett hidrometrocolpos jelenléte
miatt sebészeti korrekciót javasoltak. Sebészeti osztályon való
bentfekvése során cystoscopia, jobb oldali ureteroscopia, vala-
mint vaginoscopia zajlott, amely során megoldódott az
ureterokéle és az uterusban levõ folyadék eltávolításra került
szonda segítségével, ezt követõen otthonába bocsájtották
exploratórikus laparoscopia elvégzését javasolva. Két hét múlva
a kislányt édesanyja lázas állapotban hozta be Klinikánkra, aki-
nél a hüvelyváladékból Enterococcus spp. igazolódott, amely
Cefuroxime kezelésre jól reagált. Ezt követõen a bukaresti Sür-
gõsségi Klinikán jelentkeztek a szakorvos által javasolt
laparoscopia elvégzésére, amely során a két uterusz közötti
kommunikációt sikeresen megoldották és amely hozzájárult,
egy nagyon ritka kórképnek, a Herlyn-Werner-Wunderlich
szindrómának korai felismeréséhez. Betegünk esetében sikerült
relatív korán felismernünk egy ritka kórképet, amely után-
követést igényel az esetleges komplikációk korai felismerése és
kezelése érdekében.
Ahogy esetünkben is láthatjuk, egy ritka kórkép felismerésében
nagyon fontos szerepet játszanak a képalkotó eljárások, azok
periódikus megismétlése, a betegek utánkövetése, valamint a
különbözõ szakorvosoknak az együttmûködése.

A varicokele scleroterápiájával szerzett
tapasztalatok osztályunkon

Koncz Júlia1,2, Lázár István2, Papp János1,
Réti Gyula1, Poremba Beáta1, Ormay Cecília3

Borsod-Abaúj-Zemplén Megyei Kórház és Egyetemi Oktató
Kórház
Velkey László Gyermekegészségügyi Központ, Miskolc
1Gyermeksebészeti, Traumatológiai és Égési Osztály,
2Képalkotó Diagnosztikai Osztály, Angiográfia-DSA
3Gyermek-Aneszteziológiai és Intenzív Osztály

Bevezetés: Varicocele vena spermatica, plexus pampiniformis
abnormalis diletatioja. Ritkán okoz panaszt, leggyakrabban a fi-
zikális vizsgálat során mellékleletként kerül felismerésre. Iro-
dalmi adatok alapján a populáció kb 15-18 %-ban fordul elõ. A
felnõttkori infertilitás hátterében gyakran kimutatott okként sze-
repel. Kezelésére többféle módszer létezik, mind sebészeti,
mind intervenciós radiológiai szempontból.
Anyag és módszer: Osztályunkon korábban nyílt mûtéti feltá-
rást végeztünk ezt követõen laparoscopos mûtéti technika ke-
rült bevezetésre. Irodalmi adatok ajánlások alapján az utóbbi
idõben sclerotherápia bevezetése mellett döntöttünk. Az osztá-
lyunkon ellátott betegeknél retrográd sclerotherápíát végez-
tünk. A beavatkozás során jobb oldali vena femoralis punciot
követõen a vena spermatica selektív katéterezése történt, majd
inguinalis kompresszio védelmében sclerotizáló anyagot juttat-
tunk a vena spermaticába. A beavatkozások alatt szövõdményt
nem észleltünk. A betegeknél a postoperatív idõszak zavartala-
nul zajlott. A betegeket gondozásba vesszük.
Konklúzió: Tapasztalataink szerint az irodalmi adatokkal meg-
egyezõen a sclroterapia olyan minimalinvasiv eljárás, mely biz-
tonságos és hatékony kezelést biztosít a varicocele kezelésé-
ben. A jelenlegi kilátások szerint a sclerotizáció a legjobb opci-
ót jelenti a vénás keringési zavar szelektív megoldására.

Lymphangioma minimál invazív kezelési
lehetõségei

Koncz Júlia1, Bodnár Dóra1, Papp János1,
Sipkó Ágnes2, Kelemen Ágnes3, Kelen Mária4,
Fodor Krisztina5

1Borsod-Abaúj-Zemplén Megyei Kórház és Egyetemi Oktató
Kórház
2Velkey László Gyermekegészségügyi Központ, Miskolc
1Gyermeksebészeti, Traumatológiai és Égési Osztály
2Gyermek-Aneszteziológiai és Intenzív Osztály
3Gyermek Onko-haematológiai és Csontvelõ Transzplantácios
Osztály
4Újszülött Intenzív Osztály
5Központi Diagnisztikai Centrum

Bevezetés: A lymphangioma egy ritka fejlõdési rendellenesség,
melynek etiológiája ismeretlen. Leggyakrabban a nyakon, hón-
aljban és a mellkasfalon fordul elõ. A diagnózis felállításában a
fizikális vizsgálat mellett a képalkotó vizsgálatoknak – UH, MR
– fontos szerepe van. Kezelés szempontjából a mûtéti megoldás
a lokalizáció és az elváltozás kiterjedése miatt nehézkes lehet.
Elõadásomban az osztályunkon kezelt betegek eredményeit
szeretném bemutatni.
Anyag és módszer: Osztályunkon az utóbbi években három
lymphangiomás betegeknél scleroterápiát és szükség esetén
sirolimus terápia kiegészítést végeztünk. A különbözõ lokalizá-
ciójú, típusú és kiterjedésû lymphangiómák esetében UH vezé-
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relt punctiót követõen Bleomycinnel végeztünk sclerotisatiót.
Egy betegnél mivel az elváltozás kevert szerkezetû, nagy kiterje-
désû volt a therápiát sirolimus adásával egészítettük ki. A be-
avatkozások alatt szövõdményt nem észleltünk. A betegeknél a
postoperatív idõszak zavartalanul zajlott. A betegeket minden
esetben gondozásba vettük, rendszeresen kontroll vizsgálat
történik.
Konklúzió: Tapasztalataink szerint az irodalmi adatokkal meg-
egyezõen a scleroterapia olyan minimál invazív eljárás, mely
hatékony kezelést és jó esztétikai eredményt biztosít a betegek
számára.

A klasszikus TORCH patogéneken túl – hazai
intrauterin lymphocitás choriomeningitis
vírusfertõzések esetismertetése

Koroknai Anita1, Ivancsó Johanna2, Nagy Orsolya1,3,
Nagy Anna1, Csonka Nikolett1, Takács Mária1,3

1Nemzeti Népegészségügyi Központ, Virális Zoonózisok
Referencia Laboratóriuma, Budapest
2Borsod-Abaúj Zemplén Megyei Központi Kórház és Egyetemi
Oktató Kórház, Újszülött Intenzív osztály, Miskolc
3Semmelweis Egyetem, Orvosi Mikrobiológiai Intézet,
Budapest

A Lymphocitás choriomeningitis vírus (LCMV) egy rágcsálók ál-
tal terjesztett virális zoonózis. A fertõzés tüneteit nagyban befo-
lyásolja a fertõzõdés ideje, így a pre- és postnatalisan szerzett
infekció klinikai képe teljesen eltérõ. A szerzett fertõzések kb.
egyharmada tünetmentesen lezajlik, vagy csak enyhe, influen-
zaszerû tünetek figyelhetõk meg, míg súlyosabb esetben menin-
gitis, encephalitis vagy meningoencephalitis is kialakulhat, de
általában maradványtünetek nélkül gyógyul a beteg. Ezzel
szemben az intrauterin LCMV infekció mortalitása magas.
A magzat fertõzõdése gyakran magzati elhalálozáshoz vezet, il-
letve a túlélõ magzatoknál a fertõzés eredményeképpen látáská-
rosodás (chorioretinitis) és központi idegrendszeri fejlõdési
rendellenesség: microcephalia, macrocephalia, hydrocephalus
alakulhatnak ki.
Hazánkban a lymphocytás choriomeningitises megbetegedés
ritkán kerül diagnosztizálásra. 2012-2021 között mindössze 38
LCMV pozitív esetet igazolt az LCMV diagnosztikájára kijelölt
Nemzeti Népegészségügyi Központ Virális Zoonózisok Referen-
cia Laboratóriuma. Magyarországon 2019-ben került diagnosz-
tizálásra az elsõ, majd 2021-ben a második intrauterin LCMV
fertõzés laboratóriumunkban. A gyermekek vérsavójában mért
IgG ellenanyag titere több mint négyszerese volt az anyai mintá-
ban mért IgG szintnek. Az elsõ esetben IgM és IgA ellenanyagot
is sikerült kimutatni a gyermek vérmintájából.
A congenitális LCMV fertõzések valódi prevalenciája jelenleg
nem ismert. A betegség feltételezhetõen aluldiagnosztizált, a di-
agnosztikát ugyanis nagymértékben nehezíti, hogy a fellépõ tü-
netek nagyon hasonlítanak az egyéb TORCH-patogének által
okozott tünetekhez, különösen a congenitális cytomegalovírus-
és toxoplazma fertõzések klinikai képéhez.

„A PKU ismétlését kéri Szeged” – Javítsuk
közösen az újszülöttkori anyagcsere szûrés
hatékonyságát

Kósa Magdolna, Monostori Péter, Baráth Ákos,
Rácz Gábor, Bereczki Csaba
Gyermekgyógyászati Klinika és Gyermek Egészségügyi
Központ, Szent-Györgyi Albert Klinikai Központ, Szeged

2022-ben a cystás fibrózissal bõvült az újszülöttkorban szûrt
örökletes betegségek palettája. Az kórkép szûrése a többlépcsõs
metodikából adódóan más jellegû terhelést ró az eddigiekhez
képest az ellátórendszerre. Az ennek kapcsán bevezetett válto-
zásokat, hibalehetõségeket és azok elkerülésének módját igye-
kezzük összefoglalni. Ezen túl cél a klasszikus anyagcsere be-
tegségek szûrésénél észlelt 1-1 tanulságos eset bemutatása, va-
lamint szeretnénk egyúttal köszönetet is mondani a kollégák he-
lyi kórházakban és alapellátásban nyújtott segítségéért, mely
nélkül Anyagcsere Központunk sem tudná kellõ hatékonysággal
végezni munkáját.

Tumorsejtek genetikai jellemzõin alapuló célzott
terápia recidív medulloblastomában

Kovács Janka, Brückner Edit, Garami Miklós
II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika, Semmelweis Egyetem,
Budapest

A gyermekkori rosszindulatú daganatok több, mint 30%-a köz-
ponti idegrendszeri malignitás.
Az embrionális sejtekbõl kifejlõdõ, leggyakrabban a cerebellum
területén elhelyezkedõ medulloblastomát a gyermekkori köz-
ponti idegrendszeri malignitások hozzávetõlegesen 20%-ában
diagnosztizálunk.
Az onkológiai kezelés részét képezi a tumor lehetõség szerinti
teljes eltávolítását követõ sugár-, illetve kemoterápia. Agresszív
megjelenés esetén a megfelelõ betegség kontroll eléréséhez ki-
egészítõ megakemoterápiát követõ autológ õssejt-transzplantá-
ció is szükséges.
A megbetegedés ismételt kiújulása, illetve az elsõvonalbeli ke-
zelésre adott elégtelen terápiás válasz esetén a kórfolyamat
prognózisa kifejezetten rossz.
Az onkológiai kezelés hatékonyságának javítására számos kuta-
tás és klinikai tanulmány zajlik világszerte, azonban meghatáro-
zó hosszú távú eredményrõl még nem tudtak beszámolni. Az
újabb terápiás törekvések részét képezi a tumorsejtek molekulá-
ris genetikai jellemzõin alapuló célzott kezelési modalitások
klinikai bevezetése.
A Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinikán
2017. õsz óta medulloblastoma miatt kezelt és gondozott bete-
günk 2020. nyarán jelentkezett ismételt betegség kiújulást köve-
tõen Magyarországon elsõként alkalmazott célzott terápiával ki-
egészített onkológiai terápiáját mutatjuk be.
A gyermekkori központi idegrendszeri malignitások molekulá-
ris genetikai jellemzõinek megismerése, rutinszerû vizsgálata és
az arra épülõ célzott terápia alkalmazása nélkülözhetetlen a
gyermekek gyógyulási esélyének növekedése szempontjából.
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A gyermekonkológiai antiemetogén terápiák
komplex és komprehenzív szemlélete

Kovács Janka, Hegedûs Péter, Szabados Márton,
Brückner Edit, Garami Miklós
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika,
Budapest

A gyermekkori rosszindulatú daganatos betegségek kezelése a
20. századi orvoslás egyik fontos sikertörténete. A betegek
gyógyulási aránya az elmúlt évtizedekben jelentõsen javult, a
legkorszerûbb multimodális onkológiai kezelésekkel a 10-bõl 8
gyermeket meg tudunk gyógyítani.
Az onkológiai kezelés részeként alkalmazott citosztatikus terá-
piák legismertebb mellékhatása azok változó mértékû, de a be-
tegek szubjektív jólétét jelentõsen befolyásoló emetogentiása.
A kemoterápiához társuló hányinger és hányás (CINV) mérsék-
lésére számos antiemetikus készítmény ismert és használatos.
Az erõsen emetogén terápiák esetében a CINV megfelelõ keze-
lése azonban számos esetben komoly kihívás elé állítja a klini-
kust. Az elégtelen mellékhatás kontroll az onkológiai kezelés
elhúzódásához, ezzel a gyógyulási arány romlásához vezethet.
Jelen elõadásomban a korszerû antiemezis alapelveit és
Neuro-onkológiai Központunkban szerzett tapasztalatainkat
szeretném bemutatni.
A kemoterápia okozta mellékhatások megfelelõ kontrollja nagy-
ban hozzájárul a onkológiai kezelés sikerességéhez, ezzel javít-
va a gyermekek életkilátásait.

A kevésbé súlyos sebek is megérdemlik a modern
szereket

Kõnig Róbert1, Hetthéssy Judit2

1Szent János Kórház és Észak-Budai Egyesített Kórházak
2egyéni vállalkozó

Bevezetés: Gyermekesebészetben és gyermektraumatológiában
a komplikált, kiterjedt, roncsolt vagy súlyosan fertõzött sebek-
nél a modern sebfertõtlenítõk használata, mint pl. PHMB
(Polihexanid) gyermekgyógyászati centrumokban egyre inkább
elterjedt. Ugyanakkor a modern eszközök rengeteg elõnyt bizto-
sítanak olyan gyermekek, sérültek számára, akinek a sérülései
nem ennyire súlyosak, a maguk nemében.
Cél: A PHMB tartalmú fertõtlenítõk elõnyös tulajdonágainak be-
mutatása 3 esetismertetés keretében.
Esetismertetések: 10 éves fiú, édesanyjának szeretne faragni,
mikor megcsúszik a bicska a kezében. Részlegesen amputálja
jobb kezének ötös ujját a proximális interfalangeális ízület ma-
gasságában. Reimplantatiót végzünk. Apa biciklin viszi az 5
éves kislányt, akinek bokája beszorul a küllõk közé. Kül- és
belboka törést szenved el. A külbokáján kiterjedt területen
haematoma észlelhetõ. Gipszrögzítést helyezünk fel 3. nap a
heamatoma felett necrosis jelentkezik. Lavanid gélt indítunk. A
kötéscserék megviselik a kislányt 6. nap demarkálódik a
necrosis, kötéscserék nem viselik meg a sérültet.3 5. nap per
secundam problémamentes gyógyulás látható, plasztika, transz-
plantáció nélkül. 39 éves nõ, aki LMWH-t (kis molekulasúlyú
heparint) szed rendszeresen, kettes ujja végpercének lap szerin-
ti felületes sérülését szenvedi el fõzés közben. A vérzés a sok kis
kapilláris érsérülés és az LMWH miatt nem áll el, illetve kötés-
cserék alkalmával újra indul. Konzervatív terápiára szép ered-
ményt kapunk.
Következtetés: A PHMB tartalmú szerek, gélek, egyedi tulajdon-
ságai, a kórházi és a hétköznapi használatban is elsõ vonalbeli

fertõtlenítõk lehetnek. A gyermekek a gél állagú fertõtlenítõ tu-
lajdonságait részesítették elõnyben.

Kardiológiai vizsgálatok gyermekeknél
koronavírus-fertõzés után

Kránitz Zsolt, Rácz Katalin, Katona Márta,
Bereczki Csaba
SZTE ÁOK Gyermekgyógyászati Klinika és Gyermek
Egészségügyi Központ, Szeged

Bevezetés: A koronavírus (SARS-CoV-2, COVID-19) által oko-
zott betegség lefolyása kevésbé agresszív gyermekeknél, mint
felnõtteknél. Néhány gyermek sokszervi gyulladás (paediatric
inflammatory multisystem syndrome, PIMS) miatt került inten-
zív osztályra felvételre, de a legtöbb gyermeknek csak enyhe tü-
netei voltak vagy tünetmentes volt. A betegség lezajlása után
észlelt maradványtünetek (post-COVID szindróma) mint gyen-
geség, fáradtság, mellkasi fájdalom, tachycardia oka lehet szív
érintettség vagy myocardium sérülés. A panaszokkal rendelkezõ
gyermekeknek és a fertõzésen átesett sportolóknak részletes
kardiológiai vizsgálatra van szükségük. Az elmúlt hónapokban
kardiológiai ambulanciánkon a betegek száma megemelkedett.
Betegek és módszer: Elõadásunkban retrospektíve áttekintjük a
koronavírus fertõzésen átesett gyermekek tüneteit, maradvány-
tüneteit, szövõdményeit, kardiológiai vizsgálatokat, laborered-
ményeket, kezeléseket.
Eredmények: 112 beteg (62 fiú, 50 lány) adatát gyûjtöttük össze
az elmúlt nyolc hónapból. Életkoruk 6 hónap és 18 év közötti.
A betegek közel 80%-ának teszttel igazolt coronavírus fertõzése
zajlott, 51%-a sportoló. 9 gyermek került intenzív osztályra
PIMS diagnózissal, közülük nyolcan kaptak intravénás immun-
globulint. Veleszületett szívfejlõdési rendellenesség és egyéb
kezelt betegség 14 esetben volt. Szív MR-vizsgálat kettõ beteg-
nél lett pozitív. EKG rendellenességet 24 esetben, echokardio-
gráfiával 18 gyereknél találtunk eltérést. A betegek 14%-ánál
történt egyéb, tartós panaszok miatt neurológiai, pulmonoló-
giai, immunológiai és pszichiátria vizsgálat.
Következtetések: Bár a legtöbb gyermek tünetmentes vagy csak
enyhe tüneteket mutat a COVID-19 fertõzés alatt, sok gyermek-
nek a gyógyulás után hónapokkal is vannak panaszai, amelyeket
post-COVID szindróma néven ismerünk. A súlyosan beteg gyer-
mekek kezelése mellett fontos a krónikus szövõdmények hosszú
távú nyomon követése, a betegek ellenõrzése a vírus késõi hatá-
sa miatt, különösen a sportolóknál.

Légzési elégtelenséget okozó, kétoldali
pulmonalis intersticiális emfizéma esete –
közös betegünk

Krikovszky Dóra1, Kálmán Attila1, Kovács Lajos1,
Schnur János2, Balázs György2, Várkonyi Ildikó1,
Seszták Tímea1, Nyitrai Anna1, Lódi Csaba1,
Vatai Barbara1, Kincs Judit1, Szabó Attila1

1Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
2Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet

Elõadásunkban egy 3 hónapos csecsemõ esetét ismertetjük, aki-
nél újszülöttkori stridor hátterében a gégét deformáló (késõbb
szövettanilag verifikált) laryngokele igazolódott, ami miatt 9 na-
pos korban tracheostomát kapott. Másfél hónapos korban kétol-
dali pneumonia, szepszis, légzési elégtelenség miatt intenzív
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osztályon feküdt, lélegeztetõgépen magas légúti nyomásokat
igényelt. Az alkalmazott lélegeztetés mellett mindkét tüdõben
pulmonalis intersticiális emfizéma (PIE) alakult ki, ami a jobb
oldali tüdõ fokozatos hyperinflációját és a bal oldali tüdõ össze-
nyomatását, dystelectasiáját okozta. Klinikánkra való áthelye-
zését követõen az addig alkalmazott konvencionális gépi léle-
geztetést magasfrekvenciás gépi lélegeztetésre váltottuk, igye-
keztünk alacsony légúti középnyomást alkalmazni, amit a szóba
jövõ konzervatív terápiákkal egészítettünk ki (pozícionálás, lég-
úti fizikoterápia, nagy mennyiségû váladék eltávolítása,
intermittáló 100% O2 adás, szteroid kezelés…). Az alkalmazott
kezelés mellett állapota átmenetileg javult csak, majd a jobb tü-
dõ hyperinflációja fokozódott és a beteg lélegeztethetõsége to-
vább romlott. Mellkas CT a jobb középsõ lebeny extrém tágulá-
sát mutatta. Multidiszciplináris megbeszélés (pulmonológus,
gyermeksebész, ECMO-ban jártas intenzív osztályos szakorvos,
radiológus) mellkassebészeti beavatkozás, a növekvõ volumenû
jobb középsõ lebeny – ECMO védelemben elvégzett - reszekció-
ja mellett döntött. A postoperatív szak zavartalanul telt, 71 óra
ECMO kezelés és 12 nap további gépi lélegeztetést követõen a
gyermek extubálható volt.
A PIE elsõsorban lélegeztetett koraszülöttek ritka betegsége,
ami az éretlen tüdõ gépi lélegeztetése kapcsán, a túlfeszült
alveolusok falának megrepedése miatt alakul ki. A tüdõ inter-
sticiumába bekerülõ levegõ mennyisége az ép tüdõterületek
összenyomatása miatt súlyos légzési elégtelenséghez vezethet.
Azon ritka esetekben, melyekben a konzervatív kezelés ered-
ménytelen, utolsó lehetõségként volumen redukciós mûtét
fontolandó meg.

Miért van ennyi ’furcsa’ diabetes a családban?

Lábodi Andrea1, Tóth-Heyn Péter2, Balogh István3,
Szûcs Zsuzsanna3

1Bács-Kiskun Megyei Kórház Gyermekosztály
2Semmelweis Egyetem, I. számú Gyermekgyógyászati Klinika
3Debreceni Egyetem Laboratóriumi Medicina

A diabetes mellitus leggyakoribb formái az egyes és kettes típus,
azonban bizonyos esetekben gondolnunk kell a MODY
(maturity onset diabetes of the young) lehetõségére. A MODY
monogénes, autoszomális domináns öröklõdésû szénhidrát
anyagcsere zavarok csoportja, melyek jellemzõen gyermekkor-
ban vagy korai felnõttkorban manifesztálódnak. Eddig 14 altípu-
sát írták le. A MODY13 esetén a KCNJ11 gén érintett, melynek
mutációja az ATP szenzitív kálium-csatornát érinti. Esetünkben
egy MODY-ban érintett gyermek – és család – kerül bemutatás-
ra, akiknél a genetikai vizsgálat során a KCNJ11 gén egy új
mutációja került leírásra.
A 9 éves vékony testalkatú gyermek 1-es típusú diabetes melli-
tus gyanújával került felvételre a Bács-Kiskun Megyei Kórház
Gyermekosztályára. Édesapját 1-es típusú diabetessel diagnosz-
tizálták 14 éves korában, de a több évnyi inzulinmentesség en-
nek ellentmond. Az apai ágon több családtagnak volt cukorbe-
tegsége. Betegünknél a diagnózist megelõzõ idõben, jó étvágy
mellett 2 kg-os fogyást tapasztaltak. Pater vércukormérõjével
több alkalommal 11 mmol/l feletti vércukorértéket mértek a
gyermeknél. Az elvégzett vizsgálatok során normál kezdeti vér-
cukor mellett emelkedett HgbA1c értéket észleltünk (7,3%), és
normális C-peptid szintet. Diabétesz specifikus autoantitest
vizsgálatok csak a GAD enyhe emelkedését jelezték. 160 g szén-
hidrát tartalmú diéta mellett vércukorértékei normalizálódtak.
A nem 1-es típusúnak tûnõ folyamat miatt centrumba irányítot-
tuk további kivizsgálásra (I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika).
A Debreceni Egyetemen a gyermeknél, testvéreinél és a paternél

elvégzett célzott MODY genetikai vizsgálat a KCNJ11 génben
igazolt heterozigóta mutációt (c.481G>A, p.(Ala161Thr)). Ez
egy, az irodalomban még le nem írt mutáció a paternél, a gyer-
meknél és a gyermek egyik tünetmentes testvérénél. Hét hónap
után a gyermeknél emelkedõ vércukor értékek miatt kisdózisú
inzulinkezelést kellett indítani, de bázis inzulint közel két év
után sem igényel. A MODY diagnózis birtokában indokolt mind
a gyermeket, mind a patert a közeljövõben szulfanilurea
kezelésre átállítani, melynek effektivitása jobb az inzulinnál a
MODY bizonyos típusaiban.

A gesztációs kor és a születési súly prognosztikai
jelentõsége vitiumos magzatoknál

Ladányi Anikó
GOKVI Gyermekszív Központ

A veleszületett szívhiba a leggyakoribb fejlõdési rendellenes-
ség, 4-8/1000 élveszületéssel. Ennek egyik vonzata az évi mint-
egy 30000 gyermekkori szívmûtét javuló túlélési mutatókkal,
ami részben a javuló antenatalis detekciós aránnyal magyaráz-
ható. A vitiumok prenatalis felismerése javítja a preoperatív ill.
a rövidtávú mortalitást, morbiditást és egyértelmûen jobb a vár-
ható neurológiai kimenetel is. Van ami kiszûrt pathológiai ese-
tén is bizonytalan, de prognosztikai jelentõséggel bír: ilyen a
koraszülöttség, születési súly, társuló extracardialis és/vagy
kromoszómaeltérés. A szülés idejét tekintve a terminuson belüli
szülés ideje is számít. A 37. kontra 39. gest. hét nem ugyan-
annyira biztonságos, a betöltött 39-40. hét a legoptimálisabb,
szignifikánsan jobb a korai mortalitás, morbiditás és neurológi-
ai kimenetel szívmûtétek után. Vitiumos magzatok ötéves túl-
élésében is szignifikáns a különbség a szülés ideje és a születési
súly függvényében, a legoptimálisabb a nagysúlyú terminus
után születetteknél. Izolált CHD esetén a méhen belüli elhalás
esélye csekély. Méhen belüli agyi MR vizsgálatok alapján is-
mert, miszerint a vitiumos magzatok agyi volumene kisebb, ill.
TGA-s és HLH-s magzatok agya kb. egy hónappal éretlenebb
(oka a retrográd agyi keringés), emiatt is elõnyös a szüléssel a
40. gest. hétig várni. A fentiek alapján a CHD-s magzatoknál a
betöltött 39. gest. hét elõtti elektív szülés gyakorlata újraértéke-
lendõ.
VSD: kamrai septum defektus
CAVD: komplett atrio-ventrikularis septumdefektus
TOF: Fallot tetralogia
TGA: nagyértranszpozíció
TVT: tüdõvéna transzpozíció
CHD: veleszületett szívhiba
HLH: hypoplasiás balszívfél szindróma
Irodalom
Bowers Prevalence of IUFD in fetuses with CHD: 12-year programmatic

review JACC 2013.
Clark. Reduction of elective delivery at 39 weeks of gestation. Am J obstet

Gynecol 2010.
Costello Gestational Age at Birth and Outcomes After Neonatal cardiac

Surgery Circulation 2014.
ACOG. Practice Bulletin No. 107: induction of labor. Obstet Gynecol.

2009.
Martina A. Steurer Gestational Age and Outcomes in CCHD Pediatrics

2017.
Best et al Survival, by Birth Weight and Gestationak Age, in Indivifuals

With CHD: A Populazion-Based Study J Am Heart Assoc. 2017.
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Érzelemfókuszú gyermekterápiás pilot csoport
a túlsúlyos, obez gyermekek ellátásában

Magyar Emma, Gács Zsófia, Fehér Tibor Dániel,
Ittzés Aliz Katalin, Besze Orsolya
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
A Tûzoltó utcai Gyermekklinika Betegeiért Alapítvány,
Budapest

A gyermekkori túlsúly és elhízás kezelése egyre több kihívás elé
ellátja a magyar egészségügyi rendszert is. A nemzetközi szak-
irodalomból és a hazai szakmai gyakorlatból is számos testsúly-
csökkentõ és életmódváltást segítõ programot ismerünk - ezek
sikeressége változó mértékû mind a felnõtt- , mind a gyermekpo-
pulációban. Nemzetközi kutatások és protokollok fókuszában
egyre markánsabban jelenik meg a fenti állapotokhoz kapcsoló-
dó komorbid pszichiátriai zavarok (pl. depresszió, szorongás,
evészavar) és a maladaptív érzelemszabályozási technikák (pl.
érzelmi evés, túlevés) szûrésének, illetve kezelésének fontossá-
ga.
A nemzetközi trendekhez igazodva a túlsúlyos és elhízott gyer-
mekek Klinikán történõ komplex ellátását egy, az érzelemszabá-
lyozási folyamatokat a mentalizáció és relaxáció eszközével fej-
lesztõ terápiás programmal egészítettük ki.
A négy pszichológus által létrehozott érzelemfókuszú program
során a 11-13 éves gyerekekkel összesen 12 alkalommal talál-
koztunk. A gyermekfoglalkozásokat három szülõcsoport-foglal-
kozás egészítette ki, melyek a pszichoedukáció mellett viselke-
désterápiás és rendszerszemléletû elemeket tartalmaztak, vala-
mint a jelenlévõ családtagok számára sorstársi közösségként is
funkcionáltak.
Elõadásunkban az érzelemfókuszú terápiás foglalkozások mód-
szertanát, a gyerekekkel és szülõkkel végzett közös munkát, il-
letve a csoport hasznosságáról kapott visszajelzéseket szeret-
nénk bemutatni.
Új terápiás és diagnosztikai eljárások - elõadást jelentek be.

A retinoblasztóma prezentációs tünetei

Maka Erika, Csákány Béla, Resch Miklós
Semmelweis Egyetem Szemészeti Klinika

Scoliosis oknyomozás

Marschalkó Péter1, Basch László2

1Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet Módszertani
Igazgatóság;
2Sensitiv Kft.

Szerzõk 23 éve foglalkoznak a fiatalkori gerincferdüléssel,
melynek kiváltó oka, az esetek 85 százalékában idiopátiás azaz
jelenleg még ismeretlen. A további 15 százalékban ismert ere-
detû gerinc fejlõdési rendellenesség, csontanyagcsere-zavar,
idegrendszeri, stb.
Az idiopátiás scoliosis leggyakrabban 9-12 éves kor között je-
lentkezik. A gerincferdülés lányoknál több mint kétszeres, gya-
korisága eléri a 15 százalékot.
Szerzõk bemutatják az eszközpark és a vizsgálati módszerek fej-
lõdését.
A jelenleg bevezetésre kerülõ új objektív vizsgálati eszközzel az
iskolai mozgásszervi szûrõvizsgálatokat célozzák meg. Az or-
szágos rendszer TAJ szám alapján biztosítja az elõzõ vizsgálati

eredmények betekinthetõségét, így követhetõvé teszi az
esetleges változások trendelemzését.
Alapvetõen az iskolai védõnõkhöz szeretnék eljuttatni az esz-
közt és eljárást, amelynek szakmai felügyelete, irányítása hárul
gyermekorvosokra.

Juvenilis idiopathiás arthritis, egy betegség
három arca

Márton Gabriella
Borsod-Abaúj-Zemplén Megyei Központi Kórház és Egyetemi
Oktatókórház (Fõigazgató: Dr Révész János)
Velkey László Gyermekegészségyügyi Központ,
Onkohematológiai és Csontvelõtranszplantációs osztály,
Immunológiai rendelés (Osztályvezetõ fõorvos Dr. Hauser
Péter PhD )

A gyermekkori autoimmun/autoinflammációs kórképek közül a
juvenilis idiopathiás arthritis a leggyakoribb, minden tankönyv-
ben elsõ helyen szerepel ezen betegségek ismertetésekor.
A szisztémás típus vezetõ tünete az egyéb okkal nem magyaráz-
ható, visszatérõ lázas állapot. Az egyéb okok között az
infectiók, malignus folyamatok, autoimmun és monogénes
autoinflammációs kórképek szerepelnek. Ehhez társul ízületi
gyulladás vagy fájdalom, bõrtünetek, serositis, lép/máj/nyirok-
csomó megnagyobbodás. A laboratóriumi vizsgálatok magas
gyulladásos aktivitást mutatnak. A korai agresszív kezelés a be-
tegek jelentõs részében teljes remissziót hozhat, de elõfordult
18 éves koron túl is aktív betegség.
Az ismertetett esetek az elmúlt 20 év betegei közül kerültek ki.
A betegség kezdetében, ill. terápiájukban térnek el a klasszikus,
mindenki által jól ismert formától.
3 beteg, 3 különbözõ kezdet, 3 eltérõ terápia és 3 végeredmény.
1. a gyógyult
2. a tünetmentes
3. a végtelen történet
A betegek kezelése a Velkey László Gyermekegészségügyi Köz-
pont osztályain történt.

A vizeletáramlás gyorsulása egészséges
gyermekeknél: retrospektív kohorsz vizsgálat

Martonosi Ágnes Rita1,2,3, Pázmány Piroska1,2,3,
Kiss Szabolcs1,2,3, Földi Mária1,2,3, Zsákai Annamária4,
Szabó László1,2,5,6

1Magyarország, Budapest, Heim Pál Országos
Gyermekgyógyászati Intézet;
2Magyarország, Szeged, Szegedi Tudományegyetem, Klinikai
Orvostudományok Doktori Iskola;
3Magyarország, Pécs, Pécsi Tudományegyetem, Általános
Orvostudományi Kar, Transzlációs Medicina Intézet;
4Magyarország, Budapest, Eötvös Loránd Tudományegyetem,
Embertani Tanszék;
5Magyarország, Miskolc, Velkey László Gyermekegészségügyi
Központ;
6Magyarország, Budapest, Semmelweis Egyetem,
Egészségtudományi Kar, Családgondozási Módszertani
Tanszék.

Célkitûzés: A vizeletáramlás gyorsulásának (Qacc) elmaradása
az autonóm neuropátia korai jelzõje lehet. A gyermekpopuláci-
óban egyelõre nincsenek leírva a Qacc normál referenciaérté-
kei. Jelen retrospektív vizsgálatunk célja egészséges gyermekek
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Qacc értékeinek bemutatása, mellyel hozzájárulhatunk a gyer-
mekek és serdülõk Qacc nomogramjának kialakításához.
Anyag és módszer: Retrospektív adatgyûjtést végeztünk mind-
azon egészséges gyermekek adataiból, akik 1990 és 1992 között
uroflowmetriás vizsgálaton vettek részt. Kizártuk azokat, akik
ürített volumene 20 ml-nél kevesebb volt, akiknél a reziduális
térfogat 15%-nál nagyobb volt, illetve azokat, akiknél hólyag
túlfeszülés jeleit észleltük. Az antropometriai jellemzõket és az
uroflowmetriás paramétereket lányok és fiúk testfelszíni méré-
sei alapján (<0,92 m2; 0,92-1,42 m2; és >1,42 m2) gyûjtöttük
össze. A vizsgálatunkhoz adatokat rögzítettünk az ürített vizelet
mennyiségérõl, az ürítés idejérõl, a maximális áramlási sebes-
ség eléréséig eltelt idõrõl (TQmax), a vizelet maximális (Qmax)
és átlagos áramlási sebességérõl (Qave), és kiszámítottuk a
Qacc-t. Vizeletürítést követõen a húgyhólyag átmérõjét ultra-
hanggal mértük meg, és térfogatra konvertáltuk.
Eredmények: A retrospektív adatelemzésünk összesen 208 gyer-
mek 404 vizeletürítésének (�18 éves, 45,2% lány, átlagéletkor
9,68 ± 3,09 év) uroflowmetriás paramétereit foglalja össze. Az
ürített volumen 130 [20–460] ml, a vizelési idõ 10 [3–56] sec, a
Qmax eléréséig eltelt idõ 3 [1–14] s, a Qave 11,7 [2,5–36,6]
ml/sec, a Qmax 20,5 [5–50] ml/s, a Qacc 6 [0,81–25] ml/s2, a
ürítést követõ reziduális térfogat pedig 1,83 [0–38,62] ml volt a
teljes populációban medián és interkvartilis tartományban kife-
jezve. A Qacc nomogramokat centilis formában adtuk meg kü-
lön mind lányok és fiúk esetében, amelyek fordítottan arányos
korrelációt mutatnak az ürített volumen függvényében.
Következtetések: Eredményeink az elsõ nomogramok a Qacc
normatív referenciaértékeihez gyermekpopulációban (külön lá-
nyok és fiúk esetén) centilis formákban, az ürített volumen függ-
vényében. A Qacc nomogrammok hozzájárulhatnak az egyes
Qacc értékek pontosabb elemzésében, és az alsó húgyúti beteg-
ségek korai diagnosztizálásában az ürített volumen széles tarto-
mányában.

Speciális diéták hatása a vesemûködésre

Martyn Mária
Észak-Közép-budai Centrum, Új Szent János Kórház és
Szakrendelõ, Budai Gyermekkórház Telephely

Bevezetés: Az utóbbi idõben egyre divatosabbak a különbözõ
diéták. Az egészséges életmódra hivatkozva terjednek a médiá-
ban, sok fiatal serdülõ kezd bele a fogyás, izmosodás reményé-
ben. Másrészt bizonyos betegségek is speciális diétákat igényel-
nek, melyek szintén befolyásolják a vesemûködést. Az elõadás-
ban részletesen tárgyalásra kerülnek az egyes étrendek és hatá-
suk a vesére néhány eset ismertetésével alátámasztva.
Eredmények: A fehérjedús, szénhidrátszegény étrend kontroll
nélküli fehérjeporok, aminosavak fogyasztása eleinte az
afferens arteriola dilatációjához és GFR növekedéséhez vezet.
Ezzel párhuzamosan a szintén növekvõ intraglomeruláris nyo-
más a TGF-B szint emelésével hosszú távon interstitiális
fibrosist eredményezhet. Ezen túlmenõen növekszik a vizelet
kalcium és húgysav, valamint csökken a pH és citrát tartalma.
Összefüggés mutatható ki a népszerû divatdiéták és a vesekö-
vesség között. Xilit és fruktóz hyperoxaluriát, a purinban gazdag
étrend húgysavköveket okozhat. Az un. paleolit diétában a ma-
gas fehérjebevitelt ellensúlyozza ugyan a sok gyümölcs és zöld-
ség lúgosító hatása, de hyperoxaluria itt is elõfordulhat. Vegán
étrend kalcium-oxalát és húgysav kövességet is elõidézhet. Ma-
gas vizelet citrát tartalmat okozva kõképzést gátló azonban az
un. DASH diéta, valamint a mediterrán diéta szintén jótékony
hatású lehet a húgysavkövek kialakulásának gátlásával.
Ezen túl bizonyos betegségek esetén terápiás diéták tartása
szükséges. Ismert tény, hogy terápia rezisztens epilepszia bizo-
nyos eseteiben ketogén diéta hasznos. Sajnos azonban az egyi-
dejûleg társuló metabolikus acidosis hypercalciuriához, hypo-

citraturiához, vesekõhöz vezethet, valamint fokozódhat a
csontok demineralizációja.
Krónikus vesebetegeknél egyes tanulmányok szerint a növényi
alapú, alacsony fehérjetartalmú diéták egyre népszerûbbek. A
növényi alapú lakto-, ovo- és lakto-ovo-vegetariánus és vegán
alacsony fehérjetartalmú/LPD/ vagy közepesen magas fehérje-
tartalmú/MHPD/ étrendeket úgy tervezték, hogy a hagyományos
étrendben szereplõ állati fehérjék egy részét, vagy egészét növé-
nyi fehérjével helyettesítették. Tanulmányok igazolták, hogy
minimum 0,7g/ttkg/die fehérjebevitel szükséges az összes
esszenciális aminosav biztosításához/RDA/. Fontos azonban fi-
gyelembe venni a növényi alapú táplálék magasabb kálium,
foszfor, kalcium és alacsonyabb hosszú láncú telítetlen zsírsav
és B12 vitamin tartalmát.
PKU-s betegek élethosszig tartó alacsony fenilalanin tartalmú
diétája GFR csökkenéshez, proteinuria és artériás magas vér-
nyomás kialakulásához vezethet. PKU-s diéta jelentõs savterhe-
lést okoz és a csontanyagcserét is negatívan befolyásolja
Következtetések: A speciális diéták különbözõ módon hatnak a
vesemûködésre. A gyermeknephrológiai szakrendelésen csök-
kent vesefunkciós értékekkel, proteinuriával és vesekõvel stb.
megjelenõ betegeket érdemes kikérdezni táplálkozási szokása-
ikról is, mely sok esetben segíti a diagnosztikát és terápiát.

Hidegben észlelt acrocyanosistól egy ritka
betegségig

Mekler Krisztina, Vértesi Gabriella, Gács Éva,
Szabó László
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet, Gyermek
Bel- és Tüdõgyógyászati Osztály, Budapest

Esetismertetés: A 8 éves lánygyermek kézfején körmöket mater
kékes színûnek látta hideg provokációt követõen. Késõbb meleg
környezetben mind a négy végtagon körmökön továbbra is lilás
elszínezõdést észleltek, ezért pulzoximéterrel oxigénszaturá-
ciót mértek, mely 81-83%-ot mutatott, mindeközben a gyermek
teljesen panasz- és tünetmentes volt. Az alacsony szaturációs
érték miatt Sürgõsségi Ambulanciánkra érkeztek. A jó általános
állapotú, panaszmentes gyermeknél az ambulancián fizikális
vizsgálattal perioralisan és meleg tapintatú végtagjain enyhe
cyanosist észleltünk. Normál légzésszám, légzési munka és tü-
deje feletti negatív hallgatózási lelet mellett körlevegõn szatu-
rációja 80–81% volt. Kiegészítõ oxigén adásával szaturációs ér-
ték rendezõdött, valamint centrális cyanosis oldódott, de teljes
mértékben nem szûnt. A gyermek panasz- és tünetmentessége
alapján a hypoxiát krónikus eredetûnek tekintettük, centrális
cyanosis további kivizsgálása céljából belgyógyászati osztá-
lyunkra helyeztük. Kiterjesztett laborvizsgálat kórjelzõ eltérést
nem mutatott. A differenciál diagnosztika során a felmerülõ kór-
képek közül a sérült tüdõfunkcióval járó betegségek kizárását
mellkasröntgen vizsgálattal kezdtük meg. A felvételen pneumo-
nia, valamint pneumothorax nem ábrázolódott, csak kissé fel-
szaporodott rajzolatot írtak le. Kezdetben vett vérgázparamé-
tereiben normál pH és rendezett metabolikus értékeken kívül ki-
fejezett hypoxia igazolódott, mindemellett szén-dioxid-reten-
ció nem volt kimutatható. A cyanosis hátterében haemoglobin
rendellenességek fennállása is szóba jött, így elektroforézist,
valamint diszhaemoglobinok jelenlétének kimutatása miatt
ko-oximetriás vizsgálatot is végeztünk, melyek negatív ered-
ményt adtak. Az oxigénterápia hatására bár szaturációja normál
tartományba került, ekkor astrup vizsgálat során hypoxia csak
kis mértékû javulást mutatott, így anatómiai shunt lehetõsége is
megfontolandó lett. Részletes kardiológiai szakvizsgálat a
cyanosis hátterében strukturális eltérést nem igazolt. Kivizsgá-
lás közben, osztályos ápolása során a részletes családi anamné-
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zis felderítése közben kiderült, hogy maternél gastrointestinális
vérzéses tünetek miatt Crohn-betegséget állapítottak meg, vala-
mint anyai nagymamánál Osler-kór ismert volt. Tekintettel a fel-
merülõ anatómiai shunt lehetõségére, valamint a nagymamánál
igazolt autosomális dominánsan öröklõdõ genetikai kórképre,
bár a gyermeknél cyanosison kívül egyéb klinikai manifesztáci-
ónak megfelelõ tüneteket nem láttunk, mellkas CT-angiográfia
elvégzése mellett döntöttünk. A vizsgálat során a tüdõben
arterio-venosus shuntnek megfelelõ multiplex perifériás elvál-
tozás volt azonosítható, mely egyértelmûen alátámasztotta a
feltételezett Osler-Weber-Rendu szindrómát (herediter
haemorrhagiás teleangiectasiát). A továbbiakban esetleges ki-
egészítõ vizsgálatok és szoros kontroll miatt pulmonológiai
gondozása megkezdõdött.
Konklúzió: Esetbemutatásunkkal szeretnénk igazolni, hogy a
kezdetben jelentéktelennek tûnõ enyhe tünetek mögött is állhat-
nak markáns eltérések, melyek akár ritka betegség fennállását is
igazolhatják. A megfelelõ diagnózis felállításához pedig a ki-
vizsgálás során a differenciáldiagnosztika mellett elengedhetet-
len a részletes anamnézisfelvétel.

A gyermekkori nagyméretû és óriás festéksejtes
anyajegyek eltávolításának szempontjai

Mikóczi Márió, Novoth Béla
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet, Sebészeti és
Traumatológiai Osztály, Budapest

A mindennapi szóhasználatban a naevussejtes naevusokat ne-
vezzük anyajegyeknek. A klinikum és hisztológia alapján az ún.
közönséges anyajegyek közül a junkcionális naevussejtes
naevusokkal és a compound naevusokkal találkozhatunk gyer-
mekkorban, míg az intradermális naevusok inkább felnõttkorra
jellemzõek. A közönséges naevusok eltávolítása rendszeres el-
lenõrzés mellett csak irritáció, panaszokat okozó változás, vagy
bõrgyógyászati javaslat esetén szükséges. A speciális anyaje-
gyek (pl. Spitz-naevus, Halo naevus etc.), a dysplasticus, a
dermális, az amelanocytaer és bõrfüggelékekhez kötött naevu-
sok sebészeti eltávolításának szükségessége esetén ugyancsak
alapvetõ fontosságú a bõrgyógyászati szakvizsgálat és javaslat.
Különleges entitás a congenitalis melanocytás naevus, amely
már a születéskor észlelhetõ, vagy az elsõ életévben jelenik
meg. Az újszülöttek 1-3%-ában találkozunk kisméretû (<1,5cm)
congenitalis festéksejtes anyajeggyel, ritkábban pedig óriás
(?40cm) naevussal. A melanoma elõfordulási valószínûségének
szempontjából a méretnél fontosabb a congenitális melano-
cytás naevusok száma, lokalizációja és morfológiája, miáltal
ezen naevusok kezelése egyénenként változó, team munkát igé-
nyel. Bõrgyógyász, onkológus, sebész, továbbá gyermekgyógy-
ász és neurológus (neurocutan melanosis) együttmûködésével
valósulhat meg az adekvát terápia.
Minden bõrmetszés heget hagy maga után és az életre szóló he-
gek tulajdonságait számos tényezõ befolyásolja, amelyek közé
tartozik az életkor és a sebészeti technika is. A gyermekkorban
végzett plasztikai sebészeti mûtéteknél célszerû a legegysze-
rûbb – de a legkedvezõbb késõbbi eredményre vezetõ - techni-
kát választani, amikor lehetséges, kerülni a bonyolult lebeny-
plasztikákat és bõrpótló eljárásokat. Különösen is igaz ez az ar-
con lévõ bõrelváltozásokra. Osztályunk plasztikai sebészeti
munkacsoportjában ezen fõbb szempontok alapján dolgozunk.
A mûtéti stratégia kialakításánál a társszakmák mellett elenged-
hetetlen a szülõ és a gyermek bevonása is, valamint a gyermek-
kor sajátosságainak szem elõtt tartása. A rekonstrukció befeje-
zése optimális esetben a közösségbe menetel elõtt, de legké-
sõbb tinédzserkorig megtörténik.

Kamaszkori emlõsebészet – az emlõ
munkacsoport elsõ évének tapasztalatai

Mikóczi Márió, Novoth Béla, Fadgyas Balázs
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet, Sebészeti és
Traumatológiai Osztály, Budapest

Mind lányok, mind pedig fiúk esetében, bármely életkorban elõ-
fordulhatnak emlõ rendellenességek. Ezek lehetnek szimmetri-
kusak, aszimmetrikusak. Az alaki elváltozások lehetnek vele-
születettek és szerzettek, akut és krónikus betegségek. Jelent-
kezhetnek deformitásként, hypoplasia, vagy hyperplasia
képében. Lehetnek egy- vagy kétoldaliak.
Gyermeksebészeti munkánk során tapasztaltuk és a társszak-
máktól kapott visszajelzések alapján is arra következtetésre ju-
tottunk, hogy az emlõ különféle elváltozásaiban szenvedõ ka-
maszoknál a betegutak hiányosak. A fejlõdési rendellenességek
és a szerzett megbetegedések esetén egyaránt.
A kamaszkor egy átmeneti idõszak a gyermekkor és felnõttkor
között, emiatt gyakran merül fel kérdésként, hogy kinek a fel-
adata ezen páciensek sebészeti ellátása, ki kezelje õket: gyer-
meksebész, általános sebész, plasztikai sebész?
Az elváltozások zöme jellemzõen adolescens korban kerül ész-
lelésre. Jóllehet, a legtöbb kamaszkori rendellenesség nem igé-
nyel sebészeti kezelést, amelyek viszont igen, azoknak az elvál-
tozásoknak nem elhanyagolható a fizikai és pszichológiai hatá-
sa. Utóbbi miatt is kiemelt jelentõségû az elváltozások korai di-
agnosztikája és indokolt kezelési terv felállítása. A szerzett be-
tegségek közül a felnõttkori fibroadenoma mammae diagnoszti-
kájában és kezelésében alapvetõen egységes irányelvek mutat-
koznak, azonban a gyermekkori esetek tekintetében nincsen
ilyen konszenzus, de ugyanez igaz akár a gyermekkori emlõtá-
lyogra is.
A fenti megfontolásokból kiindulva, mintegy hazai hiánypótló
megoldásként kívántuk kialakítani emlõ szakrendelésünket.
A kamaszkori emlõ rendellenességek ellátására 2021 tavaszán
emlõ munkacsoport alakult, a fibroadenoma mammae kezelésé-
re pedig a szakirodalmi ajánlások alapján intézeti eljárásrendet
dolgoztunk ki. A munkacsoport alapvetõen nem kivizsgáló
szakrendelést végez, hanem a sebészeti kezelést igénylõ emlõ
megbetegedések ellátását, követését hivatott elvégezni. Az akut
kórképek nem tartoznak a szakrendelés tevékenységi körébe, de
ha az ilyen elváltozás kezelése során, vagy azt követõen re-
konstrukcióra is szükség van, szívesen nyújtunk szakmai segít-
séget. Igazoltan malignus, vagy malignitásra megalapozott gya-
núval rendelkezõ elváltozások esetén a beteg kezelése onkoló-
giai centrumban szükséges.
Az elmúlt egy év során közel száz beteget vizsgáltunk és indo-
kolt esetben megkezdtük követésüket, vagy mûtéti ellátásukat
is. Elõadásunkban ebbéli tapasztalatainkat szeretnénk megosz-
tani.

SARS-COV-2 vírusfertõzéssel összefüggésbe
hozható gyermekkori betegségek

Minya Patrícia, Balku Enikõ, Bokri Eszter,
Csürke Ildikó, Havelant Eszter, Dicsõ Ferenc
Szabolcs-Szatmár-Bereg Megyei Kórházak és Egyetemi
Oktatókórház, Jósa András Oktatókórház, Gyermekosztály,
Nyíregyháza

A COVID-19 világjárvány kezdete után 2020 õszén osztályun-
kon több olyan esettel találkoztunk, amely kapcsán a változatos
tünetek hátterében egyéb etiológiai tényezõ hiányában felme-
rült a korábbi koronavírus fertõzéssel összefüggésbe hozható ál-
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lapot, post-covid szindróma lehetõsége. Osztályunkon 2020
novembere és 2022 májusa között 80 olyan beteget diagnoszti-
záltunk, akinél a tünetek lezajlott koronavírus fertõzést követõ-
en jelentkeztek és azzal összefüggésbe hozhatók. Az érintettek
mindegyike enyhe tünetekkel vagy tünetmentesen átesett koro-
navírus fertõzésen, melyet szerológiailag igazoltunk. A fent em-
lített eseteket retrospektíve vizsgálva azt találtuk, hogy a bete-
gek szervi manifesztációi nagy diverzitást mutatnak, eltérõ sú-
lyosságúak. Szisztémás tünetegyüttes (többszervi érintettség,
Kawasaki-like) 21 gyermeknél jelentkezett. A szervspecifikus
betegségek kapcsán 13 esetben cardiovascularis, 12 betegnél
neurológiai, 7 esetben abdominalis, 3 betegnél pulmonológiai
érintettséget találtunk. 7 gyermeknél immunológiai szövõd-
mény igazolódott, 15 friss diabeteses esetet diagnosztizáltunk,
és 2 esetben az elõbbiek egyikébe sem sorolható, egyéb eltérés
alakult ki.

A „harmadik hullám” alatti korai hazaadás
hatása az idõre született újszülöttek kórházi
visszavételére és szoptatására

Misnyovszki Dorina1, Rónaszéki Ágoston2,
Sarlai Katalin1

1csecsemõ- és gyermekgyógyász szakorvosjelölt, IBCLC,
Laktációs Szaktanácsadó
2csecsemõ- és gyermekgyógyász, neonatológus

Bevezetés: A COVID-19 pandémia alatt hazánkban az újszülöt-
tek 48 órás, vagy annál fiatalabb korban történõ, ún. „korai ha-
zaadása” egyre inkább tért hódított. A neonatológusok és a szü-
lészek üdvözölték a tendenciát, az alapellátásban dolgozó or-
vosok viszont aggályaikat fejezték ki ezen gyakorlattal szem-
ben. Míg a korai hazaadás egyes tanulmányok szerint növeli a
kizárólagos szoptatás sikerességét (Sainz-Bueno et al., 2005),
mások úgy találták, nincs befolyással a kizárólagos szoptatás
hosszára (Waldenstörm & Lindmark, 1987) (E. Jones, 2021). Az
újrafelvételek tekintetében is ellentmondásos szakorodalmi
adatokat találunk: a korai emisszió lehet jelentõs kockázatfoko-
zó (Waldenstörm & Lindmark, 1987) (Maisels & Kring, 1998)
(Liu et al, 1997), bírhat minimális kockázattal (Jones, 2021),
vagy semmi hatása nincsen (Pittard& Geddes, 1988) (Carty &
Bradley, 1990) (Harron et al., 2014).
Célkitûzés: Kutatásunk során azt vizsgáltuk, befolyásolhatta-e a
korai hazaadás és a COVID-19 járvány a hosszú távú szoptatás
sikerességét, illetve az újszülöttkori kórházi újrafelvételek
gyakoriságát.
Célcsoport és módszerek: Vizsgálatunkba 60 véletlenszerûen
kiválasztott baba-mama párost vontunk be, akik 2021. február
1. – 2021. március 31. között ugyanazon kórház szülészeti osz-
tályáról mentek haza. Minden gyermek „rooming-in” ellátásban
töltötte a kórházi napokat, emellett a kórház újszülött osztálya a
BBKK (Bababarát Kórház Kezdeményezés) elvei mentén mûkö-
dik. A vizsgálatba csak érett újszülötteket vontuk be. Az anyai
COVID-pozitivitás nem volt kizáró tényezõ, 3 édesanya emisz-
sziókor igazoltan fertõzött, további egy fõ pedig kontakt volt.
Eredmények: Három hónapos korban a csecsemõk 73%-a kizá-
rólag, 11%-a túlnyomórészt (minimum 80%-ban) szopott, míg
hat hónaposan 61%-ukat táplálták kizárólag anyatejjel, és to-
vábbi 10%-ukat túlnyomóan. Azon 12 baba-mama páros közül,
akik kórházi szoptatási nehézség kapcsán hasznos segítséget
kaptak, az elsõ három hónap során mindannyian minimum túl-
nyomórészt szoptattak. Öt gyermek szorult kórházi readmisszi-
óra, közülük egy szoptatással összefüggõ kórok miatt.
Megbeszélés: Eredményeink alapján a kettõ és három napra ha-
zaadott újszülöttek késõbbi szoptatási gyakoriságai között nem

mutatkozott számottevõ különbség. Kutatásunk arra enged kö-
vetkeztetni, hogy a korai hazaadás nem fokozza sem a késõbbi
újrafelvétel, sem a késõbbi sikertelen kizárólagos szoptatás rizi-
kóját. Eredményeink tükrében elmondható, hogy a szoptatástá-
mogatás szempontjából nem a kezdeti kórházban eltöltött
napok száma számít, hanem sokkal inkább annak minõsége.

Egy vitium, ahol a genetikai eredmény új
megvilágításba helyezi a beteggondozást

Molnár Szilvia1, Somoskövi Orsolya2, Ladányi Anikó2,
Kalmár Tibor3

1Soproni Erzsébet Oktató Kórház- és Rehabilitációs Intézet,
Sopron
2Gottsegen György Országos Kardiovaszkuláris Intézet,
Budapest
3SZTE Genetikai Diagnosztikai Laboratórium

Bevezetés: A Fallot-tetralógiát a jobb-bal sönttel járó veleszüle-
tett szívfejlõdési rendellenességek klasszikus példájának szok-
tuk tartani, mely kórkép a vitiumok 5-6 %-át teszi ki. Eltérései a
szívcsõ forgási rendellenességébõl adódóan jönnek létre.
A Fallot-tetralógia általában csecsemõkorban felismerésre ke-
rül, és jelenleg 1 éves kor körül rekonstrukciós szívmûtét törté-
nik. Családvizsgálatok multifaktoriális eredet mellett szólnak,
és tudjuk, hogy extrakardiális malformációk gyakrabban társul-
nak e kórképhez, mint egyéb vitiumokhoz. Genetikai vizsgálat-
ra ezen betegcsoportban rutinszerûen nem kerül sor. Bemutatott
esetünkben a Fallot-tetralógiás gyermek családjában elõforduló
halmozott kardiális eltérések miatt genetikai vizsgálat elindítá-
sát fontosnak tartottuk.
Esetismertetés: A jelenleg 5 éves gyermek panaszmentes terhes-
ségbõl, 3480 gramm súllyal, érett újszülöttként született. Szív-
zörej miatt a 2. életnapon végzett gyermekkardiológiai szak-
vizsgálat Fallot-tetralógiát igazolt. A családi anamnézis felvéte-
lekor apai ágon több családtagnál hipertrofiás kardiomiopátiára
derült fény, valamint említésre került, hogy az édesanya egy
testvére nyitott hasfallal született, és 2 naposan elhunyt. A ter-
helt családi anamnézis miatt genetikai vizsgálat szükségessége
merült fel. A Fallot-tetralógiás gyermeknél egy heterozigóta
Notch1 mutáció igazolódott, amit a gyermek egészséges édes-
anyjától örökölt. Mindemellett MYPBC3 mutációt is sikerült ki-
mutatni, mely a hipertrophiás kardiomiopátia egyik lehetséges
genetikai oka. Az MYBPC3 heterozigóta mutáció a HCM miatt
gondozott családtagoknál és az egészséges, klinikai tüneteket
nem mutató édesapánál is leírásra került.
A Fallot-tetralógia a jobbszívfelet érintõ eltérés, ami az életkor
elõrehaladtával jobbszívfél elégtelenséghez vezethet és hosszú-
távon aritmák megjelenésével számolhatunk. Ugyanakkor ese-
tünkben a genetikailag igazolt MYPBC3 a balszívfelet érintõ
kardiomiopátiát okozhatja, melynek klinikai tünetei a gyermek-
nél még nem észlelhetõk.
Következtetés: A genetikai vizsgálatok elérhetõsége által lehe-
tõség nyílik számos kórkép etiológiájának pontosabb tisztázásá-
ra. A Fallot-tetralógiát gyermekkorban elsõsorban jobbszívfél
betegségként követjük, a vitium kapcsán 30-40 éves korban
megjelenõ, hemodinamikai alapon kialakuló balkamra disz-
funkciót a gyermekkardiológus nem látja. Jelen esetünkben a di-
agnosztizált MYPBC3 mutáció lehetõvé teszi, hogy a gyermek-
kardiológiai követés komplex és egyben egyedi módon történ-
jen, és mindkét kamra funkciójának ellenõrzése kiemelt fókuszt
kapjon. Ugyanakkor egy szélesebb körben végzett, kiterjesztett
családszûrés a prenatális diagnosztikára is lehetõséget ad.
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Érdemes-e thrombopoietin-receptor agonistát
alkalmazni gyermekkori krónikus immun-
thrombocytopenia esetén?

Müller Judit1, Erdélyi Dániel1, Tatai Gábor2, Kovács
Gábor1

1Semmelweis Egyetem, Általános Orvostudomány Kar, II. Sz.
Gyermekgyógyászati Klinika
2Semmelweis Egyetem, Általános Orvostudomány Kar, V.
évfolyam

Bevezetés: Az immun thrombocytopenia (ITP) gyermekkorban
egy relatíve rövid, önmagát korlátozó betegségként zajlik, haa
lefolyása egy évnél tovább tart, krónikus formáról (cITP) beszé-
lünk. Az elhúzódó betegség kezelésében potens farmakonok a
thrombopoietin-receptor agonisták (TPO-RA), melyekbõl jelen-
leg két készítmény, a romiplostim (Ro) és az eltrombopag (El)
érhetõ el.
Célkitûzések: A TPO-RA hatékonyságának meghatározása a te-
rápiás válasz minõsége alapján; a Ro és az El egymással való
összevetése.
Módszer: Klinikánk cITP-s eseteinek retrospektív vizsgálata a
TPO-RA-k hazai megjelenése óta.
Eredmények: A 2014. júniusa és 2021. szeptembere közötti idõ-
szakot vizsgálva, 35 TPO-RA kezelésben részesült gyermeket ta-
láltunk. A TPO-RA kezelés 18 esetben Ro, 17 esetben El volt.
A terápia kezdetekor a betegek átlag vérlemezkeszáma (THR)
30,8 G/L, az aktuális vérzéses tüneteik alapján számolt Bolton-
Maggs (BM)értékeik átlaga 1,32 volt. A terápia 12. hónapjára a
THR átlaga 130,8G/L-re emelkedett, a BM 1,11-re csökkent.
A Ro és El csoportok között sem a THR, sem a BM alakulásának
tekintetében nem volt szignifikáns különbség.A terápia indulá-
sát követõ 30. napra a betegek 41,4%-a, a 93. napra75,9%-uk
ért el 100G/L feletti THR-t(teljes remisszió - CR). Ro csoportban
a betegek 52,9%-a, az El csoportban a betegek 91,7%-a került
CR-be (p=0,032).Folyamatos terápia mellett, a CR legalább 3
hónapig tartott a Ro betegek 11,8%-ánál, illetve az El betegek
50%-ánál(p=0,033). Refrakteritás miatt a Ro csoportban 8 beteg
El terápiára lett átállítva. Közülük 3 beteg az El terápiára sem re-
agált, 5 beteg CR-t ért el.A betegek átlagos követési ideje 63,1
hónap. Az utolsó megjelenéskor25 beteg CR-ban van, közülük
14-en már nem részesülnek kezelésben. 6 beteg THR-a 30-100
G/L között található, 3 beteg THR-a 30 G/L alatt található.A 35
betegbõl 14 a TPO-RA kezelés megkezdésekor kortikoszteroid-
kezelésben is részesült, ám ez a TPO-RA terápia mellett minden
esetben elhagyhatóvá vált.A megfigyelési idõnk alatt jelentõs
mellékhatást nem észleltünk.
Következtetések: A TPO-RA készítmények effektív, jól tolerál-
ható terápiás lehetõségek a gyermekkori cITP kezelésében. A
betegek 2/3-a kezelés 3. hónapjára CR-t ért el. A CR elérése
szempontjából az El hatásosabb készítménynek bizonyult a
Ro-hoz képest. Szuboptimális terápiás válasz esetén, Ro-ról
El-re váltással CR-t is el lehet érni.

Long-COVID betegek ellátása az ambulancián

Németh Ágnes, Hervay Judit, Beniczky Nikolett,
Ranyák Márta, Dobner Sára, Hosszú Éva,
Pálinkás Annamária, Kemény Viktória,
Horváth Zsuzsanna, Kovács Árpád, Kovács Gábor
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika,
Budapest

A 2019-ben megjelent SARS-CoV-2 vírus okozta akut állapot
utáni, rendkívül szerteágazó tünetekkel jelentkezõ long-COVID
szindróma jelentõs kihívást jelent az egészségügyi ellátórend-
szer számára. A jelenlegi irodalmi adatok alapján a SARS-CoV-2
fertõzött gyermekek körében közel 14%-ban alakul ki.
Long-COVID szindróma esetén a betegség lefolyása alapján
vagy teszttel igazoltan megállapítható a SARS-CoV-2 fertõzés,
és a betegség kezdetétõl számított átlagban 3 hónapon túl is
COVID-19 betegségre jellemzõ tünetek vannak, valamint a be-
teg legalább 2 hónapja panaszos, ami nem magyarázható alter-
natív diagnózissal. A betegek 50%-ánál egy tünet perzisztál, de
gyakori a több tünettel járó állapot is. A szerteágazó, sokszor
egymástól teljesen eltérõ, összefüggést nem mutató panaszok
miatt szükséges a multidiszciplináris, több szakág és orvos be-
vonásával történõ kivizsgálás. A Semmelweis Egyetem két Gyer-
mekgyógyászati Klinikáján azonos protokoll alapján történik a
beteg gyermekek kivizsgálása, noha hivatalos nemzetközi
irányelvet erre vonatkozóan még nem közöltek. 2021. június 1.
óta 206 gyermek jelent meg II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
long-COVID ambulanciáján. A nemek eloszlási aránya meg-
egyezõ, életkort tekintve 10 év felettiek jelentkeztek nagyobb
arányban. A leggyakrabban jelezett panaszok között a fáradé-
konyság, íz és szaglásvesztés, hasi panaszok, fulladás és köhö-
gés állt.
Légúti panasz a gyermekek közel felénél jelentkezett. Szûrõ jel-
leggel légzésfunkciós vizsgálatot 5 éves kor felett minden beteg-
nél végeztünk, terhelés mellett jelentkezõ kóros leletet kb.
10%-uknál kaptunk. Kardiológus által értékelt EKG minden be-
tegnél történt, illetve a panaszok alapján további szívultrahan-
gos vizsgálat, esetenként Holter-EKG vizsgálat is szükségessé
vált.
Migrénes jellegû fejfájás és szédüléses panaszok miatt a betegek
közel egyharmadában volt szükséges részletes neurológiai ki-
vizsgálás. Néhány betegnél így került diagnosztizálásra migrén,
polyradiculopathia, vestibularis neuritis és sclerosis multiplex.
Részletes gasztroenterológiai vizsgálat a betegek kevesebb mint
10%-ánál volt szükséges hányás, hasmenés, hajhullás, étvágy-
talanság, hasfájás miatt. Szükség esetén dietetikai konzultációk
is történtek. Szükség esetén endokrinológiai vizsgálatra is irá-
nyítottuk a betegeket, egy gyermeknél így diagnosztizáltunk
diabetes mellitust. Ritkább esetekben volt szükség reumatoló-
giai, bõrgyógyászati és nõgyógyászati konzíliumokra is.
Összességében elmondható, hogy a long-COVID szindrómával
küzdõ gyermekek kivizsgálására és ellátására eddigi tapasztala-
taink alapján nagy szükség van, és mindez szakemberek széles-
körû bevonásával és együttmûködésével tud megvalósulni.
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A szívfrekvencia variabilitás vizsgálata
egészséges és szívbeteg gyermekekben

Oláh Alexandra1, Szûcs Mónika2, Rácz Katalin1,
Katona Márta1

1SZTE, Gyermekgyógyászati Klinika és Gyermekegészségügyi
Központ, Szeged
2SZTE, Orvosi Fizikai és Orvosi Informatikai Intézet, Szeged

Célkitûzés: Célunk az egészséges, illetve szívbeteg gyermekek
szívfrekvencia variabilitás (HRV) értékeinek meghatározása, ill.
összehasonlítása, valamint – jelen tudásunk szerint hiányzó -
korcsoportokra lebontott, nemek szerinti HRV normál interval-
lum adatbázis létrehozása az egészséges gyermekek esetében.
Vizsgált gyermekek és módszerek: Az SZTE Gyermekklinikán
gondozott 261 fõ egészséges, 28 fõ bal szívfél obstrukcióval
(BSZO), 25 fõ jobb szívfél obtrukcióval (JSZO) járó congenitalis
vitiumos (CV) betegek HRV értékeit határoztuk meg, továbbá az
egészséges és CV-s csoportjaink HRV idõ-, és frekvencia domén
értékeit hasonlítottuk össze nem (férfi-f, nõ-n), illetve életkor
(0-3, 4-6, 7-12, 13-18, 18+ év) szerinti lebontásban, 24-órás
Argusys-, ill. Labtech Holter EKG segítségével.
Eredmények: Egészséges gyermekek esetén az egymást követõ
korcsoportjainkban a HRV értékek változást mutattak, a fiata-
labb korban szignifikáns nagyságrenddel. Szignifikáns különb-
ség HRV adatok terén egészséges gyermekekben a nemek között
nem adódott (kivéve: LF/HF, mely szignifikánsan magasabbnak
bizonyult fiúkban serdülõkor kezdete után). A 13-18 éves kor-
osztály kontroll és BSZO-s csoportját összehasonlítva Argusys
Holter EKG-val az ASDNN (f,n), pNN50 (f,n), RMSSD (n), VLF
(n) LF (f,n), HF (n) értékek terén, ezen kontroll csoport és JSZO-s
csoportot összevetve az SDNN (f), SDANN (f), pNN50 (f),
RMSSD (f), VLF (f), LF (f), HF (f) értékekben adódott szignifikáns
különbség.
Következtetés: A HRV értékek életkor szerint változnak. A szív-
beteg gyermekekben csökkent HRV-t, ill. relatív szimpatikus tó-
nusfokozódást találtunk szívmûtét elvégzése után is. Irodalmi
adatok alapján, a szívbeteg gyermekek HRV értékeinek csökke-
nése a myocardialis dysfunkciót hamarabb jelezheti, mint
ahogy képalkotó eszközzel, pl. echocardiographiával detektál-
ható lenne. A 24 órás Holter EKG-val mért HRV meghatározás
egy megbízható, reprodukálható, fájdalmatlan és viszonylag
olcsó módszer, mellyel a kardialis státusz nyomon követhetõ.

Sóvesztést okozó új mutáció?

Pál Tibor1, Patócs Attila2, Felszeghy Enikõ1

1DEKK Gyermekklinika
2Semmelweis Egyetem

A szerzõk esetbemutatásukban a sóvesztés hátterében álló kór-
képek tisztázása során felmerülõ differenciáldiagnosztikai
nehézségeket mutatják be. Az újszülöttkori hyperkaliaemiával
járó hyponatraemia súlyos állapotot okozhat. Leggyakrabban
osztályos hazaadás után, diverz tünetekkel - étvágytalanság,
súlyállás, hasmenés, súlyos esetben szeptikus állapot – kerülnek
felvételre az újszülöttek vagy fiatal csecsemõk. Ezek hátterében
különbözõ kórképek, mint húgyúti malformáció, congenitalis
adrenalis hyperplasia sóvesztõ formája, szerzett heveny, vagy
krónikus hypadrenia, hyporeninaemiás hypoaldosteronismus,
az aldoszteron szintézis zavara, ritka veleszületett adrenalis be-
tegségek, vagy pseudohypoaldosteronismus is állhat. A kivizs-
gálás és kezelés során ezen kórképek kizárására vagy
megerõsítésére kell törekedni.

Elõadásunkban egy 1. terhesség, 1. élõ gyermekként, 38. gesztá-
ciós héten 2870 gramm súllyal, sectio caesareaval született lány
újszülött esetét mutatjuk be. Perinatalis adaptációja rendben
zajlott. Kórházi felvételére hat napos korban került sor, aluszé-
konyság, nehéz ébreszthetõség és táplálási nehezítettség miatt.
A kezdeti vizsgálatok gyulladást és kóros szervi eltérés lehetõsé-
gét kizárták, azonban konzekvensen alacsony szérum nátrium,
illetve magas szérum kálium szintje igazolódott, mely kezdeti
nátriumpótlásra és a diuretikum terápiára sem rendezõdött.
Mindezen eltérések miatt felmerült congenitalis adrenalis
hyperplasia (CAH) gyanúja, így a kezdeti vérvételek után, ex
juvantibus mineralokortikoid és glükokortikoid terápia indult.
Ezt követõen ioneltérései rendezõdtek. A terápia megkezdése
után érkezett hormon eredmények CAH lehetõségét kizárták, de
gyógyszerelhagyást követõen is tartósan emelkedett aldo-
szteron szintje és élettani Na/K szintjei a pseudohypo-
aldosteronismus fennállásának lehetõségét vetették fel. A felté-
telezett diagnózis megerõsítésére genetikai vizsgálatot végez-
tünk. Ennek során a mineralokortikoid receptort kódoló génben
új, eddig le nem írt mutáció igazolódott. Az érintett régió
eltérései igazoltan összefüggenek a dominánsan öröklõdõ
mineralokortikoid rezisztenciával. A leírt eltérést szüleiben is
vizsgáltuk, azt édesapja is hordozta.
Esetünk kapcsán bemutattuk a sóvesztés okainak hátterének fel-
derítése milyen differenciál diagnosztikailag nehézségeket
okozhat. Az endokrin eredmények ismeretében az örökletes
háttér tisztázására a célzott genetikai vizsgálat segítséget nyújt-
hat. Ez a kezelés és a hosszú távú prognózis felállítására is lehe-
tõség nyújt. A tényleges kilátások tisztázásához az érintett csa-
ládok hosszú távú követése javasolt.

A gyermekbalesetek megelõzésérõl

Páll Gabriella, Várnai Dóra, Toma Andrea,
Valek Andrea, Asbóth Katalin, Mészner Zsófia
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet, Módszertani
Igazgatóság

A külsõ halálokok miatt elveszített életévek száma az elmúlt 25
év során jelentõsen csökkent, amiben szerepe lehet annak a sok
prevenciós erõfeszítésnek, amit a különbözõ ágazatok, köztük
az egészségügyi is, saját területükön vagy egymással együttmû-
ködve végeztek. A közlekedési balesetek halálozása nagyobb, a
nem-közlekedési baleseteké (fulladás, égés, áramütés, esés,
mérgezés, stranguláció/idegentest) kisebb mértékben csökkent.
Így is a vezetõ halálokok közé tartoznak a gyermekbalesetek,
különösen a serdülõ és a csecsemõ-kisded korcsoportban.
A 2018-20-as években a legtöbb halálos baleset a 0-19 éves kor-
csoportban motoros jármûvezetõként következett be – azaz a
serdülõk motor- és gépjármû balesetei okozták –, második
helyen a fulladás, harmadikon a gyalogos balesetek álltak.
A prevenciós erõfeszítéseket folyamatosan fenn kell tartani, e
nélkül az elért eredmények hamar elolvadnak. Igazgatóságunk
folytatja a több, mint egy évtizede elkezdett balesetmegelõzési
prevenciós tevékenységet. Ennek részeként szeretnénk segíteni
az alapellátásban házi gyermekorvosként, védõnõként dolgozó-
kat, a prevenció irányába elkötelezett szekunder, tercier ellátás-
ban tevékenykedõ szakorvosokat és szakdolgozókat olyan anya-
gokkal, melyek megkönnyítik a célcsoportok elérését a
balesetmegelõzéssel kapcsolatos információkkal. Elõadásom-
ban néhány ilyen anyagot mutatok be, közöttük például korsze-
rû prezentációs szoftverrel készített kész diasorokat a
balesetmegelõzés különbözõ területeirõl, melyek felhasználá-
sával a szakemberek szülõk, fiatalok részére tarthatnak elõadá-
sokat egészségnapok, baba-mama klubok, egyéb prevenciós
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rendezvények keretében. Ezeak az anyagok a
gyst.heimpalkorhaz.hu honlapon keresztül szabadon, térítés-
mentesen lesznek elérhetõk számukra.

Pectus excavatum egyénre szabott korrekciója
egy matematikai modell segítségével – a
számítógépes tervezéstõl a sebészeti asztalig

Papp János1, Palotás Árpád Bence2

1Borsod-Abaúj-Zemplén Megyei Központi Kórház és Egyetemi
Oktató Kórház (BKEOK), Miskolc, Gyermeksebészeti,
Traumatológiai és Égési Osztály
2Miskolci Egyetem Mûszaki és Anyagtudományi Kar

Bevezetés: A pectus excavatum (PE) az elülsõ mellkasfal külön-
bözõ formájú és mértékû besüllyedése. Korrekciójára 1998-ig a
Ravitch által leírt technikát alkalmaztuk. 1998-tól jó ered-
ménnyel használjuk a Donald Nuss által leírt mûtéti technikát,
melyet több ponton módosítottunk, a mûtéti eljárást biztonsá-
gosabbá téve. A lemez ideális formája az alapja a mûtét sikeré-
nek, amit eddig empirikusan határoztunk meg. Célunk a sze-
mélyre szabott implantátum készítés elvi alapjának kidolgozása
volt.
Módszer: A szerzõk felmérést készítettek 105 deformitás nélküli
és 103 PE deformitásban szenvedõ beteg mellkas CT vizsgálata
alapján. Az adatok alapján olyan matematikai módszert dolgoz-
tunk ki, mely a deformált mellkas területén fix és változó ponto-
kat használt fel az ideális ív meghatározásához. A modell létre-
hozásához MATLABR (MathWorks Simulink) szoftvert alkal-
maztunk.
Eredmény: egy innovatív megoldás ismertetése, mely CT vizsgá-
lat adatait felhasználva matematikai mellkas modellt alkotott. A
deformitás legmélyebb pontján készült CT képet felhasználva
az alkalmazás meghatározza a behelyezendõ lemez pontos
hosszát és a korrekcióhoz szükséges ideális ívét. A módszert 10
beteg mûtétje során alkalmaztuk, az így meghajlított lemezek
kiválóan illeszkedtek a mellkasfalhoz, 9,4/10 betegelégedettsé-
get mértünk.
Összegzés: A számítógépes modell alkalmas a PE-ben szenvedõ
betegek ideális, mûtétileg elérhetõ mellkasi geometriájának
megszerkesztésére és hozzájárulhat e betegcsoport kezelésének
további javításához.

Gyermekkori kóros szövetszaporulattal járó
májelváltozások differenciáldiagnózisa

Pfeffer Anita, Brückner Edit, Garami Miklós
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A gyermekkori daganatos megbetegedések, köztük a primer
malignus májtumorok elõfordulása rendkívül ritka, hazánkban
az összes daganatos betegség mindössze 1,5%-át teszik ki.
Gyermekkorban a májban észlelt terimék 1/3-a jóindulatú,
2/3-a rosszindulatú eltérés. A leggyakoribb benignus léziók kö-
zé a máj haemangiómája, az adenoma, a mesenchymális
hamartoma, illetve a fokális nodularis hyperplazia sorolható.
A rosszindulatú kórképek közé a hepatoblastoma, a hepato-
celluláris carcinoma, a malignus rhabdoid tumor, a differenciá-
latlan embrionális sarcoma, továbbá az angiosarcoma tartozik.
A kórképek differenciáldiagnosztikája az elváltozások jellegze-
tes radiológiai megjelenése, valamint a tumormarkerek vizsgá-
lata alapján általában nem jelent nehézséget. Elõfordulnak

azonban olyan esetek, melyek során az atípusos tünetek és
megjelenés jelentõsen megnehezítik a kórisme felállítását.
A II. Sz. Gyermekklinikán 2021-2022-ben malignus májtumor
miatt onkológiai kezelésben részesült 3 betegünk esete kapcsán
szeretném bemutatni a rosszindulatú májtumorok diagnoszti-
kus nehézségeit, melyek komoly kihívás elé állíthatják a
klinikusokat.
Legidõsebb betegünket 13 éves korában, vena portae trombózis
ellátása és etiológiájának tisztázása céljából hospitalizáltuk. Az
anamnézisében észlelt fokozódó hepatomegaliára, valamint
emelkedett transzamináz értékeire tekintettel MR vizsgálatot
végeztünk, melyen egy májból kiinduló, infiltratív terjedést mu-
tató térfoglalás ábrázolódott. A gyermek életkora, illetve az el-
változás morfológiája alapján elsõsorban hepatocellularis
carcinoma lehetõsége merült fel, de cirrhosis és egyéb májbe-
tegség hiányában nem volt egyértelmûen kizárható más eredet
sem. A vastagtû biopsziás mintavételt követõen végzett kórszö-
vettani vizsgálat hepatocellularis carcinomát igazolt.
Második páciensünk kivizsgálását 1 éves korában, jobb bordaív
alatt észlelt kemény tapintatú, fájdalmatlan terime miatt kezd-
tük meg. Képalkotó vizsgálatok során egy májból kiinduló, nagy
méretû, kifejezetten vascularizált szolid képletet írtak le, mely a
beteg bõrén testszerte megfigyelhetõ hemangiomákra tekintet-
tel felvetette giant hemangioma lehetõségét, a jelentõsen emel-
kedett alfa-fötoprotein érték azonban hepatoblastoma fennállá-
sára utalt. A biopsziás minta szövettani vizsgálata végül
hepatoblastomát igazolt.
Legfiatalabb betegünk kivizsgálását 7 hónapos korában, védõ-
oltás beadását követõen jelentkezõ étvágytalanság és táplálási
nehezítettség miatt kezdték meg. Panaszai hátterében egy nagy
méretû, májból kiinduló térfoglalás igazolódott, mely a májban
észlelt malignus terimék elõfordulási gyakorisága és a csecsemõ
életkora alapján leginkább hepatoblastoma lehetõségét vetette
fel. A tumormarkerek és az MR morfológia azonban más eredet-
re utalt. Nyílt biopsziás mintavétel történt, mely egy rendkívül
ritka és rossz prognózisú daganatot, rhabdoid májtumort iga-
zolt.
Ahogy a fenti esetek is jól mutatják, a kórképek gyakran aspe-
cifikus tünetekkel jelentkeznek, mielõbbi felismerésük azonban
kulcsfontosságú a megfelelõ kezelés kiválasztása, ezen keresz-
tül pedig az érintettek életkilátásainak alakulása szempontjá-
ból.

Eltérõ kórtörténet, azonos kóreredet:
a Wolfram-szindróma 1-es típusa

Pinti Éva1, Lengyel Anna1, Sallai Ágnes1,
Seres András2, Fekete György1, Haltrich Irén1

1Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika
2Budapest Retina Intézet

Nem ritka, hogy különbözõ tüneti lefolyás hátterében azonos
kóreredet áll. Három beteget vizsgáltunk klinikánk humángene-
tikai szakrendelésén más-más, gyermekkori kezdetû, késõbb vi-
szont egyre inkább átfedõ tünettannal. Egy 47 éves nõbeteg
anamnézisében veleszületett, kétoldali, idegi hallásvesztés sze-
repelt, melyhez 11-12 éves korában myopia, primer
amenorrhoea, uterus hypoplasia és hypergonadotrop hypo-
gonadizmus társult. Serdülési zavara miatt hagyományos
Giemsa-sávos kariotipizálásra és FMR1 trinukleotid szekvencia
ismétlõdés vizsgálatára, valamint a kétoldali idegi hallásvesztés
kapcsán a gyakori GJB2 patogén génvariáció célzott
szekvenálására került sor, melyek mind negatívak lettek. Ezt kö-
vetõen a betegnél 23 éves korában inzulin-dependens cukorbe-
tegség, majd kétoldali glaucoma, cataracta és macula-
degeneratio igazolódott. A másik két vizsgált beteg egy 16 éves
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lány és 11 éves öccse volt. A lánynál kisgyermekkorában gyor-
san progrediáló látásvesztés jelentkezett kétoldali n. opticus
atrophia következtében, vizsgálatunk idejében már csak fénylá-
tása volt. Látásromlását nem sokkal inzulin-dependens cukor-
betegség követte. Serdülése és menstruációs ciklusa zavartalan
volt, ép hallással és kiváló zenei érzékkel rendelkezett. Öccsé-
nél 6 éves korában diagnosztizáltak inzulin-dependens cukor-
betegséget, majd hypermetropiát és kétoldali n. opticus
atrophia okozta látásvesztést. Vizsgálatunkkor a fiú szemüveg-
gel még jól látott, hallása ép volt, serdülése életkorának megfe-
lelõen kezdõdött el. Polidipsziája, nocturiája, étvágytalansága
és fogyása felvetette a cukorbetegség kezelésének inadekváttá
válását, mely ellentmondásban állt jó vércukor profiljával.
A pszichogén kóreredetet a magasabb szérum osmolalitás, a
szomjaztatási és vasopressin próba eredménye kizárta, diabetes
insipidus igazolódott. Összevetve, a három beteg tünettana az
inzulin-dependens cukorbetegségen és a szemészeti eltérések-
ben átfedett, viszont a 47 éves nõnél a veleszületett hallásvesz-
tésben és a primer amenorrheában, a fiatal fiúnál pedig a
diabetes insipidusban különbözött. Genetikai vizsgálattal
mindhárom betegnél azonos betegség, az autoszómális re-
cesszív/domináns öröklõdésmenetû Wolfram-szindróma 1-es
típusa igazolódott. A WFS1 patogén variációja a 47 éves nõnél
heterozigóta, a testvérpárnál kapcsolt heterozigóta formában
volt jelen, mely magyarázatul szolgált az eltérõen megjelenõ és
különbözõ módon progrediáló fenotípusokra. A három eset az
utánkövetés fontosságára, a genetikai eredetû kórképek variabi-
litására hívja fel a figyelmet.

Szöveti plazminogén aktivátor (TPA)
használatával az elmúlt 10 évben szerzett
tapasztalataink a Gottsegen Országos
Kardiovaszkuláris Intézet Gyermekszív
Központjában egy esetismertetés tükrében

Pongrácz Brigitta1,2, Simon Gábor2, Ablonczy László2

1SZSZBMK és Egyetemi Oktatókórház, Jósa András
Oktatókórház, Gyermekosztály, Nyíregyháza
2Gottsegen György Országos Kardiovaszkuláris Intézet,
Gyermekszív Központ

A csecsemõkorban végzett szívkatéteres beavatkozások, illetve
a gyermekkori mûbillentyû beültetések lehetséges szövõdmé-
nyeként fellépõ thrombosis megelõzésére protokoll szerint a be-
tegek átmeneti vagy tartós antikoagulációban részesülnek. En-
nek ellenére az esetek egy részében súlyos thromboemboliás
szövõdmény léphet fel. Ilyenkor intrakardiális folyamat esetén
idegrendszeri károsodás, míg vaszkuláris elzáródás esetén vég-
tagvesztés veszélye is kialakulhat. A keringési zavar megszünte-
tése érdekében szöveti plazminogén aktivátor (tPA) adása,
thrombolysis szükséges.
A Gottsegen Országos Kardiovaszkuláris Intézet, Gyermekszív
Központ beteganyagát áttekintve, az elmúlt 10 évben (2012.
májusától 2022. májusáig) a Gyermekkardiológiai Intenzív
részlegen 34 + 1 beteg (egy beteg 18 év feletti) esetében vált
szükségessé tPA lysis alkalmazása. 2 beteg mûbillentyû throm-
bosis szövõdménye, míg 33 beteg intravaszkuláris kanülálás kö-
vetkezménye miatt szorult vérrögoldó terápiára. Életkori meg-
oszlás alapján 29 -en az 1 év alatti, míg 6-an az 1-20 év közötti
korosztályba tartoztak. Az összes beavatkozás közül 27 volt
részben vagy teljes mértékben sikeres. Részleges sikernek a ke-
ringés javulását, a teljes elzáródás megszûnését tekintjük olyan
esetben, amikor a vérrög oldása ultrahang- vizsgálat alapján
nem teljes. Vérzéses szövõdmény 4 betegnél alakult ki.
Prezentációnkban egy olyan újszülött esetét is bemutatjuk, aki-
nél néhány órás életkorban izolált nagyértranszpozíció és szûk

interatriális kommunikáció miatt sürgõs Rashkind septostomiát
végeztünk. A beavatkozás kapcsán történt akcidentális arteria
femoralis kanülálás következtében jelentkezett a jobb alsó vég-
tag artériás keringészavara, így thrombolysis vált szükségessé. A
végtag keringése az effektív dózisú szisztémás lysis mellett sem
rendezõdött, ezért irodalmi ritkaságként az arteria umbilicalis
kanülálása és szelektív lysis mellett döntöttünk amelynek
hatására a jobb láb keringése négy órán belül rendezõdött.
Prezentációnkban bemutatjuk a GOKVI thrombolysis protokoll-
ját és az ennek alkalmazásával a 35 beteg ellátása során szerzett
tapasztalatainkat.

„BETI PRO” program - Tégy az egészségedért! –
A Bethesda Gyermekkórház Innovatív
Egészségfejlesztõ Programjának céljai és
eredményei

Pusztai Zsófia, Fiam-Szûcs Kata, Kerekes Júlia,
Megyesi Katalin Zsófia
MRE Bethesda Gyermekkórház

A Magyarországi Református Egyház Bethesda Gyermekkórháza
2021 õszétõl új innovatív Egészségfejlesztési Programba kez-
dett, mely 3 pillérével hosszú távon szeretné megalapozni, hogy
kórházunk dolgozói képessé váljanak az ellátott gyermekeknek
és családjaiknak a prevenció és egészségmegõrzés területén is
segítséget nyújtani. Kórházunk közössége ezzel elkötelezõdött
a fiatal generáció egészség-edukációja, egészségértésének fej-
lesztése érdekében a mindenkori nemzetközi és hazai standar-
doknak megfelelõen. A program keretében felállított multidisz-
ciplináris szakmai csapat segíti, hogy mind dolgozóink, mind az
ellátott gyermekek felé a megfelelõ prevenciós tevékenységeket
biztosítani tudjuk.
A program kezdeti stádiumában kiemelt hangsúlyt kapott a kór-
házunkon belüli munkahelyi egészségfejlesztés, amely magába
foglalja a dolgozóinknak szóló ’Egészségkihívás’ programot,
melyre 280 kollégánk jelentkezett. A résztvevõk komplex egész-
ségszûrést, felmérést és kockázatelemzést kaptak. A 6 hónapig
tartó program során minden jelentkezõt személyre szabottan
motiválunk az általuk kitûzött célok elérésében, heti kihívások-
kal, ösztönzõkkel, közösségi programokkal, egészséges étrend
ötletekkel, edzésprogramokkal, relaxációs és stresszkezelõ
tréningekkel, és célzott edukációs programokkal. A változáso-
kat fél év múlva monitorizáljuk.
A program második pillérjének keretében készül egy kórhá-
zunkra reprezentatív szülõi egészségértés felmérés, az EU-HLS
nemzetközi kutatás validált kérdéseivel, mely a legfontosabb
prevenciós irányvonalak és célzott egészség kommunikáció
meghatározásához nyújt segítséget. Az egészség-edukáció ré-
szeként már néhány egyszerûbb betegségrõl könnyen követhetõ
összefoglalókat, videókat, edukációs anyagokat adtunk ki
szülõk számára.
A harmadik pillére programunknak, hogy kórházunkban inno-
vatív partneri együttmûködésekre építve, családok és iskolák
bevonásával tematikus egészségfejlesztést támogató programo-
kon keresztül ellátott betegeink egészségét javítani tudjuk.
Átfogó célunk a hétköznapi munkánk részeként ugyanolyan
szintre emelni a primer prevenciót, mint az általános betegellá-
tást, hiszen a gyermekkor a legideálisabb idõszak az egészségtu-
datos életmód megalapozására.
Az elõadásunk során szeretnénk részletesebben ismertetni a
program lépéseit, eddigi eredményeit és tapasztalatait, így ins-
pirálva más egészségügyi-ellátókat is a prevenciós medicina
széleskörû alkalmazására.
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Onkológiai beteg fiúgyermekek serdülésének
kérdései endokrinológus szemmel

Repkényi Dorottya Zita, Gács Zsófia
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A különféle daganatos betegségekkel kezelt fiúknál primer-
vagy centrális hypogonadismust okozhatnak az alkalmazott
kombinált kemoterápiás szerek, a koponya-, teljes-test- vagy a
herék besugárzása.
A primer- és a centralis hypogonadismus egyaránt elégtelen
tesztoszteron termeléshez, illetve elégtelen spermatogene-
sishez vezethet, mely állapotok a serdülés zavarát és infertilitást
okozhatnak. Az alapellátó orvos és az onkológiai központban
dolgozó endokrinológus feladata ezen esetekben a serdülés
nyomon követése.
Négy fiúgyermek esetén keresztül szeretném bemutatni különfé-
le daganatos betegségek kezelése során kialakult hypo-
gonadismus példáit és az endokrinológiai terápiás lehetõsége-
ket. Az elsõ gyermeknél csírasejtes hypophysistumor-, a máso-
dik gyermeknél craniopharyngeoma kezelése miatt centrális
hypogonadismus alakult ki. A harmadik gyermek medullo-
blastoma kezelése miatt centralis és primer hypogonadismus je-
leit mutatta. A negyedik gyermeknél akut lymphoid leukémia
kezelése miatt primer hypogonadismus alakult ki.
Centralis hypogonadismus esetében megtartott gonádfunkció
mellett, nemzetközi ajánlás alapján a pubertásindukció elõtt a
fertilitás megõrzése érdekében rekombináns FSH priming java-
solt, melynek következtében a Sertoli sejtek proliferálnak, a he-
rék mérete növekedik. A primingot követõ pubertásindukció
rFSH és hCG (mint LH analóg) kombinációja segítségével java-
solt. Ép gonádfunkció esetén a megfelelõ spontán tesztoszteron-
válasz, és a következményes serdülésbeindulás az eredmény.
A tesztoszteron túl rapid serdüléslefutást okoz, a fertilitást nem
javítja és a nemi szervek érését nem segíti, ezért centralis
hypogonadismus esetén önmagában nem ajánlott alkalmazni.
Amennyiben a gonádok primeren károsodtak, a tesztoszteron
pótlása ajánlott. A tesztoszteronpótlás a csontsûrûség normali-
zálása-, az izomerõ és izomtömeg javítása-, a szexuális funkcio-
nalitás lehetõvé tétele-, valamint a metabolikus következmé-
nyek kivédése tekintetében, tehát a jó életminõség elérése
céljából indikált.
Magyarországon a serdülés beindítására az rFSH terápia nem
törzskönyvezett, csak a heti injekcióként adandó hCG terápia.
A tesztoszteron pótlása is im injekció formájában van lehetõség.
A rendszeres hormonpótlás tervezése az onkológiai centrum-
ban dolgozó endokrinológus feladata. A betegek életminõségét
jelentõsen javítani képes az endokrinológus és alapellátó orvos
szoros együttmûködése, az alapellátó orvos fontos partner a
betegek rendszeres hormonpótlásának kivitelezéséhez.

A pectus excavatum kezelésének változása az
elmúlt 21 évben

Ringwald Zoltán, Garai Gábor, Sárközy Sándor
HOGYI Gyermeksebészeti és Traumatológiai Osztály

Osztályunkon 2001-ben tértünk át a pectus excavatum mûtéti
kezelésénél a Nuss féle minimally invasive repair of pectus
excavatum (MIRPE) módszerrel. 2001-2020 között 365 pectus
excavatum-os gyermeket operáltunk meg MIRPE mûtéttel. Az
operációt megelõzõ kivizsgálás részét képezte kezdetben ké-
szült CT, légzésfunkciós és kardiológiai vizsgálat. Mûtéti indi-
kációt a CT vizsgálaton észlelt nagy fokú deformitás, illetve a

beteg számára a deformitás okozta pszichés terhelés jelentette.
Azonban a mûtéti indikáció az idõ folyamán változott.
Korábban a mûtét végén egy-egy mellkasdraint helyezünk a
pleuraûrbe. Ma már drain benthagyása nélkül végezzük a mûté-
tet.
2001-2006 között 2 év után, 2006-2020 között 3 után távolítot-
tuk el a lemezt.
Az elmúlt 21 évben rengeteg tapasztalatot szereztünk a Nuss fé-
le mûtéti technikában Az idõ elõrehaladtával tapasztalataink és
az aktuális szakirodalmi ajánlások felhasználásával igyekez-
tünk az indikációt, a kivizsgálást, a mûtéti technikát és a mûtét
utáni kezelést úgy alakítani, hogy a legjobb eredményt érjük el a
gyermekek minél kisebb megterhelésével.
Elõadásom során az irodalmi áttekintést követõen bemutatom,
hogy az elmúlt két évtizedben hogyan változott osztályunkon a
pectus excavatum kezelése.

Mi a szerepe a point of care UH-vizsgálatnak
a gyermektraumatológiában?

Ringwald Zoltán, Füle István, Fadgyas Balázs,
Langer Márk
HOGYI Gyermeksebészeti és Traumatológiai Osztály

Kb. 10 évtizede jelentek meg cikkek arról, hogy a nagy frekven-
ciás UH készülékek alkalmasak lehetnek csonttörések, illetve a
lágyrészsérülések diagnosztikájában. Ma már számos leírás van
például a csuklótáji törések UH-diagnosztikájával kapcsolat-
ban. 6 éve használunk az akut ellátásban nagy frekvenciás UH
készülékeket osztályunkon, például törés illetve szalagsérülé-
sek diagnosztikájában, csonttörések repositiójának ellenõrzésé-
ben. Még az útkeresés idõszakában vagyunk, de az egyértelmû-
en látható, hogy nagy frekvenciás UH készülékekkel csökkente-
ni lehet a Röntgen vizsgálatok mennyiségét és így a gyermekeket
ért sugárterhelést.
Elõadásunkban az elmúlt 6 év tapasztalatáról számolunk be.

Az anyatej szerepe a hõtermelõ zsírszövet
kialakulásában

Röszer Tamás
DE KK Gyermekgyógyászati Intézet, Debrecen

Heat generation from lipids is a feature of newborn mammals
and is mediated by the uncoupling of mitochondrial respiration
in specific fat depots. Beyond its heat-producing capacity,
thermogenic adipose tissue is also necessary for proper lipid
metabolism and determines early-life adiposity. We have
demonstrated that thermogenic potential of the adipose tissue is
stimulated by breast milk lipid signals, establishing a
mother-to-child signaling to control metabolic development in
the infant. In turn, we have found recently, that infant
adipocytes express specific microRNA species and have a
blockage in their cytosolic RNA recognition machinery,
allowing non-coding RNA species to promote mitobiogenesis
and mitochondrial heat production. This retrograde
mitochondria-to-nucleus RNA signaling may protect from
excess fat accumulation of the developing adipose tissue. Breast
milk-derived signals appear to stimulate this novel signal
mechanism. Breastfeeding rates are declining worldwide and
are paralleled by an alarming increase in childhood obesity,
which at least in part may have its roots in the impaired
metabolic control by breast milk-derived signals.
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MR vs. CT, avagy sugárterhelés nélküli új
lehetõség a CF követésére?

Sándor Zsuzsa, Turóczi-Kirizs Róbert, Laki István

A mellkas és tüdõ vizsgálata napjainkban is folyamatos fejlõdé-
sen megy keresztül -kezdetben a sztetoszkóp (1816-R. Laennec
a feltalálója) volt a legfontosabb diagnosztikai eszköz a tüdõ
vizsgálatában, majd 1896.-az elsõ mellkasröntgen felvétel után
a mellkas röntgenfelvételt fogadtuk el többnek a tüdõ szerkeze-
tének értékelésére.
Annak ellenére, hogy a mellkas röntgenfelvételek jelentõs kor-
látait ismerjük, azóta is széles körben használjuk diagnosztikai
eszközként a tüdõ szerkezetének ábrázolására a tüdõbetegsé-
gek kimutatására.
A következõ nagy áttörés akkor következett be, amikor Cormack
és Hounsfield kifejlesztette a CT-t. Az elsõ CT szkenner klinikai
használatra 1971-ben Cambridge-ben telepítették.
Raymond Damadian saját kezûleg építette meg az elsõ MR ké-
szüléket (mellyel sikeresen diagnosztizált rákos pácienst is).
1977-ben készítette elsõ MR felvételét egy páciens mellkasáról.
Hosszú utat tettünk meg diagnosztikai lehetõségeink terén, mió-
ta Laennec feltalálta a sztetoszkópot. A tüdõ képalkotó és kép-
elemzés innovációi megváltoztatják diagnosztikai eszközkész-
letünk arculatát.
Továbbra is napi szinten fogjuk használni a sztetoszkópot, a
mellkas röntgenfelvételeket és a légzésfunkciókat, de a betegel-
látásban betöltött szerepük és fontosságuk a közeljövõben ismét
lényegesen meg fog változik a mai korszerû mellkasi CT képes-
ségeinek és a gyorsan fejlõdõ mellkasi MRI képességei miatt.
Elõadásunkban, Intézetünkben (Törökbálint, Tüdõgyógyinté-
zet) gondozott CFes betegek állapotfelmérése során készült
mellkas MR felvételeit hasonlítjuk össze mellkasi CT felvételek-
kel.

A köpet viszkoelasztikus sajátosságainak, mint
fizikai biomarkernek a vizsgálata CF pulmonalis
exacerbatiók során

Sándor Zsuzsa, Laki István
Tüdõgyógyintézet, Törökbálint

A spirometria a légúti betegek megfigyelésére szolgáló standard
eljárás. A köpet rheológiai vizsgálata a közelmúltban egyes lég-
zõszervi megbetegedések lehetséges biomarkereként jelent
meg.
Célkitûzés: A rheometriai és a spirometriai vizsgálatok összeha-
sonlítása cisztás fibrózisos betegek kórházi iv. célzott, kombi-
nált, kúraszerû antibiotikus kezelést igénylõ exacerbatiói során.
Módszerek: Gondozott cisztás fibrózisos betegeink exacerba-
tióinak kezdetén és végén légzésfunkciós vizsgálatot és a gyûj-
tött köpet rheometriás vizsgálatát végeztük. A légzésfunkciós
vizsgálatokat Piston (Budapest) spirométerrel, a rheológiai vizs-
gálatokat a Rheomuco®ozscillációs rheométerrel (Rheonova,
Grenoble) végeztük. Összehasonlítottuk a mért FVC és FEV1,
valamint a viszkoelasztikus modulus értékeit.
Eredmények: A várakozásoknak és a korábbi tapasztalatoknak
megfelelõen az exacerbatio kezelése során elért állapotjavulást
az FVC és a FEV1 értékek javulása kísérte. Ezzel inverz módon a
viszkoelasztikus modulus értéke csökkent, változásának mérté-
ke jelentõsen meghaladta az FVC és a FEV1 változását.
Következtetés: A köpet rheológiai vizsgálata egyszerûen kivite-
lezhetõ vizsgálat váladékképzõdéssel járó krónikus légúti be-
tegségben. Eredményeink szerint a viszkoelaszticitás változása

gyorsabb és erõsebb indikátora, biomarkere lehet a léguti gyul-
ladásnak, mint a légzésfunkció. Emellett az eljárással vizsgálha-
tó mucolyticumok és fizioterápiás eljárások, az ioncsatornákra
ható terápiák, a bakteriális kolonizáció hatása.

A kora gyermekkori evésfejlõdés határterületi
kérdései

Scheuring Noémi, Sümegi Edina
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet

Cél: A kora gyermekkori egészséges fejlõdés alapja többek kö-
zött a kisgyermekek megfelelõ táplálásának biztosítása. Az
evéskészség fejlõdése pozitív és negatív faktorok rendszere által
meghatározott komplex folyamat. Célunk a téma tematizálása,
valamint a különbözõ társszakmák szerepének bemutatása a
kisgyermekek fejlõdési elakadása, vagy a normáltól eltérõ
haladása esetén.
Megbeszélés: A kisgyermekek evéskészségének jellemzõ adott-
ságai, és a táplálkozás során mutatott viselkedési megnyilvánu-
lásai, meghatározott változáson mennek keresztül az életkor
elõre haladásával. Az optimális fejlõdés során is elõfordulhat-
nak zavarok/elakadások, amelyek idõben való felismerése és
menedzselése fontos feladata a kisgyermekkel foglalkozó szak-
embereknek. Amennyiben a megfelelõ prevenció a probléma
megjelenésének kezdeti szakaszán érvényre jut, a panaszolt tü-
netek az esetek többségében enyhék maradhatnak, és rendezõ-
désük várhatóan nem húzódik el. Súlyos esetben táplálási zavar
alakulhat ki, mely a kisgyermek normál táplálását is veszélyez-
tetheti, és a család mûködésére is negatív hatást gyakorolhat.
2019-ben az Egészségügyi Világszervezet egy munkacsoportja
kidolgozott egy átfogó definíciót. Eszerint gyermekkori táplálási
zavarnak (Pediatric Feeding Disorder, PFD) az életkornak nem
megfelelõ orális bevitelt nevezzük, amelyhez szervi ok, táp-
anyaghiány, az evési készség elmaradása és/vagy pszichoszo-
ciális mûködészavar kapcsolódik.
A téma megközelítése ennek megfelelõen határterületi kérdés,
amely orvosi, pszichológiai, gyógypedagógiai, dietetikai és to-
vábbi szakmákat is érint. A különbözõ társszakmák módszertani
keretei bizonyos területeken fedik egymást. Ennek megfelelõen
közösen dolgoznak a kóros tünet/panasz körvonalazása, a
kisgyermekek ellátása, és a családok megsegítése érdekében.
Következtetés: A kisgyermekek evésfejlõdésének követése, táp-
lálási zavarainak kivizsgálása és kezelése esetenként multi-
faktoriális megközelítést igényel. A határterületi társzakmák kö-
zös munkáját segíti a egyes munkamódszerek és szakmai kere-
tek kölcsönös ismerete, valamint a rendszeres egyéni, és cso-
portos – team – megbeszélések.

Mit takar a válaszkész táplálás?

Sümegi Edina, Scheuring Noémi
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet

Cél: A hatályos magyar csecsemõtáplálási irányelv kiemeli,
hogy a hozzátáplálás lehetõleg a válaszkész táplálás elveit al-
kalmazva történjen. A prezentáció célja a téma tematizálása, a
legfrissebb nemzetközi szakirodalmi ajánlások bemutatásával.
Hangsúly kerül arra is, hogy mire kell figyelnie a szülõnek, ha
válaszkész szeretne lenni.
Megbeszélés: A válaszkész táplálás olyan táplálási gyakorlatot
takar, amely arra bátorítja a gyermeket, hogy önállóan, illetve a
fiziológiai és fejlõdési szükségleteire reagálva étkezzen, mely
elõsegíti az evés önszabályozását (self-regulation), és támogatja
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az egyén kognitív, érzelmi és szociális fejlõdését. A lényege az
aktív táplálás koncepciója. Kölcsönös táplálási gyakorlatot je-
lent a gondozó és a gyermek között, ahol a gondozó szenzitíven
válaszol a csecsemõ vagy kisgyermek norverbális éhség és
teltségjeleire.
A sikeres válaszkész táplálás fõbb komponensei a következõk:
A gyermek fejlõdése során folyamatosan változó éhség/ jólla-
kottság jeleinek felismerése és differenciálása. A gyermek érett-
ségének megfelelõ idõben kezdõdõ hozzátáplálás, egészséges,
változatos és a gyermek fejlettségi szintjének megfelelõ kon-
zisztenciájú ételek kínálásával. Nevelõ magatartásforma felvé-
tele, mely során a szülõk együtt étkeznek gyermekükkel család-
ként, kellemes, nyugodt légkört teremtve, bátorítva gyermekü-
ket, de kerülik a figyelemelterelést és az evés erõltetését, illetve
nem használják megnyugtató eszközként az ételt. A válaszkész
szülõséghez hozzátartozik, hogy a szülõ jól stukturált napi
rutint alakít ki az evés, alvás és játék terén.
A válaszkész szülõségre és válaszkész táplálásra alapuló inter-
venciókkal kapcsolatban az elmúlt években több prospektív,
randomizált, kontrollált klinikai vizsgálat zajlott (SLIMTIME,
INSIGHT, NOURISH, POI). A születéstõl 1 éves korig, de több
esetben 3 ill. 5 éves korig tartó rendszeres tanácsadások maguk-
ban foglalták a válaszkész táplálási módszerek ismertetését, al-
vási higiéniai tanácsadást, etetéstõl független megnyugtatási
módszerek használatának és kiszámítható napirend kialakításá-
nak javaslatát. Az utánkövetett kisdedeknél csökkent a mal-
nutrició kockázata és szignifikánsan alacsonyabb volt az érzel-
mi alapú túlevés mértéke a kontroll csoporthoz képest, mely
kulcsfontosságú a gyermekkori elhízás prevenciója szempontjá-
ból.
Következtetés: A válaszkész táplálás tehát egy jól meghatáro-
zott keretrendszer, mely kulcsfontosságú az evés önszabályozá-
sának kialakulása és a gyermekek optimális növekedése és
fejlõdése szempontjából.

Csonttumorok és minden más… –
a csontszerkezeti eltérést okozó benignus,
valamint malignus megbetegedések
differenciáldiagnosztikája

Szabados Márton, Brückner Edit, Varga Edit,
Csóka Monika, Garami Miklós
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika,
Budapest

A mozgásszervi – sok esetben tapintható végtagi duzzanattal já-
ró – panaszoknak számos oka ismert. Hátterében sok esetben
banális betegség áll, azonban súlyos, életet veszélyeztetõ kórál-
lapot elsõ jele is lehet.
A gyermekeknél leggyakrabban traumához kapcsoltan fellépõ
panaszok miatt kerül sor ortopédiai, illetve radiológiai ellátás-
ra. A kóros folyamat feltárására végzett röntgen-, illetve további
képalkotó vizsgálatok során elõfordul, hogy csontszerkezeti el-
változást, onkológiai betegségre utaló radiológiai képet észle-
lünk. Csontfájdalom hátterében trauma után észlelhetõ elválto-
zások, valamint gyulladásos betegségek mellett gyermekkori
rosszindulatú kórfolyamat is állhat. Ezen kórképek mind tünet-
tanilag, mind radiológiai szempontból komoly differenciáldiag-
nosztikai és terápiás nehézséget jelenthetnek.
Elõadásom célja a csontszerkezeti eltérések hátterében elõfor-
duló benignus és malignus kórfolyamatok bemutatása, különös
tekintettel a Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati
Klinikán elõforduló betegutak alapján.

A nervonsav magasabb aránya a koraszülöttet
szült anyák anyatejmintáiban az érett tejhez
képest

Szabó Éva1,2, Marosvölgyi Tamás1,3, Dergez Tímea3,
Tamás Decsi1

1PTE ÁOK Gyermekgyógyászati Klinika, Pécs
2PTE ÁOK Biokémiai és Orvosi Kémiai Intézet, Pécs
3PTE ÁOK Bioanalitikai Intézet, Pécs

Háttér: A fejlõdõ idegrendszer érésében a hosszú szénláncú,
többszörösen telítetlen zsírsavak (LCPUFA) fontos szerepe rég-
óta ismert. Ezzel szemben egy nemrégiben megjelent tanulmány
(Yu et al, Nutrients 2019) nem az n-3 és n-6 LCPUFA-k fejlõdés-
ben betöltött fontos szerepére, hanem egy n-9 egyszeresen telí-
tetlen zsírsavra, a nervonsavra (C24:1n-9) összpontosított. Ezen
újszerû meglátás alapján felmerült, hogy újraelemezzük a ren-
delkezésre álló, de eddig még nem publikált adatainkat a
nervonsavnak az anyatej zsírsavösszetételében való arányának
változásáról a szoptatás elsõ hónapja során koraszülöttet és
érett újszülöttet szült anyák anyatejmintáiban.
Módszer: Korábbi, anyatejjel foglalkozó tanulmányaink (Mol-
nár és mtsai, Orv Hetil 2002; Minda és mtsai, Ann Nutr Metab
2004; Kovács és mtsai, J Pediatr Gastroenterol Nutr, 2005 és Mi-
hályi és mtsai, Eur J Pediatr 2015) adatbázisaiban újraelemeztük
a korábban külön-külön nem közölt nervonsav adatokat. Az
anyatejminták zsírsavösszetételét GC-FID segítségével határoz-
tuk meg; a nervonsav értékeket az összes zsírsav tömegszázalé-
kában adtuk meg (medián [Q1-Q3]). A zsírsavadatok statisztikai
elemzését SPSS 28.0 szoftverrel végeztük. A Mann-Whitney U
tesztet a csoportok közötti különbség értékelésére, a Wilcoxon
Signed Rank tesztet pedig a csoportokon belüli különbségek
kimutatására használtuk.
Eredmények: Korábbi vizsgálataink alapján a kolosztrumban
magasabbak voltak a nervonsav értékek, mint az átmeneti és az
érett nõi tejben. A koraszülöttet és érett újszülöttet szült anyák
anyatejmintáiban (Kovács és mtsai, JPGN 2005) a nervonsav ér-
tékek a szoptatás mind a tíz vizsgált idõpontjában körülbelül há-
romszor magasabbak voltak a koraszülöttet szült, mint az érett
újszülöttet szült anyák mintáiban. A legmagasabb nervonsav ér-
tékeket mindkét csoportban a laktáció elsõ napján mértük (kora:
0,30 [0,43–0,16] vs érett: 0,10 [0,08–0,13] medián [Q1-Q3];
tömeg%; p < 0,01 ). A szoptatás 21. napjára a koraszülött tejben
a nervonsav értéke (0,08 [0,03–0,12] medián [Q1-Q3]) az érett
újszülöttet szült anyák anyatejmintáiban a szoptatás elsõ nap-
ján mért értékhez hasonló szintre csökkent. Ln-trendvonalat il-
lesztettünk mind az érett (r = -0,940), mind a koraszülött (r =
-0,933) tejminták adataira, és a nervonsavértékek valamint a
szoptatás idõtartama között erõs, szignifikáns fordított össze-
függést találtunk.
Következtetések: 1. A nervonsav értéke az anyatejben a szopta-
tás során csökken. 2. A koraszülöttet szült anyák anyatejében a
nervonsav értékei körülbelül háromszor magasabbak, mint az
érett újszülöttet szült anyák tejében egy adott idõpontba, amely
megfigyelés alátámasztja a koraszülötteknél a nervonsav étren-
di bevitelének feltételezett fontosságát.
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A kereskedelmi forgalomban kapható növényi
alapú italok zsírsavösszetételének
változékonysága

Marosvölgyi Tamás1, Okba Hatem2,5,
Madarászné Horváth Ibolya1, Wahr Mátyás1,
Szabó Zoltán3, Verzár Zsófia3, Decsi Tamás4,
Szabó Éva2

1PTE ÁOK Bioanalitikai Intézet, Pécs
2PTE ÁOK Biokémiai és Orvosi Kémiai Intézet, Pécs
3PTE ETK Táplálkozástudományi és Dietetikai Intézet, Pécs
4PTE KK Gyermekgyógyászati Klinika, Pécs
5PTE ETK Egészségtudományi Doktori Iskola, Pécs

Cél: A táplálékallergiák közül az egyik leggyakoribb a csecse-
mõ- és kisdedkorban a tehéntejfehérje-allergia, kezelése a tej-
termékek étrendbõl való kizárásával jár. Napjainkban egyre
többféle növényi alapú ital elérhetõ, melyek helyettesíthetik az
állati eredetû termékeket. Ugyanakkor ezek részletes összetéte-
lérõl nem igazán találunk kutatási adatot, ezért célunk volt a
növényi alapú italok zsírsavösszetételének a vizsgálata.
Anyag és módszer: Nyolc különbözõ fajta (n = 26) egykompo-
nensû (csak egyféle növényi magból készült ital), ízesítés
és/vagy édesítés nélküli, kiskereskedelmi forgalomban kapható
növényi alapú [dió (1), tönköly (1), kesudió (2), szója (3), zab
(3), rizs (4), mandula (5) és kókusz (7)] italt vizsgáltuk, melyek
mindegyike az Európai Unió több országában is kapható. A zsír-
sav-metilésztereket 6-26 szénlánchosszúság között Perkin- El-
mer Clarus 690 GC-vel, FID detektorral határoztuk meg.
Eredmények: Három esetben az ugyanabból a növényi magból
elõállított különbözõ növényi italok zsírsavösszetétele nagyon
hasonló volt: a kesudió italokban a fõ zsírsav az egyszeresen te-
lítetlen olajsav (59,3 ± 0,56 m/m%, átlag ± SD), míg a zab- és a
szójaitalokban az n-6 esszenciális linolsav (48,30 ± 1,27
m/m%, illetve 54,59 ± 0,46%) volt. A négy vizsgált rizsital közül
ugyanakkor az egyikben a fõ zsírsavnak számító olajsavtartalom
magasabb volt (72,3 ± 0,16 m/m%), mint a másik három rizs-
ital-típusban (31,3 ± 1,99 m/m%), de a linolsavtartalomban is
óriási különbségeket mértünk (7,99 ± 0,05 m/m%, illetve 54,06
± 0,92 m/m%). Hasonlóképpen, az öt vizsgált mandulaital kö-
zül az egyikben alacsonyabb olajsavtartalmat találtunk (45,79 ±
0,03 m/m%), mint a másik négy mandulaitalban (64,25 ± 1,64
m/m%), és a linolsavtartalmuk között is jelentõs különbség volt
(40,72 ± 0,03 m/m%, illetve 24,16 ± 2,07 m/m%). A hét vizsgált
kókuszdióital zsírsavösszetétele között nemcsak a közepes
szénláncú telített (C12-0) és az egyszeresen telítetlen olajsav-
tartalomban találtunk különbségeket, hanem az esszenciális
zsírsavtartalomban is. Csak két olyan kókuszitalt találtunk,
amelyek a szakirodalomhoz hasonló zsírsavösszetételûek
voltak (1%-nál alacsonyabb esszenciális zsírsavtartalommal).
Következtetés: Bár a termékcímkén szereplõ információk sze-
rint az általunk vizsgált növényi alapú italok egykomponensûek
voltak, egyes esetekben jelentõs különbségeket találtunk né-
hány élettanilag fontos telített és telítetlen zsírsav értékében.
Ezek az eltérések befolyásolhatják a fogyasztók zsírsavbevitel-
ét, valamint a zsírsavbevitelt és -fogyasztást vizsgáló kutatások
eredményeit.

A piperacillin-tazobactám farmakokinetikai
vizsgálata gyermekonkológiai betegeken

Szabó Sándor, Kovács Gábor
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Bevezetés: A gyermekonkológiai kezelés igen gyakori szövõd-
ménye a neutropéniás láz kialakulása. Nemzetközi ajánlások-
nak megfelelõen a leghatékonyabb antibiotikum ebben az eset-
ben, például egy széles spektrumú B-laktám, mint a pipera-
cillin-tazobaktám.
Célkitûzés: Vizsgáltuk az empirikusan alkalmazott piperacillin-
tazobactám hatásosságát a szérumszintek mérésével és átfogó
farmakokinetikai számításokkal.
Az idõ-dependens hatásmechanizmus alapján, napi 3x1 órás,
3x100 mg/kg adagolású, napi 3x3 órás, 3x100 mg/kg adagolású
és napi 4x1 órás, 4x75 mg/kg adagolású antibiotikus kezelés ha-
tásosságát vetettük össze.
Módszerek: Összesen 20 lázas neutropéniás betegnél, meghatá-
rozott idõben, betegenként 5 alkalommal történt piperacillin il-
letve tazobactám szérumszint mérés.
A korábbi évek során regisztrált hemokultúrák bakteriológiai te-
nyésztéseit átnézve, meghatároznánk a Klinikán leggyakrabban
elõforduló kórokozó MIC értékét.
Az antibiotikum koncentrációját HPLC (nagy teljesítményû
folyadékkromatográfia) eljárással mértük, az adatokat Pmetrics
program segítségével elemeztük.
Eredmények: 4 mg/l MIC értéket véve a T>MIC százalékos érték
átlaga a 3x100 mg/kg/1 óra adagolás mellett 55,7%, a 3x100
mg/kg/3 óra esetén 78,9%, illetve a 4x75 mg/kg/1 óra esetén
72,18% volt.
Következtetés: Az idõ-dependens hatás következtében T>MIC
növelésével az antibiotikum baktericid hatása nõhet, mely alap-
ján a leghatékonyabb adagolási formának a 3x100 mg/kg/3 óra
piperacillin-tazobactam infúzió bizonyult.

Egy „gerinces” fiatalember

Szabó Viktória1, Béllei Gábor2, Bükki Éva1,
Tálosi Gyula1

1Bács-Kiskun Megyei Oktatókórház, Csecsemõ- és
Gyermekgyógyászati Osztály
2Alapellátás, Kecskemét

1,5 hete tartó láz, általános gyengeségérzet, száraz köhögés,
mellkasi illetve háti fájdalom miatt került felvételre a 14 éve fiú-
gyermek. Korábban háziorvos panaszaira és laboratóriumi vizs-
gálatokkal igazolt emelkedett gyulladásos értékeire makrolid
terápiát indított, de panaszai nem szûntek.
Osztályunkon végzett kontroll laboratóriumi vizsgálatok válto-
zatlanul emelkedett gyulladásos értékeket igazoltak. Mellkas
röntgenfelvételen kóros eltérés nem ábrázolódott. Hemokultú-
rából 2 alkalommal is Staphylococcus aureus tenyészett ki. To-
vábbra is fennálló láz, éjszakai nyugalmat zavaró háti fájdalom,
hemokultúra pozitivitás miatt góckutatás céljából leukocyta
szcintigráfiás vizsgálatot végeztünk, amely a thoracalis IX. csi-
golya vetületében csökkentebb aktivitású területet írt le.
Thoracalis MR felvételen a Th. VIII. csigolya T2 és STIR jelme-
netben jelintenzív, kontrasztanyag beadása után intenzív hal-
mozást mutatott. Az észlelt elváltozás elsõsorban gyulladásos
folyamat következményének felelt meg, ezért osteomyelitisnek
megfelelõen parenteralis flucloxacillin terápiát indítottunk
összesen 4 héten át, valamint ortopédus javaslatára Boston
fûzõvel teljes tehermentesítést alkalmaztunk. Négy hét után per
os antibiotikumra váltottunk további 2 hétig.
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Az alkalmazott terápia hatására a gyermek panaszmentessé vált,
CRP érték normalizálódott, hemokultúra negatívvá vált. Kont-
roll thoracalis gerinc MR felvételen az érintett terület zsíros de-
generációját látták, emellett több csigolyán Schmorl-hernia áb-
rázolódott. A látott kép alapján felvetõdött a Scheuermann-kór
fennállása.

Szelektív intraarteriális kemoterápia

Szikora István
Országos Mentális, Ideggyógyászati és Idegsebészeti Intézet

Mellgyulladás – Mi köze ehhez egy
gyerekgyógyásznak?

Szomor Anna, Verebélyi Boglárka
Bethesda Gyermekkorház

Gyermeküket szoptató édesanyák sokszor vesznek el az ellátó-
rendszerben és különbözõ szakemberek kezei között. Bár azt
gondolnánk a mellgyulladásról, ez a felnõtt ellátás feladata,
számtalan esetben találják meg a gyermekgyógyászt a szoptatás
kérdéskörével. Az anya-baba páros szétválaszthatatlan egysége
révén a gyermekek érintettsége megkérdõjelezhetetlen, miköz-
ben képzésünk során kevés lehetõség nyílik az ezirányú
ismeretek elsajátítására.
A szoptatás támogatása gyermekgyógyászként közös ügyünk,
amely a pandémia alatt méginkább törékennyé vált. Az elõadás
célja a mellgyulladás korszerû ellátásának, újonnan megjelent
protokolljának ismertetése, illetve az ehhez kapcsolódó esetek
bemutatása.

Cisztás fibrózishoz társuló májbetegség (CFLD)
kapcsán szerzett tapasztalatok a Nyíregyházi
Jósa András Oktatókórházban

Tarek Gabriella Laila, Vass Klára, Guthy Ildikó
SZSZBMK Jósa András Oktatókórház, Nyíregyháza

Elméleti háttér: A cisztás fibrózis a kaukázusi populációban
leggyakrabban elõforduló autoszomális recesszíven öröklõdõ
genetikai betegség, melynek hátterében a CFTR ioncsatorna mu-
tációja áll. Habár a CF vezetõ tünete a krónikus tüdõbetegség,
jelentõs betegségterhet okoz a cisztás fibrózishoz társuló máj-
betegség (CFLD) is. A CF betegek 30-50%-ban fordul elõ, legin-
kább az 5-15 éves korosztályban. Súlyossága a tünetmentes
transzamináz-szint emelkedéstõl terjedhet egészen a portalis
hypertensioval járó biliaris cirrhosisig, mely a betegek 5-10%-át
érinti. A betegség jelentkezhet még neonatalis cholestasis, stea-
tosis, focalis májfibrosis, cholelithiasis, cholecystitis, és mikro-
epehólyag képében is.
Célkitûzés: Munkánk során a beteganyagunkon keresztül kíván-
juk szemléltetni a cisztás fibrózishoz társuló májbetegség kü-
lönbözõ megjelenési formáit, széles súlyossági spektrumát. Cé-
lunk továbbá ismertetni a vizsgálati modalitásokat, terápiás
lehetõségeket.
Módszer: A Jósa András Oktatókórházban cisztás fibrózis miatt
kezelt betegeket BNO-kódjuk alapján válaszottuk ki a Medical
Network System regiszterébõl, majd betegdokumentációjuk
feldolgozásra került.

Eredmények: Kórházunk pulmonológiai szakrendelésén 12 CF
beteg gondozása zajlik. A betegek egyharmadánál észleltünk
cisztás fibrózishoz társuló májbetegséget. Az irodalmi adatok
alapján a fiúk hajlamosabbak a betegségre, azonban a gondo-
zott CFLD betegeink mindannyian lányok. Mind a négy beteg a
CFTR génre compound heterozigóta. Mindegyik CFLD betegnél
észlelhetõ volt hepatosplenomegalia. Epehólyag-érintettséget
három esetben detektáltunk. Cirrhosis három gyermeknél ala-
kult ki. Hypersplenia, portalis hypertensio kialakulását két
esetben észleltük. Betegeink ursodeoxycholsav kezelésben
részesülnek.
Diszkusszió: A CF betegek korcsoportnak és súlyossági állapot-
nak megfelelõ gyakoriságú ellenõrzésével, pontos követésével
lehetséges a CFLD korai felismerése, ezáltal a progresszió
monitorizálása, a szövõdmények gyógyszeres és dietoterápiás
kezelése az életminõség javítása céljából.

A krónikus savós középfülgyulladás konzervatív
kezelése

Timár Tibor
Expat Medical Szakorvosi Rendelõ, Budapest

A krónikus savós középfülgyulladás a fülkürt mûködési zavará-
nak a következménye, melynek oka véleményem szerint általá-
ban nem az orrmandula „túltengése”, hanem az orrmelléküre-
gek, elsõsorban a rostasejtek hátracsorgó váladékkal járó gyul-
ladása, mely gyulladást tart fenn az orrgaratban. Ennek a
gyulladásnak a következménye a fülkürtszájadék merevsége.
Ennek megfelelõen rendelkezésünkre áll konzervatív terápia,
melynek lényege az infravörös lámpával való melegítés. Ha en-
nek protokollját pontosan betartjuk, az eredmények felülmúlják
az invazív, mûtéti, altatással járó terápia eredményét.
A non-invazív gyógyítás a gyermekgyógyász kezében is megbíz-
ható eredményt hoz, és semlegesíti az utóbbi évek – egyébként
üdvözlendõ – reformjának azt a mellékhatását is, hogy az opera-
tív szakmákban mûködõ kollégák motivációja nagymértékben
lecsökkent az oep-finanszírozott mûtétek irányában.

BNO T74.4 – A megrázott gyermek szindróma

Tománé Mészáros Andrea1, Páll Gabriella1,
Várnai Dóra1, Valek Andrea1, Asbóth Katalin1,
Vingender István2, Mészner Zsófia1

1Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet,
Módszertani Igazgatóság
2Semmelweis Egyetem Egészségtudományi Kar,
Egészségtudományi Doktori Iskola

A megrázott gyermek szindróma (Shaken Baby Syndrome) kuta-
tásban, diagnosztikájában, ellátásában és társadalmi tudatosítá-
sában az igazi áttörést az jelentette, mikor a kórkép elõször
2021-ben BNO besorolást kapott. Ezzel eldõlt az a sok évre
visszatekintõ szakmai vita, mely szerint valódi kórképrõl be-
szélhetünk-e. Több ezer tudományos cikk született nemcsak az
orvostudomány, hanem az ápolás, a társadalomtudomány, a
szociális munka, a jog és a gazdaság területen is. Ezek alapján
2021. október 1-tõl a kórkép besorolása T74.4. Az utóbbi
években megfigyelhetõ a szakterminológia változása is.
Nemzetközi adatok szerint a megrázást elszenvedõ csecsemõk
15-35%-a, a megrázást követõen meghal, míg a túlélõk 85-90
%-a szorul további ellátásra. Hazánkban a lakosság elenyészõ
része ismeri a kórképet, a kiváltó okokat, tüneteket és a megelõ-
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zés lehetõségeit. Az egészségügyi dolgozók információi is gyak-
ran hiányosak. A kórképrõl adatokat nem gyûjtünk, így ponto-
san nem tudjuk megmondani hány család érintett.
A 2009-ben megkezdett programunk eredményei elhalványod-
tak, nem épültek be a mindennapi ellátási gyakorlatba. Kórhá-
zunkban minden évben több esetet látunk el, mely megerõsíti,
hogy a bántalmazás megelõzést szisztematikus módszertan
alapján folytatni kell.
Korábbi erõfeszítéseink ellenére kevéssé látszik a fõ üzenet: ez
a kórkép 100%-ban megelõzhetõ, melynek kulcsa egy többszin-
tû edukációs program! Elõadásomban ezt az edukációs program
tervezetet is bemutatom.

Megengedhetjük a mérsékelt optimizmust
a hemofíliás betegek ellátásával kapcsolatban?*

Tóth Zsuzsa
Csíkszeredai Megyei Sürgõsségi Kórház- Gyermekosztály

A dolgozatban bemutatjuk egy hemofíliás kisfiú kórismézésé-
nek és kezelésének problémáit és ezek megoldását. Pár szóban
említést teszünk a romániai hemofíliás ellátásban történt elõre-
lépésekrõl.

A „Digeorge-szindróma” fenotípust mutató
betegek hazai regiszterének létrehozása

Tóth-Szumutku Fanni1, Kádár Krisztina2,
Kovács Árpád Ferenc1, Fekete György1, Haltrich Irén1

1Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika,
Genetika részleg, Budapest
2Semmelweis Egyetem, Városmajori Szív- és Érgyógyászati
Klinika, Budapest

Bevezetés: A sokszínû tünetspektrummal jellemezhetõ szindró-
ma oka leggyakrabban a 22q11.2 régió mikrodeléciója, inci-
denciája 1/4000. A szindróma leggyakoribb tünetei közé tartoz-
nak a konotrunkális szívfejlõdési rendellenességek.
Célkitûzés: A DiGeorge-szindróma és a DiGeorge-szindró-
mához hasonló fenotípusú kórképek regiszterének létrehozása,
a genotípus-fenotípus korreláció vizsgálata.
Módszer: 2005 és 2019 között a Semmelweis Egyetem, II. Sz.
Gyermekgyógyászati Klinikájára DiGeorge-szindróma iránydi-
agnózissal beutalt és a Veleszületett Rendellenességek Orszá-
gos Nyilvántartása által regisztrált DiGeorge-szindrómás bete-
gek adatait dolgoztuk fel (N=227). A genotípus-fenotípus össze-
függések vizsgálatához Spearman-féle rangkorrelációs analízist
végeztünk.
Eredmények: 114 esetben volt molekulárisan igazolható a
DiGeorge-szindróma, a kórkép becsült gyakorisága hazánkban
1/12500. Veleszületett szívfejlõdési rendellenesség a betegek
73%-át, az arcdysmorphia a 63%-át érintette. A koraszülöttek
(32%) és a gesztációs korhoz képest kis súllyal születettek (31%)
aránya igen magasnak mutatkozott. A lágyszájpad izomgyenge-
ség és mikrodeléció hordozás között gyenge pozitív korreláció
volt igazolható (r=0,178; p<0,05). A magas, szûk szájpad (r =
–0,252; p<0,001), pulmonalis stenosis (r = –0,218; p <0,01),
széles orrgyök (r = –0,235; p<0,001), négyujjas harántredõ (r =
–0,255; p <0,001) esetében gyenge negatív korrelációt azonosí-
tottunk.
Következtetések: Magyarországon a kórkép feltehetõen aluldi-
agnosztizált. Konotrunkális szívfejlõdési rendellenesség esetén
javasolt a mielõbbi genetikai vizsgálat. Az atípusos töréspontú

mikrodeléciók azonosítására multiplex ligáció-függõ próba
amplifikációs és array-komparatív genom hibridizációs vizsgá-
lat elvégzése szükséges. A korai diagnózis révén lehetõség nyí-
lik egy multidiszciplináris, komplex ellátás megszervezésére,
amely a betegek állapotának hosszú távú követését, optimális
családtervezését és az életminõségük javítását célozza meg.

Diagnosztikai és terápiás kihívások osztályunk
gyakorlatában a gyermekkori COVID-19 ellátás
kapcsán*

Törzsök Anikó
Csíkszeredai Megyei Sürgõsségi Kórház- Gyermekosztály

Dolgozatunkban bemutatjuk két – SARS-COV-2 fertõzéssel ke-
zelt – kis betegünk esetét, amelyek diagnosztikai és terápiás ki-
hívást jelentettek.

Az alapellátó orvos/sportorvos lehetõségei a
népegészségügyi betegségek intervenciójában

Ujhelyi János
házi gyermekorvos ifjúság és sportorvos Nyíregyháza

Az alapellátásban nyújtott gyógyító- megelõzõ ellátások haté-
kony gyakorlása, fontossága nem kérdõjelezhetõ meg. A több
évtizede hangsúlyozott elsõdleges betegellátás feltételeinek
megteremtése napjainkban új lendületet kapott. Az alapellátás
megelõzõ szerepét és lehetõleg itt történõ befejezett ellátások
számának növelését célozza az a strukturális és financiális me-
chanizmus is, mely egy éve vette kezdetét. Ebben a munkában
kitüntetett szerepe lehet az alapellátásban dolgozó, de sportor-
vosi képességgel is rendelkezõ kollegáknak. Az elõadásom so-
rán azt kívánom bemutatni, hogy érvényesíthetõ a sportorvosi
szemlélet a házi gyermekorvos mindennapi gyakorlatában, mi-
lyen haszna van a klienseknek a sportorvosi szemléletû ellátás
során. 2019 nyarától induló „Három generációval az egészsé-
gért” pályázat egyik nyertes konzorcium vezetõjeként a gyer-
mek és ifjúság szakorvosi ismeretek mellett hogy érvényesíthet-
tem a sportorvosi szemléletet a vállalt feladatainkban, melyet si-
keresen teljesítettünk. A szerzett tapasztalatokat tovább haszno-
sítjuk az egyre népszerûbb praxisközösségben. A pályázat fõ
célkitûzései közül kiemelkedõ szerepet kapott a gyermekek kö-
rében végzett egészségfejlesztési program megvalósítása. To-
vábbi cél volt a magyar lakosság egészségértésének javítása és
egészséges életmódjának elõsegítése, különös tekintettel a gyer-
mekek körében a rendszeres fizikai aktivitás és az egészséges
táplálkozás elterjesztése, valamint a dohányzás megelõzése és
a leszokás támogatása, különös tekintettel: 1. a rendszeres,
örömteli, életvitelszerû testmozgásnak, valamint az egészséges
táplálkozásnak az egészséges életvezetés részeként történõ be-
építése a gyermekek mindennapjaiba. A gyermekek körében a
dohányzás megelõzése, visszaszorítása.2. szív-és érrendszeri
megbetegedések rizikó faktorainak (beleértve pl. a magas vér-
nyomás, magas vérzsír szint) mérése. 3. a szív-és érrendszeri
megbetegedések rizikó-faktorok értékelése, a kockázati szint
meghatározása. 4. az egyéni kockázati szintnek megfelelõ inter-
venció („mozgásgyógyszer”, dohányzásról való leszokás támo-
gatás, dietétikai tanácsadás) megvalósítása. A Praxisközössé-
günk az átlagot meghaladó létszámú munkatársi stábbal (34 fõ
szakember és 2 fõ operatív munkatárs) valósította meg a projek-
tet, amely nagyszámú konzultációra adott lehetõséget. Több,
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mint 12000 esetszám feldolgozása után megdöbbentõ adatok-
hoz jutottunk még a saját betegeink vonatkozásában is. A vizs-
gált tényezõk közül az alábbiakban: a felnõtt népesség tagjai kö-
zül a kardiovaszkuláris rizikójú betegek magas aránya, a táplál-
kozási szokások, a testmozgási gyakorlat az osteoporosis törési
kockázat adatai megismerésekor. A gyermekkorúaknál pedig a
táplálkozási a mozgási szokások az elhízás miatt szükségesé
váltó intervenciós szükségletek magas arányát illetõen. A vizs-
gált periódusban az eredmények elérésében kiemelkedõ a
praxisok közötti, de a bevont szakemberekkel és segítõ intézmé-
nyekkel is megvalósuló valódi team munka, ahol a sportorvosi
ismereteket nagyon eredményesen lehetett hasznosítani. A ta-
pasztalatok alapján állítható, hogy az alapellátó orvos sport-
egészségügyi ismereteit fejleszteni érdemes, amihez a tovább-
képzéseken kívül segítõ szándékú útmutatók is szükségesek. Az
alapellátásban folytatott megelõzõ tevékenységet új alapokra
kell helyezni, melyhez az elvárt preventív rendelés kötelezettsé-
ge is hozzá járul.

Gyakori beavatkozás ritka szövõdménye –
esetbemutatás

Varga Gábor, Szabó Levente, Magyar Ágnes,
Sasi Szabó László
Debreceni Egyetem Klinikai Központ, Gyermekklinika,
Gyermeksebészet, Debrecen

A hólyagkatéterezés általános orvosi kompetencia, mely min-
dennapos beavatkozásnak számít egy intenzív osztályon. Bár
súlyos szövõdménye is lehet, a beavatkozás elõtti teljeskörû fel-
világosítás legtöbbször elmarad.
15 éves fiúgyermeket szuicid kísérletét követõen, shockos álla-
potban vettük fel intenzív osztályunkra. Akut ellátása során
hólyagkatétert nem sikerült behelyezni, masszív húgyúti vérzés
jelentkezett. Húgycsõ sérülés megalapozott gyanúja miatt gyer-
meksebészeti konzílium történt, mely során epicystostoma ke-
rült kialakításra. Igazolt etilén-glikol intoxicatio miatt dialízis
indult, kifejezett haematuriája nem mérséklõdött, ezért felvétel-
ét követõ 3. napon negatív urethrographiát követõen cysto-
scopiát végeztünk. A felszínes urethrasérülésbõl jelentõs vérzés
nem volt már észlelhetõ, a hólyagban kiterjedt coagulumot ész-
leltünk. Masszív haematuria miatt többször kellett transzfun-
dálnunk, ezért a 11. napon ismételt cystoscopiát végeztünk. En-
nek során kifejezett, elektrokauterrel nem ellátható, a barlangos
testekbõl származó vérzést észleltünk. Urológiai intraoperatív
konzíliumnak megfelelõen hólyagkatétert helyeztünk be, a
penisre nyomókötést tettünk fel. A konzervatív terápia ellenére
továbbra is jelentõs vérzéseket észleltünk, ezért irodalmi átte-
kintést követõen érembolizációt indikáltunk. Interventios radio-
lógus CT-vezérelten elzárta az a. pudenda interna dextra-t
3/2-es Tornado spirálokkal, ezt követõen az urethrorrhagia
megszûnt. A hólyag coagulum oldódásából adódó haematuriája
fokozatosan megszûnt, ezért epicystostomáját lefogtuk, a
hólyagkatétert eltávolítottuk, ezt követõen vizeletet jó sugár-
ban, panaszmentesen ürített, urethrorragia nem jelentkezett így
epicystostomáját is eltávolítottuk. A gyermeket erectilis dis-
functio nélkül exmittáltuk.
A CT vezérelt érembolizációt igénylõ húgyúti vérzés felnõtt kor-
ban is ritkaság, gyermekkori leírást nem találtunk. Esetünk emlé-
keztet a „kisebb” beavatkozások iránti alázatra. Az éremboli-
záció hatásos és biztonságos módszer a iatrogén húgycsõsérülés
miatt kialakult masszív haematuria kezelésére.

Iskoláskorúak egészségmagatartásának
változásai 20 év távlatából

Várnai Dóra Eszter1,2, Páll Gabriella1,
Klujber Valéria1, Toma Andrea1, Valek Andrea1,
Asbóth Katalin1, Mészner Zsófia1, Németh Ágnes2

1Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet,
Módszertani Igazgatóság
2Eötvös Loránd Tudományegyetem, Pszichológiai Intézet

A serdülõkorúak egészség- és rizikómagatartás-mintázatait szá-
mos egyéni, családi és társadalmi hatás alakítja, és ezek idõben
és nemzetenként is változhatnak. A Heim Pál Országos Gyer-
mekgyógyászati Intézet is közremûködik az ELTE PPK által koor-
dinált Iskoláskorú Gyermekek Egészségmagatartása elnevezésû
országosan reprezentatív kutatásban, melynek keretében 4
évente széles körben felmérjük a fiatalok életmódját, egészség-
gel kapcsolatos szokásait, testi, lelki és társas egészségi állapo-
tát. A pandémia utáni elsõ adatgyûjtést 2022 tavaszi félévében
végeztük, ugyanakkor egyes egészség- és rizikómagatartások
tekintetében a 2000-es évek elejétõl rendelkezünk trendelem-
zésre alkalmas adatokkal.
Elõadásunkban bemutatunk kedvezõ trendeket (pl. a cukortar-
talmú üdítõitalok fogyasztása, fizikai aktivitás, dohányzás terü-
letén), kedvezõtlen változásokat (kortársbántalmazás, túlsú-
lyosság, szexuális aktivitás, zöldség- és gyümölcsfogyasztás),
valamint idõben stabil mintázatokat (fogmosás, élettel való elé-
gedettség), és a tendenciákat nemzetközi kontextusban is
elhelyezzük.
A helyzetelemzés mellett elõadásunkban az edukációs és egész-
ségfejlesztési törekvéseink ismertetése is helyet kap: fiatalok
számára készült online platformjainkat és kapcsolódó szakmai
anyagokat is bemutatjuk.

„A túlsó partról”

Világos Eszter
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A szerzõ az alapellátásban elvégezhetõ gyermekendokrinológi-
ai feladatokat foglalja össze saját tapasztalatok alapján. A célki-
tûzések között az alapellátók és a gyermekendokrinológusok
együttmûködése valamint az alapellátásban használható szak-
mai irányelvek készítése szerepelt. Az útmutatók a gyermek-
gyógyászati praxisokban leggyakrabban elõforduló endokrino-
lógiai kórképek (alacsonynövés, pajzsmirigy betegségek, a ser-
dülés zavarai, obezitás) diagnosztikus és terápiás algoritmusait
tartalmazzák az alarm tünetek bemutatása mellett.
Alacsonynövés esetében a növekedési görbék vezetése, a várha-
tó testmagasság és testarányok megítélése, továbbá a dysmorph
jegyek keresése, krónikus betegségek irányába folytatott labora-
tóriumi vizsgálatok elvégzése és felszívódási zavar kizárása az
alapellátásban elvégezhetõ feladatok. Gyermekendokrinológiai
vizsgálatra azokban az esetekben van szükség, ha az elvégzett
vizsgálatok nem vezetnek diagnózishoz és a gyermek testma-
gassága -2 és -2,5 SDS között van és a növekedés üteme nem éri
el a gyermek életkorának megfelelõ 10 percentilis értéket.
A gyermekkori elhízás gyakorisága folyamatosan és meredeken
emelkedik, ezáltal az obes gyermekek gondozása napi szintû ki-
hívást jelent a házi gyermekorvosi gyakorlatban is. A területen
elvégezhetõ feladok közé a laboratóriumi vizsgálat (éhomi vér-
cukor, vérkép, máj-vese-pajzsmirigyfunkció, vérzsírok, húgy-
sav), a vérnyomás kontroll, az étrendi napló vezetése és
dietetikai tanácsadás megkezdése tartoznak. Gyors, hirtelen
súlygyarapodás és a növekedési ütem párhuzamos lassulása, éj-
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szakai evés, piszkos étel fogyasztása, mentális elmaradással
vagy alacsonynövéssel járó obezitás, csecsemõkori hypotonia,
lassú etethetõség esetén haladéktalanul szakambulanciára
utalás szükséges.
A pajzsmirigy betegségek szûrése az alapellátásban és az iskola-
orvosi ellátás során egyaránt elvégzendõ, a fizikális vizsgálat és
a pozitív családi anamnézis kiemelt jelentõséggel bír. Kiemelést
érdemel, hogy laboratóriumi és képalkotó vizsgálat csak klini-
kai tünetek fennállásakor történjen. A növekedés lelassulása és
a hirtelen súlygyarapodás, megnagyobbodott pajzsmirigy tapin-
tása a fontosabb alarm tünetek közé sorolhatók. Hypo- ill.
hyperthyreota gyermekek gondozása során két endokrinológiai
kontroll között vagy tünet esetén TSH ellenõrzés területen
szintén megvalósítható.
Telarche praecox észlelésekor a legfontosabb alapellátói fel-
adat a követés és a növekedési ütem ellenõrzése. Lehetõség sze-
rint kismedencei ultrahang vizsgálat is elvégezhetõ. Progresszív
növekedés, társuló pubarche és/vagy menarche jelenléte azon-
nali endokrinológiai gondozásba irányítást igényel.
A gyermekendokrinológiai útmutatók létrejöttével az alapellá-
tásban a kompetencia növelése, a szakellátásban a terhelés
csökkentése érhetõ el hosszútávon. A korai felismerés és a kö-
zös beteggondozás együttesen a gyermekendokrinológiai ellá-
tás javításához, a betegbiztonság fokozásához vezet.

Akut hepatitis hátterében álló kóroki tényezõk
vizsgálata

Visy Beáta, Hadas Veronika, Hajósi-Kalcakosz Szofia,
Makk Viktória, Nagy István, Rimanóczy Éva,
Pereczné Csermák Éva és Fekete Ferenc
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet

Háttér: 2021 októberében az Amerikai Egyesült Államokban,
majd 2022. április elején az Egyesült Királyságban ismeretlen
etiológiájú akut májelégtelenség eseteinek halmozódását fi-
gyelték meg. Az esetek mintegy 10-14%-ában akut májtransz-
plantáció vált szükségessé.
Cél: Az intézményünkben elvégzett laboratóriumi vizsgálatok
során észlelt 500 U/l-t meghaladó GOT és/vagy GPT értékek
hátterében álló klinikai folyamatok feltérképezése a kórházi
medikai rendszer alapján.
Eredmények: 2021. október 1-je és 2022. május 31-e között in-
tézetünk laboratóriumában 37 beteg mintájából lehetett 500 U/l
feletti GOT és/vagy GPT értéket kimutatni. A betegek közül 25
fiú és 12 leány volt. Az átlagéletkor 8,4 évnek adódott (1 hónap
– 18,5 év). Tizenegy alkalommal az alapbetegségre adott keze-
lés volt felelõssé tehetõ a májfunkciós értékek emelkedettségé-
ért. Az esetek 23,7%-a (9/38) infekciós eredetûnek bizonyult.
Akut Hepatitis A vírus okozta fertõzés kettõ, Epstein-Barr-vírus-
fertõzés négy beteg esetében volt kimutatható, egy esetben
hepatolienalis gombainfekció igazolódott. Öt alkalommal aktu-
álisan zajló, nyolc esetben korábban átvészelt COVID-19 beteg-
ség volt kimutatható. Két betegnél hypoxiás keringéskárosodás
okozta májkárosodást észleltünk. Három esetben súlyos, inten-
zív osztályos kezelést igénylõ állapotban mutatkoztak az
emelkedett májfunkciós paraméterek. Zajló adenovírus-fertõ-
zést ezidáig nem találtunk.
Az absztrakt benyújtásáig egy gyermek esete felelt meg a WHO
által megfogalmazott ismeretlen eredetû akut májelégtelenség
valószínûsített eset esetdefiníciójának.
Terveink között szerepel, hogy a konferencia idejére eredmé-
nyeinket kiegészítjük az addig érkezõ friss adatokkal és össze-
hasonlításképpen az öt évvel ezelõtti idõszakot is feldolgozzuk.
Következtetés: Az ismeretlen eredetû akut májelégtelenség rit-
ka kórkép, azonban a kimenetel szempontjából fontos a gyors
diagnosztika és a mielõbbi centrumba utalás.
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POSZTEREK

Pengeélen táncoló obezitás

Bozóki Boglárka, Vass Laura, Tálosi Gyula
Csecsemõ- és Gyermekgyógyászati Osztály, Bács-Kiskun
Megyei Oktatókórház, Kecskemét

Világszerte egyre nagyobb egészségügyi problémát jelent a
gyermekkori elhízás. A WHO a testtömegindex (BMI) alapján
definiálja a túlsúlyt (BMI 25-29,9 kg/m2), valamint az elhízott
állapotot (BMI >30 kg/m2), utóbbi kapcsán mérsékelt, súlyos és
extrém túlsúlyos (BMI >40 kg/m2) kategóriákat megkülönböztet-
ve. Magyarországon a gyermekkori elhízás prevalenciája fiúk
körében 7,9%, lányok esetén 6,1%.
Esetismertetésünk során egy 16 és fél éves serdülõ lányt muta-
tunk be, aki többszöri hányás, kifejezett epigastrialis fájdalom
miatt került felvételre osztályunkra. Anamnézisfelvételkor de-
rült fény két hónappal korábbi, Törökországban laparoscópos
úton végzett részleges gyomoreltávolító mûtétjére (csõgyomor
mûtét – sleeve gastrectomy), amely beavatkozáson vele egy-
idõben extrém túlsúlyos édesanyja is átesett. A gyermek alapel-
látó orvosa egyértelmûen ellenezte a tervezett beavatkozást.
A gyermek a mûtét elõtt 47,5 kg/m2 BMI-értékkel rendelkezett,
korábban diétával, testmozgással nem próbált fogyni, obezitás
miatt kivizsgálás nem történt. Elmondás szerint a posztoperatív
szakban napi energiabevitele 300-400 kilokalória között moz-
gott, folyadékbevitele nem haladta meg az 500 ml-t. Két hónap
alatt 30 kilogrammot fogyott, BMI-értéke 37,8 kg/m2-re csök-
kent. A mûtétet követõen öt héttel napi rendszerességgel több-
ször hányt, általános állapota romlott. Laboratóriumi vizsgála-
tok hypokalaemia, mérsékelten emelkedett transzaminázok,
GGT, lipáz és CRP értékek mellett normál vérzsírszinteket iga-
zoltak. Hasi ultrahangon epehólyag sludget, microlithiasist és
akut cholecystitisre utaló eltérést láttunk. Felsõ passage vizsgá-
lat során a nyelõcsõ alsó harmadának mérsékelt tágulata mellett
gyorsult gyomorürülés, valamint nyugalmi állapotban is kifeje-
zett reflux ábrázolódott. Osztályos ápolása során parenteralis
folyadék- és elektrolitpótlást követõen prokinetikum, pro-
ton-pumpa gátló, valamint egyéb tüneti szerek alkalmazása
mellett fokozatosan táplálhatóvá vált. Panaszait posztoperatív
szövõdményként jelentkezõ átmeneti, funkcionális pylorus-
spazmussal, valamint súlyos fokú, oesophagitisszel járó gastro-
oesophagealis reflux kialakulásával magyaráztuk. Kivizsgálása
során extrém obezitása hátterében organikus eltérést, endokri-
nológiai okot nem találtunk. A gyermek gasztroenterológiai és
endokrinológiai gondozása azóta is zajlik. 10 hónappal a mûté-
tet követõen BMI-értéke 30 kg/m2, rendszeres testmozgás mel-
lett napi energiabevitele kb. 1200-1300 kilokalória, proton-
pumpa-gátlót továbbra is igényel. Pótlás mellett vitamin- és
nyomelem értékei normál tartományon belülinek bizonyulnak.
A nemzetközi gyakorlatban serdülõkorban egyre nagyobb teret
hódítanak a bariátriai mûtétek, megfelelõ kivizsgálást követõen
és bizonyítottan diéta- és gyógyszeres terápiarezisztens extrém
túlsúlyos fiatalok körében, hiszen az operációt követõen rövid
idõn belül jelentõs eredmény érhetõ el. A volumencsökkentõ,
csonkító mûtét által a fogyás több szempontból magyarázható:
egyrészt csõgyomor kialakításával a táplálékfelvétel korláto-
zott, másrészt hormonális hatás által, mivel többségében az el-
távolított gyomorrészben termelõdik az éhségérzet kialakításá-
ért felelõs ghrelin. A csõgyomrot képzõ bariátriai mûtétet köve-
tõen számos posztoperatív szövõdmény jelentkezhet (például
gastro-oesophagealis reflux, hányás, dömping-szindróma, át-
meneti pylorusszûkület). A hosszú távú követés során a gyakor-
lati tapasztalat alapján vashiánnyal, D-, B1-, B12-vitamin, és
folsavhiánnyal is számolni kell.

Neurofibromatosishoz társuló plexiform
neurofibroma és látópályát érintõ
szövetszaporulat korszerû kezelése és
utánkövetése

Brückner Edit, Garami Miklós
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A neurofibromatosissal kórismézett betegek korszerû kezelése
és utánkövetése a szindrómára jellemzõ változatos klinikai kép-
re tekintettel csak összehangolt multidiszciplináris csapatmun-
ka keretében valósulhat meg.
A genetikai eltérés okozta megváltozott intracellularis jelátvite-
li folyamat malignus szövetszaporulat megjelenéséhez is vezet-
het.
Az EMA által 2021. júniusban engedélyezett szelektív jelátviteli
útvonal gátló selumetinib készítmény új terápiás lehetõség
opticus rendszert érintõ szövetszaporulat illetve kiterjedt
plexiform neurofibroma esetén.
A Semmelweis Egyetem II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinikán
2021. április 1. és 2022. június 30. között szelektív MEK 1/2 in-
hibitor (selumetinib) terápiába vont neurofibromatosissal diag-
nosztizált gyermekek kezelésével kapcsolatos tapasztalataink
mellett a multidiszciplináris betegkövetés szemléletét mutatjuk
be.
A kezelésbe vont betegeinknél megfelelõ betegség kontrollt ér-
tünk el: további progressziót egy betegnél sem észleltünk (0/20
beteg), az alapfolyamat regressziója 4/20 betegnél egyértelmû
bizonyítást nyert a nyomonkövetési vizsgálatok alapján.

Genetikai betegségek megelõzésének lehetõségei
az új diagnosztikai módszerek segítségével

Csenki Marianna
SZTE Gyermekklinika, Orvosi Genetikai Intézet

Bevezetés: A genetikai betegségek többsége súlyos, összetett
fejlõdési rendellenességgel és/vagy szellemi fogyatékossággal
járnak. A preventív medicina célja a magas kockázatú, átörökít-
hetõ genetikai ártalmak elkerülése, illetve a számbeli vagy ki-
egyensúlyozatlan szerkezeti kromoszómahiba nagyfokú kocká-
zata esetén az életképtelen vagy súlyos rendellenességgel bíró
embriók korai diagnosztizálása.
Módszer: A genetikai betegségek hátterében kromoszóma-rend-
ellenességek vagy monogénes betegségek állhatnak.
Preembrionális és prenatalis vizsgálatok segítségével tudunk
beavatkozni, invazív és nem invazív megközelítéssel.
A vizsgálat irányulhat a kromoszómák számbeli és szerkezetbeli
hibájára vagy célzott génhiba kimutatására.
A leggyakoribb számbeli kromoszóma rendellenességek méhen
belüli felismerését rendelet segíti (26/2014. =IV. 8. EMMI). En-
nek protokollja szerint ultrahang vizsgálat, majd szükség szerint
genetikai tanácsadást követõ nem invazív és invazív beavatko-
zásokra kerülhet sor.
Ha a családban öröklõdõ, monogénes betegség ismert, akkor a
várandósság I. trimeszterében genetikai tanácsadás javasolt.
A klasszikus citogenetikai vizsgálatok mellett az új genetikai
módszerek (a-CGH, SNP-array, Sanger-szekvenálás, NGS) ad-
nak segítséget a minél korábbi diagnosztikában.
Konklúzió: A kromoszóma rendellenességek és a súlyos tüne-
tekkel járó monogénes betegségek megterhelõek a beteg, a csa-



lád és a társadalom számára is, ezért megelõzésüknek nagy je-
lentõsége van.

Papillon-Lef�vre szindróma bemutatása egy
testvérpár kapcsán

Csonka Nóra1, Bondor-Filep Anna Éva1, Vályi Péter1,
Nagy Nikoletta2, Kövesdi József1, Stájer Anette1,
Széll Márta3, Csoma Zsanett3

1Békés Megyei Központi Kórház Pándy Kálmán Tagkórház
1Szegedi Tudományegyetem Fogorvostudományi Kar
Parodontológiai Tanszék
2Szent-Györgyi Albert Klinikai Központ Orvosi Genetikai
Intézet
3Szent-Györgyi Albert Klinikai Központ Bõrgyógyászati és
Allergológiai Klinika

Papillon–Lef�vre-szindróma egy ritka (1-4/1 000 000) autoszo-
mális recesszív öröklõdést mutató betegség, melyet általában
már kisgyermekkorban kialakuló agresszív parodontitis és szim-
metrikus palmoplantaris hyperkeratosis jellemez. A betegség ki-
alakulásában a cathepsin C gén mutációi felelõsek.
Gyermekgyógyászként egy testvérpár esetén keresztül mutatom
be részletesen e ritka betegség klinikai tüneteit, melyek a diag-
nózis alapját képezik. Hazánkban 2011 óta elérhetõ genetikai
vizsgálat, melynek a diagnózis pontosításában, illetve a késõbbi
gyermekvállalás és családtervezés során lehet nagy jelentõsége.
Kezelése multidiszciplináris feladat. Parodontológus kolléganõ
segítségével áttekintjük a fogászati terápiás lehetõségeket, vala-
mint azok korlátait és tanulságait.
Elõadásunk egyik célja felhívni a figyelmet erre a ritka genetikai
betegségre, melyek markáns tünetei - súlyos lefolyású fog-
ágy-gyulladás és szimmetrikus tenyéri-talpi-hyperkeratosis -
már az alapellátás során felkiáltójelként szolgálhatnak a gyer-
mek klinikai centrumba történõ beutalására, illetve a további
genetikai vizsgálat elvégzésére. Továbbá szeretnénk kihangsú-
lyozni, hogy egy ritka betegség diagnosztizálása és gondozása
team munka, elengedhetetlen az egyes szintek közötti megfele-
lõ kooperáció.

Egy egyszerû lázgörcs?!

Csorba Szilvia1, Izsák Vera1, Orbók Anna2,
Balázs György3

1Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet-Sürgõsségi
betegellátó Osztály
2Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet-Neurológia
Osztály
3Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet-Gyermek
MR és CT Diagnosztikai Központ

Bevezetés: A lázas konvulzió a leggyakoribb alkalmi görcs,
mely jellemzõen csecsemõkorban és kisgyermekkorban jelent-
kezik; azonban lázas állapotban bekövetkezõ görcstevékenység
esetén, neuroinfekció kizárása mellett sem mindig ilyen egysze-
rû a diagnózis felállítása. Esetbemutatáson keresztül szeretnénk
rávilágítani, hogy a számos alkalommal elõforduló, jól ismert
betegség tünetei mögött olykor váratlan kórképre derül fény.
Esetismertetés: A 4 éves, neurológiai szempontból negatív
anamnézisû, euglycaemiás, somnolens kislány stabil vitális pa-
raméterek mellett mentõszállítással érkezett sürgõsségi ambu-
lanciánkra egyszerû lázgörcs iránydiagnózissal. Fizikális vizs-
gálat során a fejét spontán jobbra fordító kisgyermeknél fluktuá-
ló tudatállapotot, végállapotban kötöttebb tarkót, spontán jobb-

ra tekintési kényszert, bal oldalon abducens paresist, bal oldali
centralis facialis paresist, bal oldali hemiparesist, illetve kétol-
dali Babinksi-jelet észleltünk; vérgáz vizsgálatában sav-bázis
eltérést, ionzavart nem detektáltunk. Lázas állapot mellett je-
lentkezõ, fokális idegrendszeri tünetek alapján felmerült
neuroinfekció miatt – neurológiai konzíliumot követõen –
antivirális és antibiotikus profilaxisban részesült. Fej jobbra ver-
ziója és jobb oldalra tekintési kényszer alapján felvetõdõ, eset-
leges aktuálisan is zajló konvulzió miatt ex juvantibus benzo-
diazepint alkalmaztunk, azonban ez hatástalan volt. Helyszíni
szemfenék vizsgálat során mindkét oldalon pangó papilla ábrá-
zolódott. A sokgócú neurológiai tünetek és agyi nyomásfokozó-
dás jelei miatt akut képalkotó vizsgálatra került sor, melyen tö-
meges, jobb oldali agyféltekére lokalizálódó, liquorkeringési
zavart okozó tumor mutatkozott.
Konklúzió: A fenti eset szemlélteti, hogy a gyakran elõforduló
kórképek diagnosztizálása esetén is ugyanolyan körültekintõ-
nek kell lennünk: ha nem illik egy elem a képbe, kérdõjelezzük
meg a feltételezett diagnózisunkat.

Az egészségmûveltség hatása a serdülõk
egészségtudatos egészségmagatartására, illetve
az elhízás kezelésére

Csölle Ildikó1,2, Sándor-Bajusz Kinga Amália1,
Felsõ Regina1,2, Lohner Szimonetta3, Molnár Dénes1,2

1Pécsi Tudományegyetem, Általános Orvostudományi Kar,
Klinikai Központ, Gyermekgyógyászati Klinika
2Pécsi Tudományegyetem, Szentágothai János Kutatóközpont,
Humán Reprodukciós Nemzeti Laboratórium
3Pécsi Tudományegyetem, Általános Orvostudományi Kar,
Orvosi Népegészségtani Intézet

Bevezetés: A gyermekkori elhízás tovább növekedett a WHO
2022-es jelentése szerint. Az elhízás etiológiájában szerepet
játszhat az alacsony egészségmûveltség is. Az elhízás megelõ-
zésének és kezelésének alacsony sikerrátája mögött állhat a
nem megfelelõ egészségmagatartás és az alacsony egészségmû-
veltség.
Célkitûzés/Az áttekintés kérdésköre: Van-e elegendõ adat arra,
hogy az egészségértés szintje, vagy annak javítása befolyással
van az elhízás megelõzésére és annak kezelésére, illetve az
egészségmagatartás alakulására serdülõk körében?
Módszer: A PubMed, Ovid Cochrane Library, Embase, Web of
Science adatbázisokban végeztünk keresést potenciálisan rele-
váns publikációk azonosítása érdekében. Áttekintõ közlemé-
nyeket, eredeti tanulmányokat, konferencia-összefoglalókat ke-
restünk angol nyelven, 2017. január 1-tõl 2022. július 1-ig.
A fõbb keresõszavak az “egészségmûveltség”, az “egészségma-
gatartás”, a “serdülõk” és az “elhízás” voltak. A beválasztási kri-
tériumok között szerepeltek olyan szakirodalmak, amelyek ser-
dülõk (10-19 év) körében, az elhízás prevencióval, az elhízás
kezelésével az egészségmûveltség és az egészségmagatartás
(táplálkozás, mozgás, képernyõ elõtt töltött idõ, dohányzás, al-
koholfogyasztás stb.) kontextusában foglalkoztak, 100 fõ, vagy
a feletti elemszámú vizsgálatokban. A kizárási kritériumok kö-
zött szerepeltek olyan szakirodalmak, amelyekben az egészség-
mûveltség felméréseket 18 év feletti egyéneken, illetve az egyéb
krónikus betegségben szenvedõ pácienseken végezték, vala-
mint 100 fõ, vagy az alatti elemszám bevonásával történt a vizs-
gálat.
Eredmény: Számos irodalom különbözõ aspektusok felõl köze-
lít az egészségmûveltség vizsgálatához és legtöbbször annak
csupán egyes részkérdéseit elemzi (egészséginformáció meg-
szerzésére, egészséginformáció megértésére), de egészében rit-
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kán teszi ezt. Az egészségmûveltség és egészségmagatartás
összefüggésében szerény számban található irodalom, hogy
megtudhassuk valóban javítja-e az egészségmûveltség megléte
az egészségtudatos magatartást és hatással van-e ezáltal az elhí-
zás megelõzésére és kezelésére serdülõk körében.
Megbeszélés: Az egészségmûveltség fontos tényezõ minden
krónikus betegség, így az elhízás kezelésében is, azonban an-
nak bizonyítása várat magára, hogy az egészségmûveltség javí-
tása, illetve befolyásolása (direkt, illetve indirekt formában) mi-
ként változtatja a serdülõk körében az egészségmagatartást, il-
letve az elhízás prevenciót.
„A TKP2021-EGA-10 számú projekt az Innovációs és Technoló-
giai Minisztérium Nemzeti Kutatási Fejlesztési és Innovációs
Alapból nyújtott támogatásával, a TKP2021-EGA pályázati
program finanszírozásában valósult meg.”

Cellulitis de nem akármilyen!

Dimény Tímea
Heim Pál Országos Gyermegyógyászati Intézet

Gyermekkori stroke – esetbemutató*

Fehér Beáta, Horváth Mária-Adrienne
Marosvásárhelyi 2. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Bevezetés: A stroke kockázata elsõsorban az idõsebb generáci-
ót veszélyezteti, ám ez a betegség ritkább ugyan, de már fiatal
korban is elõfordulhat. Kiváltó okok, hajlamosító tényezõk te-
kintetében gyermekeknél meg kell említenünk a veleszületett
szívbetegségeket, a sarlósejtes anaemiat, különbözõ fertõzõ be-
tegségeket, a fejet/nyakat ért sérüléseket, mûtéteket, érrendszeri
problémákat, illetve a vérben található rendellenességeket.
A patológia felismerése gyakran nem egyszerû, fõ diagnosztikai
módszer az agyi képalkotó eljárás, kezelése nagymértékben
függ a kiváltó októl.
Anyag és módszer: Esetünkben egy a Marosvásárhelyi 2. sz.
Gyermekgyógyászati Klinikán követett és kezelt 15 éves fiú pá-
ciens kórtörténetét és evolúcióját ismertetjük. A beteg kórelõz-
ményébõl kiemelendõ egy lágyéksérv mûtét, mely komplikáció
nélkül zajlott. A mûtétet követõ harmadik-negyedik napon a ti-
nédzser otthonában erõs fejfájásra panaszkodott, többször
hányt, majd a következõ napokban a tünetekhez álmatlanság is
társult, mígnem a mûtétet követõ kilencedik napon egy generali-
zált tónusos görcsöt produkált, eszméletvesztés kíséretében,
megközelítõleg 5 perces idõtartammal, utólagos konfúz állapot-
tal, emiatt került a területi kórház sürgõsségi osztályára. Itt agyi
CT vizsgálatot végeztek, felsõ sagittalis sinus trombózist, illetve
kétoldali frontalis parasaggitalis és bal parietalis infarktust álla-
pítottak meg. Azonnali véralvadásgátló (kis molekulasúlyú
heparin) és görcsgátló kezelés indult, késõbb véralvadási panel
készült. Klinikánkon zajlott a beteg utánkövetése, mely során az
alvadási panel eredményei kimutatták a tinédzser vérében a
lupus antikoaguláns jelenlétét, illetve a II alvadási faktor hetero-
zigóta mutációját, továbbá kizárták a Leiden mutációt és a X fak-
tor gén mutációját.
Eredmények: A másfél hónap elteltével készült koponya angio-
grafiás MR-vizsgálat eredménye az érintett ér teljes rekana-
lizációjáról számolt be. A páciens a hajlamosító tényezõkre va-
ló tekintettel elõreláthatólag a trombózis pillanatától számított
6 hónapig részesül majd váralvadásgátló kezelésben, illetve 1
évig antikonvulzív kezelésben, közben periodikus gyermek-
gyógyászati, neurológiai és szemészeti kontroll vizsgálatokkal.

Következtetés: Bár a gyermekkori stroke elõfordulása viszony-
lag ritka, mégis gondolnunk kell rá, gyanús tünetek esetén kép-
alkotó vizsgálat elvégzése elengedhetetlen, pozitív diagnózis
esetén fontos a hajlamosító tényezõk feltérképezése és az ennek
fényében való kezelés és utánkövetés.

Két legyet egy csapásra – nephrosis szindróma
és ritka tubulopathia társulása

Gilitsch Annamária1, Vas Tibor2, Iványi Béla3,
Kalmár Tibor4, Diószeghy Péter5, Lakatos Orsolya1

1PTE KK Gyermekgyógyászati Klinika
2PTE KK II. Sz. Belgyógyászati Klinika, és Nephrológiai,
Diabetológiai Centrum
3SZTE ÁOK Pathológiai Intézet
4SZTE ÁOK Gyermekgyógyászati Klinika Genetika Labor
5Siófoki Kórház és Rendelõintézet Csecsemõ- és
Gyermekosztály

Perzisztáló proteinuriát gyermekkorban leggyakrabban a vese
glomerulusainak betegsége okoz, azonban a vizelettel való fo-
kozott fehérjeürítés tubularis eredetû is lehet. Az alábbiakban
egy olyan esetünket mutatjuk be, melyben a fentieknek egy rit-
ka, együttes elõfordulása igazolódott.
A 4,5 éves fiúgyermeket terápia rezisztens nephrosis szindróma
miatt vettük fel klinikánkra. A szteroid indukció mellett labora-
tóriumi paraméterei javulást mutattak, azonban a proteinuria
perzisztált (11 g/m2/napról 1 g/m2/nap). A vírus- és immun-
szerológiai vizsgálatok szekunder okokra nem utaltak. A vese-
biopszia focalis segmentalis glomerulosclerosist igazolt, illetve
Alport szindróma lehetõségét vetette fel. A szteroid leépítését
elkezdtük, emellett kezdetben változatlan proteinuriát észlel-
tünk. Genetikai vizsgálata történt, mely a CLCN5 génben egy
potenciálisan patogén mutációt talált, ami Dent 1 szindrómá-
nak feleltethetõ meg. A korábban megkezdett ACE-gátló terápiát
ARB adásával egészítettük ki, késõbb hypercalciuria miatt
hypothiazid kezelést kezdtünk. A szteroid teljes elhagyását kö-
vetõ 2 héten belül komplett relapszus miatt ismételten felvételre
került. Indukciós szteroid hatására a proteinuriája csökkent. A
vizelet fehérje elektroforézis vizsgálata nagy mennyiségben al-
bumin, közepes mennyiségben kis mólsúlyú fehérjék és immun-
globulinok, illetve béta2-mikroglobulin ürítését igazolta. Ala-
csonyabb tenziók miatt az ACE-gátló kezelést elhagytuk, az
ARB kezelést kis dózisban, nephroprotectív céllal meghagytuk,
a hypothiazid terápia és káliumpótlás mellett. Az ismert
tubulopathiara tekintettel cyclosporin adása nem jött szóba,
szteroid spórolás céljából mycofenolat mofetil adása tervezett.
A genetikai lelet birtokában a vesebiopsziás minták újraértéke-
lése is megtörtént, mely a tubularis eltéréseket alátámasztotta.
A szteroid dependens nephrosis szindróma mellett esetünkben
Dent szindrómára is fény derült, mely egy X kromoszómához
kötött recesszív öröklõdésû tubularis vesebetegség, ami a
proximális tubulusok diszfunkciójával jár. A típusos tünetek kö-
zé sorolható az alacsony molekulatömegû proteinuria, a
hypercalciura, illetve a következményes nephrocalcinosis,
nephrolithiasis, rachitis, illetve krónikus veseelégtelenség. A
társuló tubularis betegség a terápiát és a prognózist is jelentõsen
befolyásolja.
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Down-szindrómás beteg elhúzódó lázas állapota
– Infekció vagy valami más?

Guóth Gábor1, Fodor László1, Kertész Gabriella2,
Goda Vera2, Kálmán Andrea1

1Fejér Megyei Szent György Egyetemi Oktató Kórház,
Székesfehérvár
2Dél-Pesti Centrumkórház, Országos Hematológiai és
Infektológiai Intézet, Budapest

Bevezetés: Esetbemutatásunk kapcsán szeretnénk felhívni a fi-
gyelmet a Down-szindrómához társuló immunológiai szövõd-
mények gyermekgyógyászati vonatkozásaira.
Esetismertetés: 15 éves, Down-szindrómás betegünket két alka-
lommal kezeltünk intenzív osztályunkon gépi lélegeztetést
igénylõ súlyos pneumonia miatt.
2018-ban, elsõ súlyos tüdõgyulladása után a Dél-Pesti Cent-
rumkórház (DPC) immunológiai osztályán történt kivizsgálás
során mérsékelten csökkent T- és B-sejt funkció igazolódott,
normális immunglobulin-szintekkel.
2022-ben ismételten hospitalizációra került sor légzési elégte-
lenséget okozó kétoldali pneumonia miatt. A gépi lélegeztetés-
rõl történõ nehéz leszoktatás, valamint a kombinált antiinfektív
terápia ellenére perzisztáló láz, magas CRP és alacsony PCT ér-
ték autoimmun patomechanizmus gyanúját vetette fel. Az elvég-
zett mellkas CT vizsgálat eredménye granulomatózus lympho-
cytás intersticiális tüdõbetegségre (GLILD) utalt. A megkezdett
kortikoszteroid kezelés mellett betegünk 24 órán belül láztalan-
ná vált, gyulladásos markerei és légúti tünetei is jelentõs javu-
lást mutattak, mely szintén az autoimmun kóreredet mellett
szólt. Flow cytometriás vizsgálat malignitásra nem utalt. Jelen-
leg immunglobulin-pótlásban és immunszuppresszív terápiá-
ban részesül, a DPC-ban immunológiai gondozás és további ki-
vizsgálás alatt áll, pulmonológiai utánkövetése is tervezett.
Konklúzió: Down szindrómás betegek nehezen gyógyuló infek-
ciói hátterében keresni kell az immunrendszer zavarainak lehe-
tõségét, mely az irodalmi adatok alapján gyakori ebben a beteg-
csoportban. A GLILD a közönséges kevert immunhiányhoz
(CVID) társuló leggyakoribb parenchymás tüdõbetegség.

Incidentálisan felfedezett iv. stádiumú krónikus
vesebetegség – Esetbemutató*

Hadnagy Margit1, Kolumbán Szende1,
Barabás Annamária2, Horváth Adrienne2

1gyermekgyógyász rezidens orvos, Marosvásárhelyi II. Sz.
Gyermekgyógyászati Klinika, Románia
2gyermekgyógyász fõorvos, Marosvásárhelyi II. Sz.
Gyermekgyógyászati Klinika, Románia

Bevezetés: A gyermekkori krónikus vesebetegségrõl (CKD) a ve-
se 3 hónapnál régebb óta fennálló szerkezeti vagy funkcionális
károsodásának megjelenésekor, illetve a glomeruláris filtrációs
ráta (GFR) csökkenésekor (<60 ml/perc/1,73 m2) beszélhetünk
(KDIGO, 2012). A betegség sokszor tünetmentes. A 3-5. stádiu-
mú CKD gyermekkori incidenciája 11-12/millió korfüggõ né-
pesség (pmarp) körül mozog (Beccherucci et al. CKD, 2016).
Módszer: Esetbemutatónkhoz a Marosvásárhelyi II. Sz. Gyer-
mekgyógyászati Klinika beteganyagából választottunk egy ese-
tet.
Eredmények: A szociálisan hátrányos helyzetû családból érke-
zõ, jelentõs kórelõzmény nélküli 7 éves és 7 hónapos, lánybe-
teg, hányással és konstipációval érkezett a gyermeksürgõsségi
ellátásba, ahol a rutin vizsgálatok metabolikus acidózissal és
vérszegénységgel társuló IV. stádiumú CKD-t diagnosztizáltak

(pH-vér: 7,35, PaCO2: 26,8 Hgmm, HCO3
-: 15,2 mmol/l, Hgb:

10 g/dl, eGFR: 17,5 ml/min/1,73m2, plazma kreatinin: 2,4
mg/dl, plazma urea: 128,4 mg/dl). A vese ultrahang vizsgálat V.
szintû kétoldali uretero-hidronefrózist írt le. A kórházi bent-
fekvés idején a veseelégtelenség szövõdményei is kivizsgálásra
kerültek: III. stádiumú renális magas vérnyomást diagnosztizál-
tunk nála (Holter – átlag vérnyomás érték: 158,9/118,7 Hgmm),
a vérnyomás értékek a kettõs per orális antihipertenziv kezelés
hatására (amlodipine és metoprolol) normalizálódtak. Az en-
dokrinológiai konzílium növekedési zavart (testmagasság: 101
cm, -4,48 SD) és szekunder mellékpajzsmirigy túlmûködést
(parathormon: 786,8 pg/ml, Ca2+: 8,3 mg/dl, Ph+3: 9,2 mg/dl)
állapított meg, bevezetve a D-vitamin kezelést. A veseelégtelen-
ség etiológiája még kivizsgálás alatt áll.
Következtetés: Számos befolyásolható rizikófaktor, mint a
hiperfoszfatémia, a hiperparatireoidizmus, az anémia és a ma-
gas vérnyomás, függetlenül elõre jelzi a kardiovaszkuláris elté-
rések megjelenését a CKD populációban. A fenti rizikófaktorok
hatékony kontrollja javíthatja a gyermek CKD-s betegek túlélé-
sét és egészségét.

Súlyos vashiányos anémiával jelentkezõ
lisztérzékenység (esetbemutatás)*

Horváth Adrienne, Papp Zsuzsanna
Marosvásárhelyi „G.E.Palade” Orvosi, Gyógyszerészeti,
Tudomány és Tehnológiai Egyetem, Gyermekgyógyászati
Tanszék. Marosvásárhelyi 2. Sz. Gyermekklinika

Anémiának nevezzük a hemoglobin mennyiségének legalább 2
g-dl-el (vagy -2 SD-val) a kornak és nemnek megfelelõ érték alá
süllyedését, amit kísérhet vagy nem a vörös vérsejtek számának
csökkenése. A hypochrom, microcyter anémia gyakori gyer-
mekkorban, vashiány és thalassaemia okozza leggyakrabban.
Az anémia egy tünet, fontos a kiváltó ok felderitése.
A 15 éves lány súlyos hypochrom, microcyter anémiájára ismét-
lõdõ felsõ légúti fertõzések kezelése során derült fény. A családi
anamnesisbõl emlitésre méltó az anyai nagynéni krónikus vas-
hiányos anémiája és az anya jelen kivizsgálás alatt álló gyomor-
panaszai. Az anamnesisben nem találtunk elégtelen vas bevitel-
re illetve vesztésre utaló jeleket. Nem szenved krónikus beteg-
ségekben, nincsenek gyomor-bél rendszeri panaszai. Fizikális
vizsgálaton sápadt nyálkahártya, bõr volt észlelhetõ, valamint
egy funkcionális szisztolés szivzörej. A laboratórium egy súlyos
vashiányos anémiát igazolt, anulocytákkal és céltáblasejtekkel
(Hgb 5,6 g/dL, Htc 20,6%, MCV 63 fl). Ismételt széklet vizsgálat
sem mutatatott ki okkult vérzést. Mivel az anamnesisbõl megfe-
lelõ vas bevitelre következtettünk és vérvesztésre nem volt ada-
tunk, felszivódási zavar irányába végeztünk vizsgálatokat, a kli-
nikai tünetek hiányában is: az antitransglutaminase antitestek
(IgA) szintje több, mint 10 x meghaladta a normál értéket
(277,12 U/ml), az antiendomysium ellentestek szintje is magas
volt (1/40 titer, normális 1/10 alatt). Leukopenia/neutropenia és
anémia konstellatio mellett kizártuk a krónikus gyulladásokat.
Az elégtelen vasfelszivódás oka esetünkben a lisztérzékenység
(gluten sensibilis enteropathia) volt, amely kórkép betegünkben
extraintestinalis tünetekkel jelentkezett (a vasfelszívódás
zavarával).
A coeliakia kisdedkorban jelentkezõ klaszikus tüneteit, mint a
krónikus hasmenés, elégtelen súlyfejlõdés, étvágytalanság,
meteorismus, mind ritkábban látjuk és elõtérbe kerülnek a na-
gyobb életkorban, extraintestinalis tünetekkel jelentkezõ kór-
formák: alacsony termet, idegrendszeri és magatartásbeli zava-
rok, vashiány, májérintettség, dermatitis herpetiformis, metabo-
likus osteopathia, cardiomyopathia, arthritis.
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A coeliakiás gyermekeknél a vashiány prevalenciája jól meg-
egyezik a bélnyálkahártya elváltozásainak súlyosságával. Java-
solják a coeliakia szûrését minden olyan vashiányos anémia
esetében, ahol az etiológia nem tisztázott.
Lisztmentes diéta és substitutiós kezelés mellett betegünknél a
vashiányos anémia szépen javult.

Sclerosis multiplex ritka altípusa a Baló-féle
koncentrikus sclerosis

Izsák Vera, Cserháti Helga, Móser Judit,
Mellár Mónika, Orbók Anna, Dávid Máté,
Balázs György, Rosdy Beáta
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet

Bevezetés: Gyermekkori sclerosis multiplexrõl 18 éves kor alatt
kezdõdõ megbetegedeìs eseteìn beszélhetünk. Az etiológia a
mai napig pontosan nem ismert, de széles körben elfogadott teó-
ria szerint a sclerosis multiplex olyan autoimmun folyamat,
mely a genetikailag fogékony egyénekben demyelinisatióval és
axonalis károsodással jár.
Egy serdülõ esetén keresztül szeretném bemutatni, a gyermek-
korban igen ritka sclerosis multiplex altípusnak számító, a
felnõttekknél általában súlyos lefolyású, Baló-féle koncentrikus
sclerosist, mely nevét az egyik elsõ leírójáról, a magyar neuroló-
gusról Baló Józsefrõl kapta.
Esetismertetés: A 16 éves serdülõ anamnézisébõl kiemelendõ,
hogy a gyermek édesapja sclerosis multiplex miatt áll kezelés
alatt. Betegünk panaszai hirtelen ülõ helyzetbõl való felállást
követõen indultak kórházunkba történt átvételét megelõzõen 2
nappal. Jobb arcfele, jobb mellkas fele, felsõ és alsó végtag is
lábujjhegyéig körkörösen zsibbadni kezdett, elgyengült, járása
bizonytalan volt. Fizikális vizsgálat során észlelt jobb oldali
distalis túlsúlyú hemiparesis, jobb oldali testfelet érintõ
paresthesiat, és minden mondalitásban hypasthesiat észleltünk.
Az akutan kialakult tünetegyüttesre tekintettel kezdetben lezaj-
lott stroke merült fel a panaszok hátterében, emiatt acetil-
szalicilsav terápiában részesült.
Területen megkezdett kivizsgálása során a kétoldali szemfenéki
vizsgálat papillaoedemat írt le. Natív koponya CT vizsgálaton a
bal centrum semiovale és a corpus callosum területén diszkrét
hypodensitas volt látható.
Laboratóriumi vizsgálatában kémiai vizsgálatok, vérképe illetve
rutin liquour vizsgálat eltérés nélküli volt. NMO és MOG
ellenanyag vizsgálat szintén negatív eredményt mutatott. Covid
szerológiai alapján a gyermek Covid-19 fertõzésen korábban át-
esett.
Kórházunkban végzett akut koponya és gerinc MR vizsgálat so-
rán akut demyelinisatios folyamatnak megfelelõ kép ábrázoló-
dott.
A klinikai kép és az elvégzett vizsgálatok alapján központi ideg-
rendszeri többgócú demyelinisatiós folyamatot véleményez-
tünk, mely az MR kép alapján leginkább sclerosis multiplex altí-
pusaként ismert Baló-féle koncentrikus sclerózisnak volt megfe-
leltethetõ. A gyermek lökés steroid terápiában és komplex reha-
biliátcóban részesült.
Következtetések: A sclerosis multiplex specifikus altípusainak
illetve variánsainak meghatározása a betegség prognózisának
megítélését, illetve a megfelelõ terápia kiválasztását segíti elõ.

Idiopathiás szisztémás capillary leak szindróma

Kiss Judit, Szász Mária, Tárnok András,
Tészás Alexandra
PTE KK Gyermekgyógyászati Klinika

Bevezetés: Az idiopathiás szisztémás capillary leak szindróma
(ISCLS) egy meglehetõsen ritka betegség, melyre a súlyos
hypotensioval, hypalbuminaemiával és haemoconcentratioval
járó epizódok jellemzõek. A betegség megjelenése a septicus
shock klinikai képéhez nagymértékben hasonlít, megnehezítve
a diagnózis felállítását és az adekvát kezelés megkezdését.
Esetismertetés: A 6 éves gyermek három napja tartó lázas álla-
pot, torokfájás, kiütések, elesettség miatt került felvételre Klini-
kánkra. Felvételi státuszából hyperaemias garatképletek, végta-
gi és periorbitális oedema, megnyúlt CRT emelendõek ki. Felvé-
telekor hypotensios volt, mely többszöri bólus majd fenntartó
folyadék adását követõen is csak átmenetileg mérséklõdött. La-
boratóriumi vizsgálataiban hyponatraemia, emelkedett karba-
mid és kreatinin értékek, haemoconcentratio és emelkedett
fehérvérsejtszám volt látható, neutrophilia mellett. Gyulladásos
aktivitás emelkedés nem igazolódott. Gyors COVID-19 PCR ne-
gatív eredményt adott, COVID-19 antitestek megelõzõ fertõzés-
re nem utaltak. Kiegészítõ laborvizsgálatok során hypalbumin-
aemia mellett haemostasisa rendezett volt, troponin és IL-6 kis-
sé emelkedett, pro-BNP normál tartományban. Vírusszerológiai
vizsgálatok (EBV, CMV, dengue-láz, hantavírus, morbilli,
rubeola, parvovírus B19) akut vírusinfekciót nem igazoltak. Im-
munglobulinok, coeliakia szerológia negatív. Áramlási cito-
metria alapján immunhiány nem merült fel. Haemocultura, ru-
tin vizelet és vizelet bakteriológiai leoltás során kórokozó nem
igazolódott. Mellkasi és hasi UH vizsgálatok során minimális fo-
kú jobb oldali hydrothoraxon kívül kóros nem igazolódott. Kar-
diológiai szakvizsgálata során kevés haemodinamikailag nem
jelentõs pericardialis folyadék került leírásra. Kontroll laborató-
riumi vizsgálataiban emelkedett troponin T és pro-BNP igazoló-
dott. Toxicus shock syndroma lehetõsége miatt a felvételekor
megkezdett ceftriaxont clindamycinre váltottuk. Hypotensioja
keringéstámogatás indítását is igényelte, illetve CVK behelye-
zést követõen két alkalommal Human Albumin adásában része-
sült. A capillary leak-re – és a tartósan negatív gyulladásos akti-
vitásra – tekintettel iv. steroid adását kezdtük. Emellett állapota
javult, a keringéstámogatást, folyamatos furosemid infúziót
csökkenteni tudtuk, oedemaja jelentõsen mérséklõdött, tropo-
ninszint rendezõdött, albumin szint pótlás nélkül is spontán
emelkedést mutatott. Emittálása után kontroll vizsgálatok során
tünetmentes volt.
Következtetés: Hypotensio, hypalbuminaemia és haemo-
concentratio esetén, negatív gyulladásos aktivitási értékek és in-
fekciós góc hiányában, egy a septicus shockhoz hasonlóan élet-
veszélyes, ám meglehetõsen ritka kórképre, az idiopathiás
szisztémás capillary leak szindrómára is gondolni kell.
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Szokványos csecsemõkori tünetek – Meglepõ
diagnózis

Kiss Nóra Ágnes1, Szappanos Norbert2, Barzó Pál2,
Radics Bence3, Tiszlavicz László3, Bereg Edit1

1Szegedi Tudományegyetem, SZAKK, Gyermekgyógyászati
Klinika és Gyermekegészségügyi Központ, Szeged
2Szegedi Tudományegyetem, SZAKK, Idegsebészeti Klinika,
Szeged
3Szegedi Tudományegyetem, SZAKK, Pathológiai Intézet,
Szeged

Esetismertetés: A 3 hónapos csecsemõ súlygyarapodás elmara-
dása, néhány másodpercig tartó apnoe-s epizódok miatt került
osztályos felvételre. 39. gesztációs hétre, 3540 g-al, Apgar
9-10-10 állapotban, császármetszéssel született. Perinatális
adaptációja rendben zajlott, ismert betegsége nem volt. Édes-
anyja a gyermek megszületése után hosszabb sírások alkalmá-
val néhány másodperces légzéskimaradásokat észlelt, amelyek
egyre sûrûbben jelentkeztek. Osztályos felvételét megelõzõen
naponta 2-3 alkalommal volt apnoe-s epizódja, néhányszor el-
szürkülés is társult hozzá. Súlygyarapodása 2 hónapos koráig
zavartalan volt, majd súlya stagnált. Több alkalommal történt
tápszerváltás, ennek ellenére adagjait nem mindig fogadta el.
A dystrophia hátterében korábban húgyúti infekció merült fel,
antibiotikus terápiában részesült.
Fizikális vizsgálata során mindkét felsõ végtagra kiterjedõ
hypotoniát, gyengült izomerõt, renyhébb reflexeket észleltünk.
Az alsó végtagok izomereje megtartott volt, ezen régiókban a
reflexek fokozottak voltak. Feltûnõ volt továbbá a nyaki- és háti
gerinc kötöttsége, az elsõsorban mozgatáskor jelentkezõ erõtel-
jes, fájdalmas sírási hang. Laborvizsgálatai során gyulladásos
értékei, máj- és vesefunkcióra utaló paraméterei normál értéken
belül voltak. Gasztroenterológiai konzílium alapján aminosav-
alapú tápszerre váltottunk, omeprazol indult.
Az észlelt neurológiai eltérések miatt koponya és teljes gerinc
MR-vizsgálatot kértünk spinális folyamat kizárására. A képalko-
tó vizsgálat során a CIV–ThVII csigolya magasságában, intra-
durálisan egy 90 mm hosszú, 14x14 mm legnagyobb kereszt-
metszeti átmérõjû, gerincvelõi kompressziót okozó, térfoglaló
folyamat ábrázolódott.
Idegsebészeti mûtõben CII-ThVIII szakaszon dorsalis laminec-
tomia történt, a térfoglaló folyamat jelentõs részét eltávolítot-
ták. A biopsziás minta szövettani feldolgozása során lipoblasto-
ma igazolódott. A posztoperatív szakban klinikánk intenzív osz-
tályán rövid ideig tartó triparesist, jobb szemet érintõ ptosist,
myosist észleltünk, amelyek fokozatosan regrediáltak. Kontroll
gerinc MRI felvételen 1-3 mm széles residuum ábrázolódott, a
megtartott gerincvelõi állomány centrális helyzetûvé vált,
kompressziója megszûnt.
Ismételt neurológiai osztályos megfigyelésünk alatt az opioid
leépítését valamint a gyermek táplálásfelépítését komplettáltuk.
Hazabocsátásakor a csecsemõ mind a négy végtagját spontán
mozgatta, bal felsõ végtagon az izomerõ kissé gyengült volt, a
többi végtagon az izomerõ teljes volt. Apnoe a mûtét után nem
jelentkezett, súlya gyarapodásnak indult.
Megbeszélés: A táplálási zavarok, súlygyarapodás elmaradása
valamint az apnoe szokványos, nem specifikus csecsemõkori
tünetek. Esetünkben a társuló felsõ végtagi hypotonia és a ge-
rinckötöttség irányította figyelmünket spinális lézió lehetõségé-
re. Szakirodalmi adatok alapján a kongentális gerincvelõi tér-
foglaló folyamatok (tumorok, hamartomák) nem gyakoriak,
ezen belül az intramedullaris lipoblastoma szakirodalmi ritka-
ságnak számít. Az esetleges progresszió miatt a gyermek hosszú
távú utánkövetése tervezett.

Mi okozta? A genetika? Az anatómia?
A várandósság?

Kiss Szabolcs
Heim Pál Országos Gyermekgyógyászati Intézet

Bevezetés: A mélyvénás trombózis a leggyakrabban észlelt
trombotikus esemény gyermekkorban. Ennek ellenére a gyer-
mekgyógyászatban a diagnosztikus biomarkerek szerepérõl je-
lenleg korlátozott mennyiségû evidencia áll rendelkezésre. Kli-
nikai gyanú esetén a leggyakrabban használt biomarker a mély-
vénás trombózis valószínûségének meghatározásában a
D-dimer volt egészen a közelmúltig. A COVID-19 pandémia je-
lentõsen korlátozta a laboratóriumi vizsgálatok klinikai hasz-
nát, hiszen a SARS-CoV-2 fertõzés és a koagulopátia között is
szoros összefüggés mutatkozik.
Esetbemutatás: A 15 éves serdülõ lány két hete tartó hátfájda-
lommal került kórházi felvételre, amely egy hete már a bal
comjába is sugárzott. Más panaszról, tünetrõl nem számolt be.
Kórelõzményébõl kiemelendõ, hogy érkezése elõtti napon mûvi
terhességmegszakításon esett át, amikor a rutin járványügyi szû-
rés kapcsán SARS-CoV-2 fertõzés is igazolódott a páciensnél.
A felvételkor elvégzett laboratóriumi vizsgálatoka mérsékelten
emelkedett CRP értéket igazoltak, amelyet a mûtéti beavatkozás
utáni állapotnak és a zajló vírusfertõzésnek tulajdonítottunk. Az
anamnézis, a tünetek és a negatív fizikális vizsgálat alapján
mozgásszervi és neurológiai betegségek merültek fel az elkülö-
nítõ diagnosztika során. Az ortopédiai és a neurológiai konzíli-
um nem tárt fel kórjelzõ eltérést, ezért negatív hasi ultrahangot
követõen lumbosacralis és kismedencei MR készült a gerincet
érintõ térfoglalás kizárására. Az MR-kép felvetette a mélyvénás
trombózis lehetõségét, amit késõbb a Doppler ultrahang vizsgá-
lat is megerõsített. A képalkotó vizsgálat a bal vena poplitea,
mindkét oldalon a vena femoralis communis és a vena cava
inferior köldökig tartó szakaszán írt le körkörös, a lument teljes
egészében kitöltõ trombust, detektálható keringés mellett. A
képalkotó leletek birtokában kórosan emelkedett D-dimer szin-
tet mértünk. A helyes kórisme megállapítása után kockázati té-
nyezõk után kutatva kiterjesztett anamnézisfelvétel történt,
amely során az egyik hozzátartozónak eszébe jutott, hogy a ser-
dülõ dédnagyanyjának és nagyanyjának is fiatalkori trombózi-
sai voltak és a nagyanyjánál Leiden mutációt is diagnosztizál-
tak. A serdülõt és édesanyját trombofília irányába ezidáig nem
vizsgálták. A diagnózist követõen alacsony molekulatömegû
heparin (LMWH) kezelést indítottunk terápiás dózisban. Két
nappal a kezelés kezdete után az anti-Xa szint terápiás tarto-
mányba került és megkezdõdött a korai mobilizálás. Az ultra-
hanggal igazolt diagnózist követõen egy héttel hasi MR vizsgá-
lat készült, ami May-Thurner szindrómát azonosított. Habár a
ritka anatómiai anomália a trombus bal oldali jelentõsebb kiter-
jedését indokolhatja, azonban a trombózis ilyen kifejezett vol-
tára nem ad magyarázatot. Betegünket 14 nap után panaszmen-
tesen, LMWH kezeléssel otthonába bocsátottuk. A trombofília
irányába kivizsgálása folyamatban van, hematológiai gondo-
zásba vétele megtörtént.
Következtetés: (1) Mélyvénás trombózis gyanúja esetén a klini-
kai jelek, mint a végtagduzzanat, végtagfeszülés, tág bõrvénák,
nyomásérzékenység a mélyvénák mentén, vagy livid bõrszín hi-
ányában sem vethetõ el a diagnózis. A vénás keringést lassan és
krónikusan szûkítõt folyamat esetén a teljes elzáródás sem okoz
feltétlenül kifejezett tüneteket. (2) Fontos hangsúlyozni a részle-
tes anamnézisfelvétel jelentõségét, szükség esetén a kérdések
akár többszöri megismétlését. (3) A D-dimer szint meghatározás
a gyermekkori trombózis diagnosztikájában korlátozott értékû.
Ráadásul a konkurens vírusinfekciók, különösen SARS-CoV-2
infekció során is gyakran megemelkedik a szérumszintje, így
aspecifikus volta miatt meghatározását rutinszerûen nem végez-
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zük. Trombózis gyanúja esetén a képalkotó vizsgálat az elsõdle-
ges, definitív diagnózishoz csak ez vezethet.

Esetismertetés – Súlyos dilatatív
cardiomyopathia etiológiája

Kocsis Flóra, Vilmányi Csaba, Ablonczy László
Gottsegen György Országos Kardiovaszkuláris Intézet
Gyermekszív Központ

Bevezetés: A dilatatív cardiomyopathia (DCM) a szívizom ritka,
de súlyos rendellenessége, mely minden 100.000 gyermekbõl
legalább egyet érint. Kóroki tényezõként már számtalan ok azo-
nosítható – mely elõsegíti a kockázati rétegzõdés és a prognózis
becslését –, ennek ellenére az esetek több mint felében még ma
is tisztázatlan az etiológia. A Fabry-kór egy X kromoszómához
kötött recesszíven öröklõdõ, fõként szisztémás patológiaként
megjelenõ lizoszomális tárolási betegség, mely a kardiális rend-
szert elsõsorban bal kamrai koncentrikus hypertrophia képében
érintheti, de közöltek már esetet dilatatív cardiomyopathiával
összefüggésben is.
Esetismertetés: Egy 16 éves serdülõ esetét mutatjuk be, aki prog-
rediáló szívelégtelenség miatt került hospitalizációra. Az elvég-
zett vizsgálatok súlyos bal- és jobb kamra diszfunkciót igazol-
tak. Dobutamin keringéstámogatás mellett állapota átmenetileg
javult, de inotrop terápia elvételét nem tolerálta. Családi anam-
nézis DCM irányban pozitív. Kardio-MR vizsgálat akut myocar-
dialis sérülésre utaló jelet nem azonosított, a felvételek DCM-
nek megfeleltek. Biopsziát követõ szövettani vizsgálat szintén
DCM-re volt jellemzõ, tárolási betegségre, valamint kóros
anyagfelhalmozódásra utaló szöveti jel nem került leírásra. Te-
kintettel az inotrop dependens keringési elégtelenségre és az
abszolút kontraindikációk hiányára, sürgõsségi szívtransz-
plantációs listázása történt, melyet igen rövid várólista idõt kö-
vetõen sikerrel elvégeztünk. A családi halmozódás miatt idõ-
közben kardiogenetikai vizsgálat indult, melynek során Fabry-
kór vonatkozásában hemizigóta patogén GLA (alfa-galaktozi-
dáz enzimet kódoló gén) mutáció igazolódott, csökkent enzim-
aktivitással, valamint TTN (truncating titin) heterozigóta pato-
gén mutáció (utóbbi izom fehérjét kódol). A DCM kialakulásá-
ban mindkét genetikai hiba szerepet játszhat. A szövettani ered-
mények ismeretében, valamint a Fabry-kór jellemzõen sziszté-
másan jelentkezõ morbiditási tulajdonsága miatt, a Fabry-kór
nagy valószínûséggel kizárható, ezért a TTN heterozigóta pato-
gén mutáció kóroki szerepét feltételezzük.
Következtetések: A DCM a gyermekkori szívtranszplantációk
vezetõ oka. Az etiológia tisztázása elengedhetetlen a HTX meg-
felelõ indikációjának felállításához, a reverzibilis esetek felis-
meréséhez. A citogenetika, szövettani vizsgálat, valamint klini-
kai kép együttes értékelése elõsegíti az etiológia pontosabb
meghatározását. Több ismert patogén genetikai eltérés esetén a
kórok tisztázása igen nehéz.

Lázas görcs elõfordulása a COVID-19 pandémia
ideje alatt

Kovács Mónika1, Nyul Zoltán2, Hollódy Katalin1

1PTE KK Gyermekgyógyászati Klinika, Neurológiai Tanszék,
Pécs
2PTE KK Gyermekgyógyászati Klinika, Infektológiai Osztály,
Pécs

Bevezetés: A SARS-CoV-2 fertõzés gyermekkorban jellemzõen
tünetmentesen vagy enyhe tünetekkel zajló betegség. Az elsõ-
sorban légúti vagy gasztrointesztinális tünetek mellett változó
gyakorisággal jelentkezhetnek idegrendszeri tünetek, fejfájás,
szédülés, illetve convulsio. A lázgörcs elõfordulásáról
SARS-CoV-2 fertõzésben pontos adatok nem állnak rendelke-
zésre. Cadet és munkacsoportja vizsgálata szerint PCR vizsgá-
lattal igazolt koronavírus fertõzésben szenvedõ 0-5 éves életko-
rú gyermekek csupán 0,5 %-ában jelentkezett lázgörcs. Vizsgá-
latunk célja volt felmérni saját beteganyagunkban a lázgörcs
elõfordulását COVID-19 betegség kapcsán.
Betegek és módszerek: A PTE KK Gyermekgyógyászati Klinikára
2020 március-2022 március között lázgörcs miatt jelentkezett
gyermekek klinikai adatait tekintettük át. Vizsgáltuk a gyerme-
kek életkorát a convulsio fellépésekor, a lázas görcs típusát
(egyszerû vagy komplikált), a SARS-CoV-2 infekció fennállását
(gyorsteszt/PCR). Külön figyelmet fordítottunk a gyermek korai
anamnézisére, esetleges korábbi görcsök lezajlására, valamint a
neurológiai jellegû családi anamnézisre. Kontroll csoportként a
2018 január-2020 január között klinikánkon lázgörcs miatt
obszervált gyermekek adatait használtuk.
Eredmények: A koronavírus járvány idõszakában 51 beteg ke-
rült lázas görcs miatt vizsgálatra. A gyermekek életkora a lázas
görcs fellépésekor átlagosan 2,2 (0,2-5,9) év volt, 86,3%-ukban
ez volt az elsõ lázas görcsük. Egyszerû lázas convulsiót diag-
nosztizáltunk a betegek 78,4%-ában, komplikáltat 21,6%-ában.
A családi anamnézisben lázas görcs vagy epilepszia összesen
12 (23,5%) gyermeknél szerepelt. Mindösszesen négy esetben
(7,8%) tudtunk laboratóriumi vizsgálattal SARS-CoV-2 fertõzést
igazolni; mindhárom gyermeknek az Omikron variáns ideje
alatt zajlott a lázas görcse. A koronavírus járvány kitörése elõtti
két évben, vagyis a kontroll idõszakban összesen 66 gyermek
került lázas görcs miatt felvételre klinikánkra.
Következtetések: A koronavírus járvány ideje alatt nem került
több lázas görcsöt produkáló gyermek felvételre klinikánkra,
mint az epidémia elõtti idõszakban. A lázas görcsöt produkáló
gyermekek 7,8 százalékánál tudtunk éppen zajló koronavírus
fertõzést kimutatni, három esetet (75%) az Omikron variáns idõ-
szak alatt. Bár az esetszám alacsony, eredményeink azt mutat-
ják, hogy a koronavírus nagy valószínûséggel nem emeli meg je-
lentõsen a lázas görcs elõfordulásának rizikóját. Érdemes lenne
nagyobb betegpopuláción megvizsgálni a feltételezésünket.

Etiológiakutatás súlyos dilatatív
cardiomyopathiában – Esetismertetés

Kustár Zsófia1, Vilmányi Csaba2, Ablonczy László2

1 Magyarországi Református Egyház Bethesda
Gyermekkórháza
2 Gottsegen György Országos Kardiovaszkuláris Intézet

Bevezetés: A dilatatív cardiomyopathia (DCM) gyermekkorban
ritka megbetegedés, mely etiológiától függõen igen változatos
lefolyást és prognózist mutat. Míg a szekunder DCM kezelhetõ
vagy spontán gyógyulhat, a primer genetikai háttér esetén leg-
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több esetben a szívtranszplantáció a megoldás, ezért az etioló-
gia tisztázása elsõdleges feladat.
Esetismertetés: Egy 12 éves gyermek esetét mutatjuk be, aki sú-
lyos keringési elégtelenség, másodlagos szervi perfúziós zavar
miatt került hospitalizációra. A beteg állapota kombinált kerin-
géstámogatás mellett is csak átmenetileg stabilizálódott. Vizs-
gálatai során kifejezett hypocalcaemiára és D-vitamin-hiányra
derült fény, melyek felvetették felszívódási zavar kóroki szere-
pét. Tekintettel az instabil haemodinamikára sürgõsséggel bal
kamrai keringéstámogató eszköz beültetésére került sor. A beül-
tetés kapcsán elvégzett szövettani vizsgálat nem utalt aktív gyul-
ladásra, akut myocarditis kizárható volt. Zajló etiológiai vizsgá-
latok során emelkedett szöveti transzglutamináz értékeket de-
tektáltunk. Coeliakiához társuló immun mediált myocarditisre
az irodalomban számos példát találunk. A myocardialis funkci-
óban azonban sem az adekvát ion- és vitaminpótlás, sem a szi-
gorú gluténmentes diéta nem hozott javulást. Primer genetikai
vizsgálat a tüneteket magyarázó eltérést nem igazolt. Kliniko-
patológiai megbeszélést követõen teljes genom szekvenálás
mellett döntöttünk, mely során a NRAP (nebulin related
anchoring protein) gén kettõs, feltehetõen compound heterozi-
góta státuszt eredményezõ patogén mutációja igazolódott.
A géntermék egy szív- és vázizomsejtekben kifejezõdõ
aktinkötõ citoszkeletális fehérje, mely a myofibrillogenesisben,
az extrauterin élet során pedig a sarcomerek kontrakciójában
játszik szerepet, és amely immár bizonyítottan etiológiai ténye-
zõként szerepelhet dilatatív cardiomyopathia kialakulásában.
Tekintettel arra, hogy a fentiek alapján betegünk állapotában ja-
vulás nem volt várható, transzplantációs várólistára helyeztük,
majd 2022 májusában sikeres szívátültetésen esett át.
Következtetések: Gyermekkori DCM esetén az etiológia tisztá-
zása a „felesleges” szívtranszplantáció elkerülését és adekvát
terápia alkalmazását segíti. A genetikai vizsgálatok fejlõdése
sok esetben tisztázza az idiopathiás DCM hátterét. Irreverzibilis
ok esetén lehetõség szerint eszközös bridge terápia nélküli pri-
mer szívtranszplantációt végezzünk.

Farkast kiált – Gyermekreumatológiai
esetbemutatás

Lengvári Lilla, Andrási Noémi, Horváth Zsuzsanna,
Ponyi Andrea, Constantin Tamás
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Bevezetés: Mikor elõször hallunk, olvasunk egy betegségrõl,
megtanuljuk, hogy mi jellemzi, melyek a prezentációs tünetei,
hogyan diagnosztizálhatjuk. Majd sok esetben találkozhatunk
azzal, hogy valójában egy betegség atípusos tünetekkel kezdõ-
dik, mely megnehezítheti a gyors diagnózis felállítást, a kezelés
megkezdését, adott esetben súlyosbítva a betegség lefolyását.
Jelen esetünkben az atípusos prezentációs tünetek nehezítették
a pontos diagnózis felállítást, de a kiváló interdiszciplinaris
együttmûködésnek köszönhetõen egy csodás felépülés történe-
tévé vált.
Esetismertetés: A tizenhét éves nagylány korábbi anamnézisé-
ben érdemi nem szerepelt. Két hete tartó, progrediáló hasi fájda-
lom, hányás, híg székletürítés és fogyás miatt OMSZ elesett álta-
lános állapotban szállította Klinikánkra. Érkezésekor az
exsiccalt, sápadt leány hasa elõdomborodó, nyomásérzékeny,
nehezen betapintható volt, oxigén szaturációja csökkent (93%),
és vizsgálat közben nagy mennyiségû híg székletet ürített.
Gyenge állapota miatt Intenzív Osztályunkon kezdtük meg ellá-
tását, többek közt nasogastricus szonda lehelyezésével, melyen
2 l gyomortartalom ürült. A tünetek alapján akut has, ileus gya-
núja miatt sebészeti konzíliumot követõen akut mûtéti beavat-

kozás mellett döntöttünk. Az operáció során látottak alapján
arteria mesenterica superior szindróma fennállása merült fel,
ennek megfelelõen történt sebészeti ellátása. A mûtétet követõ-
en hasi statusza nem javult, további, bélrezekcióval járó beavat-
kozásokat kellett végezni állapota stabilizálásához. Laboratóri-
umi vizsgálatai során lymphopeniát, anaemiát, beszûkült vese-
funkciót, hypalbuminaemiát, emelkedett gyulladásos paraméte-
reket, hyperkalaemiát, hyperphosphataemiát, hypocalcaemiát,
proteinuriát, hematuriát, és emelkedett IgG szintet detektál-
tunk. Szív ultrahang vizsgálat során pericardialis folyadék-
gyülemet észleltünk.
Hematológiai malignitás fennállását kizártunk. Panaszait, és a
kezdeti laboratóriumi vizsgálati eredményeket összevetve
szisztémás autoimmun betegség fennállásának a lehetõsége me-
rült fel. További laboratóriumi vizsgálatokat végezve ANA,
ds-DNS, RNP/Sm elleni antitest, illetve anti-C1q pozitivitás,
lupus antikoaguláns jelenléte, és hypocomplementaemia igazo-
lódott. Az Európai Reumaellenes Liga és az Amerikai Reumato-
lógusok Kollégiumának közös, 2019-es kritériumrendszere
alapján teljesültek az SLE diagnosztikus kritériumai. Kezelését
szteroid, IVIg, mikofenolat-mofetil adásával kezdtük meg, és sú-
lyos állapotára való tekintettel plazmaferezissel, majd biológiai
terápia (belimumab) adásával folytattuk.
Összesen 84 nap Intenzív Osztályos, illetve 48 nap nyílt osztá-
lyos kezelést követõen állapota stabilizálódott, és otthonába
tudtuk bocsájtani.
Konklúzió: Az SLE ritka betegség gyermekkorban és gyakran
atípusos tünetekkel manifesztálódik. Jelen bemutatott esetben a
vezetõ prezentációs tünet a gastrointestinalis érintettség volt.
Kiemelendõ, hogy a halmozottan megjelenõ szövõdmények el-
lenére, a néhány alkalommal kilátástalannak tûnõ helyzetbõl is
sikerült a felépülés útjára lépni.

Gynaecomastia: normális jelenség vagy
betegség?

Liptovszky Janka, Sallai Ágnes
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika,
Budapest

Tinédzser fiúknál észlelhetõ gynaecomastia hátterében legtöbb-
ször nem találunk hormonális eltérést.
Egy jelenleg 15,5 éves fiú esetét mutatjuk be, akinek a tünetei 12
éves korában kezdõdtek a jobb oldali emlõ megnagyobbodásá-
val. Sebészeti vizsgálatot követõen az elváltozásból többszöri
aspirációs citológiai mintavétel történt, melynek leletében ez
szerepelt: „tejfehér folyadék, benignus sejtek”. A következõ 3
évben rendszeres sebészeti és ultrahang kontroll mellett az el-
változás kétoldalivá vált, jelentõs növekedést mutatott, vala-
mint „idõnként fehér váladék ürült az emlõkbõl”.
15 éves korában progrediáló neurológiai tünetek, egyre fokozó-
dó fejfájás, járásbizonytalaság, átmeneti zavartság hátterében
felmerült subarachnoideális vérzés lehetõsége miatt koponya
CT vizsgálat készült. Ez a sella turcica területérõl kiinduló jelen-
tõs méretû térfoglalást igazolt, mely secunder hydrocephalust
okozott. Ezt követõen került betegünk az idegsebészetre, ahol
laborvizsgálatok során euthyreotikus állapotban mérhetetlenül
magas prolaktin szint igazolódott. Koponya MR vizsgálata jobb
oldali túlsúlyú, a suprasellaris régióba centrált nagyméretû tu-
mort mutatott (átmérõje több, mint 4 cm volt), kifejezett,
supratentorialis, hypertenzív kamratágulattal. Subtotális
tumoreltávolítás történt, melynek szövettani vizsgálata óriás
méretû lactotroph hypophysis adenomát (óriás prolaktinomát)
igazolt. Postoperatív MR vizsgálata jelentõs méretû reziduális
tumort ábrázolt.
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Klinikánkon a hypothalamus-hypophysis tengely felmérése mel-
lett felépítettük dopamin agonista kezelését. Nagy dózisú
bromocriptin terápiát alkalmazva, fél évvel a tumoreltávolító
mûtét után végzett MR vizsgálat során reziduális tumor már nem
látszott. Betegünknél a postoperatív periódusban kialakult
diabetes insipidus átmenetinek bizonyult, fél év után a
desmopressin kezelés elhagyható volt. A már felserdült fiúnál
hypogonadotrop hypogonadizmus alakult ki, mely miatt testo-
steron pótlás szükségessége a jövõben felmerül.
A prolaktinoma tinédzser fiúkban igen ritka. Ennél a betegcso-
portnál elsõsorban macroadenomát találunk, az óriás hypo-
physis adenoma irodalmi ritkaság gyermekkorban. Idõben meg-
kezdett, kellõ ideig alkalmazott gyógyszeres kezeléssel marad-
ványtünet nélküli gyógyulás érhetõ el. Mûtéti beavatkozás csak
progrediáló neurológiai tünetek esetén válhat szükségessé.
Serdülõ fiúknál a gynecomastia gyakori elváltozás. A serdülés
késése, megtorpanása, valamint progrediáló gynecomastia,
galactorrhea hátterében mindig keresni kell az organikus elté-
rést.

Extrém elhízás és szénhidrát-anyagcserezavar
(esetismertetés)

Nagy Noémi, Stomfai Sarolta, Bokor Szilvia,
Kozári Adrienne, Erhardt Éva
Pécsi Tudományegyetem, Klinikai Központ,
Gyermekgyógyászat Klinika

Bevezetés: az elhízás gyermekkorban is heterogén kórállapot.
Extrém elhízásról 40 kg/m2 feletti testtömeg index (BMI) esetén
vagy akkor beszélünk, ha a gyermek testtömege eléri vagy meg-
haladja az életkorának megfelelõ 97 percentilis 120%-át. Az
extrém elhízás elõfordulása gyermekekben 1,5-5%, a prevalen-
ciája növekedik.
Esetismertetés: a szerzõk egy jelenleg 11 éves fiúgyermek esetét
mutatják be, aki 5 éves volt elsõ, klinikai megjelenésekor, ami-
kor testmagassága 134,3 cm (> 97 percentilis, SDS + 5,3), testtö-
mege 72,1 kg (> 97 percentilis, SDS +19,8), BMI 40 kg/m2.
Oralis cukorterhelés (OGTT) során már ekkor csökkent glükóz
toleranciát lehetett mérni, és zsírmájat észleltek társuló beteg-
ségként. Fél évvel késõbbi, kontroll vizsgálatakor HbA1c 6,6%,
normális éhomi plazmacukor és magas C-peptid szint (6,9
ng/ml) mellett. Életmódbeli változtatások hatására – három hó-
nap alatt – testtömeg gyarapodása stagnált, s laboratóriumi érté-
kei javultak. Ezt követõen, közel három évig nem jelentkeztek
ellenõrzésre. Testtömege ekkor 126,8 kg ( >97, percentilis, SDS
+15,2), testmagassága 166 cm (> 97 percentilis, SDS +5,4), s
diabetes mellitust lehetett diagnosztizálni (éhomi plazmacukor
8,6 mmol/l, C-peptid 4,8 ng/ml, HbA1c 13,1% volt, a panasz- és
tünetmentes gyermeknél. Intenzív inzulin kezelést kezdtünk 0,8
E/ttkg/nap dózisban, mely mellett tartósan megfelelõ anyagcse-
re helyzet alakult ki (HbA1c 6,1%). Tíz éves korában micro-
albuminuria mellett hypertoniát lehetett diagnosztizálni, ezért
antihypertenzív kezelést is kap. Korai kezdetû, extrém elhízásá-
ra, a 97 percentilis feletti testmagasságára, valamint a szülõk ha-
sonló alkatára tekintettel részletes genetikai vizsgálat történt,
ami kórosat nem mutatott.
Megbeszélés: az extrém elhízás klinikai ellátása gyermekkorban
is nagy kihívás. Az elõadásban ismertetésre kerülnek a diag-
nosztikai és terápiás nehézségek. Kezelésének alapja az élet-
módbeli változtatás, amennyiben azonban ez nem hatékony,
metformin és glukagonszerû-peptid-1 (GLP-1) analóg terápia le-
hetséges, megfelelõ indikációkkal. Az extrém elhízás acut és
krónikus cardiovascularis, metabolikus és egyéb egészségügyi
következményei ellenére a jelenlegi kezelések korlátozottak,

ezért ebben a formában is nagyon fontos a megelõzés ill. a mi-
nél korábbi diagnózis felállítása.

Tonne-Kalscheuer-szindróma komplex
idegfejlõdési zavar hátterében

Ordas Ágnes1, Till Ágnes2, Hadzsiev Kinga3,
Csábi Györgyi4

1,4Pécsi Tudományegyetem Gyermekgyógyászati Klinika
Gyermek- és Ifjúságpszichiátria Tanszék
2,3Pécsi Tudományegyetem Orvosi Genetika Intézet

Háttér: Az autizmus spektrum zavarral élõ gyermekek közel
40-50%-ában változó súlyosságú értelmi fogyatékosság is kimu-
tatható. Etiológiája heterogén, számos genetikai, környezeti
faktort és epigenetikai mechanizmust foglal magába. Az esetek
túlnyomó többségében a pontos genetikai ok máig nem megha-
tározható, azonban az autizmus spektrum zavarral diagnoszti-
zált páciensek mintegy 10%-a esetén a háttérben meghatározott
genetikai szindróma azonosítható.
Esetleírás: Esetismertetésünkben egy 3 éves, klinikánk Gyer-
mek- és Ifjúságpszichiátria Osztályán autizmussal és intellektu-
ális fejlõdés zavarával diagnosztizált pácienst mutatunk be, aki-
nél a PTE Orvosi Genetikai Intézetében egy ritka genetikai
szindróma merült fel. A gyermek vizsgálata során dysthropiás
testalkat, valamint minor anomáliák (kiugró homlokcsont, elál-
ló fülek, micrognathia, vékony alsó ajak, prominens philtrum)
voltak észlelhetõek. Anamnézisébõl megkésett pszichomotoros
és beszédfejlõdés, táplálási nehezítettség, valamint autizmus
irányában pozitív családi anamnézis emelhetõk ki. Elõzetesen
történt szakértõi vizsgálata során Brunet–Lezine-pszichomo-
toros fejlõdési skála alapján mért FQ 46 volt. Osztályunkon
édesanyjával hosszmetszeti interjú felvétele történt, emellett a
kisfiú viselkedésének megfigyelése és játékexplorációja zajlott.
Vizsgálataink a verbális és nonverbális kommunikáció terén, a
kölcsönös szociális interakciók fejlõdésében, illetve a rugalmas
viselkedésszervezésben egyaránt az életkori átlagtól való minõ-
ségi és mennyiségi eltérést mutattak, így a gyermekkori autiz-
mus diagnózisa felállítható volt. Az Orvosi Genetika Intézetben
történt WES Plus vizsgálat során egy bizonytalan pathogenitású,
hemizigóta missence mutáció igazolódott az RLIM génben,
mely génmutációk az X-hez kötött mentális retardáció 61-es tí-
pusával (más néven Tonne-Kalscheuer szindróma) hozhatók
összefüggésbe. A Tonne-Kalscheuer szindróma ritka genetikai
betegség, 2015 óta 9 család 40 fiú tagjában került közlésre. Jel-
lemzõ tünetek a növekedésbeli elmaradás, nyelési nehezített-
ség, változó mértékû értelmi fogyatékosság, megkésett pszicho-
motoros és beszédfejlõdés, melyekhez arcdysmorphiás jegyek
és urogenitális eltérések társulhatnak. Ezen kívül gyakoriak az
autisztikus tünetek, auto-és heteroagresszív viselkedés, indulat-
szabályozási nehézségek, valamint a szorongás.
Következtetés: A kisfiú autizmus spektrum zavara, valamint in-
tellektuális fejlõdés zavarának hátterében felmerült genetikai
szindróma ismerete segíthet tüneteinek pontosabb értelmezésé-
ben, valamint felhívja a figyelmünket szomatikus és pszichiátri-
ai komorbiditások magasabb rizikójára. Az eset tanulságaként
kiemelhetjük, hogy komplex idegfejlõdési zavar és minor ano-
máliák társulása esetén specifikus genetikai szindróma állhat a
tünetek hátterében.
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Amikor a betegség tudhatta volna a tankönyvet:
nehezen felismert vagy nem szokványos
elõfordulású neuroblastoma esetek

Pásztor Borbála, Garami Miklós, Brückner Edit,
Varga Edit
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A neuroblastoma a szimpatikus idegrendszer rosszindulatú da-
ganata. Magyarországon évente 20-30 új beteg kerül felismerés-
re. Az elsõ tünet megjelenésétõl a pontos diagnózis felállításáig
eltelt idõ meghatározó jelentõségû a kezelés sikerességében,
azonban ez a folyamat sokszor komoly kihívást jelent a klinikus
számára, hiszen egy igen szerteágazó tünettanú kórképrõl van
szó, melyet jelentõs klinikai és biológiai heterogenitás jelle-
mez.
Jelen elõadásban három betegünk kórtörténete kerül ismertetés-
re, akiknél a malignus szövetszaporulat szokványostól eltérõ
megjelenése vagy atípusos biológiai viselkedése a diagnózis
késleltetéséhez vezetett. Sajnálatos módon az elmúlt pár évben
a járványügyi helyzet is késleltette több betegünknél a megfele-
lõ idõben történõ onkológiai kivizsgálást és kórismézést.
A fenti esetek a neuroblastoma viselkedésének változatosságára
és a klinikai tüneteinek heterogenitására hívják fel a figyelmet.
Bár a gyermekkori malignus megbetegedéseknek nincs specifi-
kus tünettana, azonban számos anamnesztikus adat és fizikális
eltérés egyértelmûen fel kell vesse esetleges malignitás jelenlét-
ét. A megfelelõ idõben történõ kórismézés a betegek gyógyulá-
sának jelentõs meghatározója.

Komplikált BARTTER-szindróma

Péley Dorottya1,2, Csenki Marianna4, Nyikuly Kinga1,
Hartmann Ágnes1, Péterfia Csaba1, Funke Simone2,
Hadzsiev Kinga3, Till Ágnes3, Kalmár Tibor4,
Lakatos Orsolya1

1PTE KK Gyermekgyógyászati Klinika
2PTE KK Szülészeti Klinika Neonatológia
3PTE KK Genetikai Intézet
4SZTE Gyermekgyógyászati Klinika Genetikai Diagnosztikai
Laboratórium

A szerzõk egy jelenleg egy éves beteget ismertetnek, aki a mater
gesztációs diabétesszel és polyhydramnionnal komplikált, hiá-
nyosan gondozott terhességébõl, a 30. gestatiós hétre, fejvégû
fekvésbõl, spontán, mérsékelten deprimált állapotban (Apgar:
7-8) , dysmaturus koraszülöttként született. Intrauterin UH vizs-
gálat során nagy magzati húgyhólyag ábrázolódott. Megszüle-
tést követõen légzése irreguláris volt, emiatt Neopuffal lélegez-
tetést igényelt. Nem kielégítõ spontán légzés miatt intubáció
történt és surfactans adásában részesült. Az elsõ életnapon
SIMV légzéstámogatásra szorult, ezt követõen plusz oxigén igé-
nye tartósan fennállt, késõbbiekben a brochopulmonalis
diszplázia (BPD)alakult ki. Igen feszes, elõdomborodó hasat le-
hetett észlelni, melyen meconiummal telt, áttetszõ bélkacsok
voltak láthatóak. Hólyagkatéteren nagy mennyiségû vizelet volt
lebocsátható.
A 3. életnaptól jelentõsebb hiponatrémia, hipokalémia, meta-
bolikus acidózis alakult ki dehidrációs jelek (kifejezett turgor
csökkenés) és enyhe keringészavar mellett, a vesefunkciós érté-
kek emelkedtek. A folyadékbevitel emelése történt, az elektrolit
és vérgázeltérések miatt korrekció indult. Ezt követõen a
hipokalémia, hiponatrémia, hipoklorémiás metabolikus alkaló-
zis dominált. A családi anamnézis felderítése során a mater –

korábban exitált koraszülöttjénél – vesebetegségrõl számolt be,
melynek hátterében genetikailag igazolt Bartter-szindróma állt.
Célzott genetikai vizsgálat ez esetben is igazolta a Bartter-
szindróma IV. típusát. Nefrológiai szakvizsgálatot követõen
indometacin és spironolacton terápia indult. Óradiurezise ezt
követõen csökkent, de a folyadék-elektrolitháztartása így is csak
magas (180 ml/kg/nap) folyadékbevitel és tartós per os valamint
parenterális Na-, K-, és Ca-pótlás mellett volt egyensúlyban tart-
ható. Hasi disztenzió illetve, áttetszõ, meconiummmal töltött
belek passzázsa a folyadék balance rendezése, motilitást foko-
zók ellenére is lassan indult be. Ismételten jelentkezõ hasi
disztenzió, illetve a nagy mennyiségû per os só pótlás miatti bu-
kások megnehezítették a teljes enterális táplálás elérését, így
mindvégig plusz folyadék-, ill. elektrolit pótlásra szorult.
A Schwartz szerinti GFR 20-27 ml/min/1,73 m2 között mozgott,
mely a KDIGO IV. stádiumú veseelégtelenségnek felelt meg, a
parathormon szint is emelkedett (20 pmol/l) volt. Magas húgy-
sav szint miatt allopurinol terápia indult. Krónikus anémia miatt
EPO injekciót kap. BERA vizsgálattal hallást kimutatni egyik ol-
dalon sem lehetett, a 2-3000 Hz-es tartományban. A többször
ismételt anyagcsere vizsgálatokban jelentkezõ eltérések miatt
Szegeden genetikai vizsgálat történt, mely alapján piruvát
dehidrogenáz foszfatáz deficiencia szindróma is igazolódott a
csecsemõnél. A klinikai kép (izomhipotonia, dysmorph küllem,
táplálási nehezítettség) is ezt támasztja alá. Az irodalmi adatok
alapján ketogén diétkerült bevezetésre.

Nincsen lehetetlen – súlyos szövõdményekbõl is
meg lehet gyógyulni

Ranyák Márta1, Müller Judit1, Erdélyi Dániel1,
Kincs Judit2, Kovács Gábor1

1Semmelweis Egyetem, II. Sz Gyermekgyógyászati Klinika
2Semmelweis Egyetem, I. Sz Gyermekgyógyászati Klinika

Bevezetés: Gyermekkori hematológiai malignitások túlélése az
utóbbi évtizedekben kiemelkedõen magas a kombinált
citosztatikus kezelésnek és magas szintû szupportív terápiának
köszönhetõen. A súlyos szövõdmények idõben felismerése és
megfelelõ kezelése is feltétlenül szükséges a sikeres gyógyulás-
hoz.
Esetbemutatás: Egy 17,5 éves, Down-szindrómás lány esetét
mutatjuk be, aki 2021. februárjában került az SE II. Sz Gyermek-
klinikára kivizsgálása céljából láz, éjszakai izzadás, elesettség,
illetve romló vérkép paraméterek miatt, hematológiai malig-
nitás gyanújával. Felvételekor észlelt láza és hurutos tünetei mi-
att elvégzett SARS-CoV-2 PCR vizsgálat pozitivitást igazolt. En-
nek megfelelõen a SE. I.sz. Gyermekgyógyászati Klinikájára he-
lyeztük át, ahol másnap elvégzett csontvelõ vizsgálat akut
prekurzos B-sejtes lymphoblastos leukémiát (ALL) igazolt. Lég-
úti tünetei gyorsan romlottak, oxigénigénye jelentkezett, mell-
kasi CT COVID-19 pneumoniára típusos, kétoldali tüdõérintett-
séget mutatott. Emiatt 2 l/min nasalis oxigén-szupportáció mel-
lett dexamethason, LMWH és remdesivir terápiát kapott, azon-
ban a remdesivir kezelésének 5. napját követõen további prog-
resszió miatt újabb 5 napig kapott antiviralis kezelését. Egy al-
kalommal besugarazott convalescens plazma terápiában része-
sült. A fentiekre való tekintettel leukémia elleni kemoterápia
megkezdését állapota stabilizálásáig halasztani voltunk kényte-
lenek. Az ALL diagnózisának felállítása után 4 héttel kezdtük
meg kezelését az ALL IC-BFM 2009 protokollnak megfelelõen.
Az indukciós fázis során több súlyos, életet veszélyeztetõ szö-
võdménye jelentkezett (ismétlõdõ kanülinfekciók, súlyos inten-
zív osztályos ellátását igénylõ szeptikus állapot, többszörös vé-
na trombózis és perifériás neuropátia). A stádium besorolásnak
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megfelelõ aktív kemoterápia legaktívabb szakaszát egy keve-
sebb várható szövõdménnyel járó biológiai terápiával
(blinatumomab) helyettesítettük. Mindezen nehézségek ellené-
re 8 hónap alatt gyermek sikeresen komplettálta intenzív kemo-
terápiás és biológiai kezelését.
Konklúzió: Ismert, hogy az átlagpopulációhoz képest a Down-
szindrómás betegek malignus hematológiai betegségben és
szövõdményeibenvaló mortalitása emelkedett, így fokozott
óvatosság mellett egyénre szabottan folytattuk terápiáját. Bete-
günk gyógyulásának nehézségekkel teli történetét azért is tartot-
tuk fontosnak bemutatni, hogy példát mutassunk szinte kilátás-
talannak tûnõ esetekben is remélhetõ csodás gyógyulás.

Neuropszichiátriai zavarok ajak- és
szájpadhasadékkal született gyermekekben

Sándor-Bajusz Kinga Amália1,2, Dergez Tímea3,
Vástyán Attila1, Csábi Györgyi1

1Pécsi Tudományegyetem, Gyermekgyógyászati Klinika
2Pécsi Tudományegyetem, Klinikai Idegtudományi Doktori
Iskola
3Pécsi Tudományegyetem, ÁOK, Bioanalitikai Intézet

Bevezetés: Ajak-és szájpadhasadékkal született gyermekek na-
gyobb rizikóval rendelkeznek a neuropszichiátriai kórképek vo-
natkozásában. A korábbi feltételezések szerint a pszichiátriai
kórképek következményesen alakulnak ki (többszörös mûtéti
beavatkozások, szociális stigma) viszont újabb kutatások a ko-
rai idegfejlõdési sérülésekre utalnak, melyek kulcsfontosságú
szerepet játszhatnak az agy és az arc szenzitív fejlõdésében.
Cél: Az elõzõ kutatásoktól eltérõen, egy DSM-5 specifikus diag-
nosztikus eszközzel szûrjük a neuropszichiátriai zavarok elõ-
fordulását ebben a betegpopulációban.
Módszerek: Prospektív vizsgálatunkba a Pécsi Gyermekklinika
Sebészeti osztályán ajak-és szájpadhasadék miatt mûtött, majd
gondozott, 8-és 16 év közötti gyermekeket vontunk be, akiket
egészséges, korban-nemben illesztett kontroll gyermekekkel
hasonlítottunk össze. A neuropszichiátriai zavarok elõfordulá-
sát egy szakmailag elismert, szemi-strukturált interjú magyar
validált verziójával szûrtük (MINI Kid, MINI Nemzetközi
Neuropszichiátriai Interjú Gyermekek és Serdülõk Részére). A
statisztikai elemzést IBM SPSS programjával végeztük.
Eredmények: Összesen 29 ajak- és szájpadhasadékos és 30
kontroll gyermek vett részt a vizsgálatban. Az összes ajak- és
szájpadhasadékos gyermek mûtéten átesett, nem szindrómás
esetnek bizonyult. A pánikzavar szignifikánsan gyakrabban for-
dul elõ a hasadékos gyermekekben (17,2%, p=0.024). Nem és
kor szerinti alcsoport analízis kimutatta, hogy a szuicidalitás az
idõsebb korosztályban szignifikánsan többször igazolódott a
hasadékos csoportban (28,6%; p=0,042), valamint magasabb a
kockázata a pszichiátriai zavarok kialakulásának a hasadékkal
született 12-17 éves gyermekekben és leánygyermekekben.
Következtetés: A pánikzavar gyakrabban fordul elõ a hasadék-
kal született gyermekeknél, valamint fokozott kockázatot mutat
az idõsebb korosztály és nõi nem a pszichiátriai zavarok kiala-
kulásában. Neuropszichiátriai zavar esetén fontos szerepet kell,
hogy kapjon az idejében indított terápiás intervenció, mely az
ajak- és szájpadhasadékkal született gyerekeknél alkalmazott
komplex terápia részét kell, hogy képezze.

Ritka coronaria fejlõdési rendellenesség
újszülött- és kis csecsemõ korban –
esetbemutatás

Schunk Cecília1,2, Simon Gábor1, Ablonczy László1

1Gottsegen György Országos Kardiovaszkuláris Intézet –
Gyermekszív Központ
2Magyarországi Református Egyház Bethesda Gyermekkórháza

Bevezetés: Az újszülött- illetve csecsemõkorban manifesztáló-
dó kardiális dekompenzáció ritka oka a coronariák fejlõdési
rendellenessége, melynek felismerése kihívást jelent. A GOKVI-
ban az elmúlt évtizedben 16 rendellenes koszorúér eredéssel
született gyermeket kezeltünk. Elõadásomban egyikük nem
szokványos esetét szeretném bemutatni.
Esetismertetés: A felvételekor 4 hónapos, eutrophiás csecsemõ
perinatalis adaptációja zavartalan volt, haemodinamikailag
nem jelentõs kamrai sövényhiány miatt állt kardiológiai gondo-
zás alatt. A 3 hónapos kontroll kapcsán végzett echocardio-
graphia coronaria fistulára gyanús képleteket mutatott a szív-
izomzatban, megtartott kamrafunkciók mellett.
Diagnosztikus szívkatéterezés történt: aortográfia során szokat-
lan módon a jobb arteria coronaria fáziskéséssel, retrograd telõ-
dött a bal coronaria rendszer kollaterálisain keresztül és a
pulmonalis törzsbe drenált. A relatíve gyakori bal coronaria ere-
dési anomália (ALCAPA: anomalous left coronary artery from
the pulmonary artery, Bland-White-Garland szindróma) mellett
a jobb coronaria eredési rendellenessége (ARCAPA: anomalous
right coronary artery from the pulmonary artery) extrém ritka.
Bár coronaria „steal” okozta kamrai diszfunkciót és keringési
elégtelenséget esetünkben még nem észleltünk, korrekciós mû-
téti beavatkozás mellett döntöttünk, melynek során a jobb arté-
ria coronaria sikeres reimplantációja történt az aortagyökbe.
Megbeszélés: Az ARCAPA szindróma extrém ritka coronaria
eredési rendellenesség, lefolyásában az
ismertebb és gyakrabban elõforduló ALCAPA/ Bland–White–
Garland-szindrómához hasonlít. Mindkét kórképre a fiatal cse-
csemõkorban jelentkezõ és progrediáló keringési elégtelenség
jellemzõ, az esetek döntõ többségében angiographia biztosítja
a diagnózist. Esetünk tanulságos, mert ha a Bland–White–
Garland-szindróma tünetei mellett normál bal coronaria ere-
dést látunk is, állhat a háttérben ritkább (szokatlanabb) koszorú-
ér eredési anomalia.

Különleges eset, különleges diagnózis,
különleges kezelés

Szabó Sándor, Müller Judit, Erdélyi Dániel,
Kovács Gábor
Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Egy 16 éves fiú esetét mutatjuk be, akinél akut has, vérképeltéré-
sek mögött acut leukaemiát diagnosztizáltunk.
Kemoterápiás kezelésének elején, az indukciós szakasz alatt,
légúti tünetei, láza, emelkedõ gyulladásos értékei miatt elvég-
zett vizsgálatok invazív gombainfekciót igazoltak.
Bemutatjuk a disszeminált gombainfekció kezelésének nehéz-
ségeit, hogyan jutottunk el a hármas antifungális gyógyszerek
kombinált alkalmazásáig (amphotericin B + voriconazol +
caspofungin). Többszervi érintettség miatt, pajzsmirigy tályog-
ból mintavétel történt, illetve drain behelyezés vált szükséges-
sé. Lienalis gócok miatt splenectomia történt. Többszöri diag-
nosztikus mintavételek ellenére species szintû kórokozó identi-
fikálása sikertelen volt.
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Az agyi gombatályog talaján, intracranialis vérzés alakult ki,
mely miatt akut idegsebészeti mûtét vált szükségessé.
A kombinált antifungális kezelés, granulocyta transzfúzió mel-
lett gombainfekció regressióját láttuk. Ezután kemoterápiás ke-
zelését számos ponton módosítva újrakezdtük.
A késõbbiekben a fenntartó kezelés alatt egy újabb ritka szövõd-
mény, CMV colitis alakult ki, mely miatt bélresectio vált szüksé-
gessé.
A számos, disszeminált infekció mögött részletes immunológiai
kivizsgálása MTHFD1 heterozygota mutációt igazolt, mely elté-
rés növeli az infekciós szövõdmények elõfordulását.
Az eset tanulsága, hogy a legelkeseredettebb helyzetekben is a
terápia végsõ eszkalálása tartós gyógyulást hozhat, jó életminõ-
séggel.

Komplett AV-blokk és ami mögötte van –
esetbemutatás

Turi Alexandra1,2, Fésüs Gábor1, Somoskövi Orsolya1,
Constantin Tamás2, Ladányi Anikó1

1Gottsegen György Országos Kardiovaszkuláris Intézet
2Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

A congenitális komplett AV-blokkos esetek fele vitiumhoz tár-
sul. Az esetek másik felében strukturálisan ép szívû magzatok-
ban alakul ki, melynek hátterében anyai autoimmun betegség
(SLE vagy Sjögren – szindróma) áll. Esetünkben mater anamnézi-
se negatív volt. A második genetikai ultrahang kapcsán észlelt
magzati bradycardia miatt a 20. héten magzati echocardio-
gráfiája történt, mely strukturálisan ép szív mellett komplett AV
blokkot igazolt. Mater laborvizsgálatai ANA és anti-SSA poziti-
vitást mutattak. A harmadik trimeszterben progrediáló jobb
szívfél és pulmonalis törzs tágulat, fokozódó tricuspidális
insufficiencia alakult ki. Több differenciáldiagnosztikai ok mel-
lett már ekkor felmerült pulmonalis hypertonia lehetõsége,
melynek gyanúját az újszülött szokásostól eltérõ klinikuma to-
vább erõsítette. Késõbbiekben az emelkedett kisvérköri nyomá-
sokat katéteres vizsgálat visszaigazolta. Az irodalom áttekintése
alapján a neonatális lupus egy új, valószínûleg aluldiagnoszti-
zált manifesztációjával állunk szemben, mely reverzibilis és
immunszuppresszív terápia mellett gyorsabban regrediál.

Sorscsapás

Unger Vivien1, Juhász Orsolya2, M.Tóth Melinda1,
Varga Edit2, Darnyi-Nagy Erzsébet1, Szabó Éva1,
Garami Miklós2

1Csolnoky Ferenc Kórház, Csecsemõ- Gyermekgyógyászati
Centrum, Veszprém
2Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika

Nemegyszer találkozunk olyan családokkal, akik életében egyik
baj után következik a másik szinte sorscsapásszerûen.
Esetismertetés: 10 éve egy gondos, intelligens fiatal párnak
komplex fejlõdési rendellenességgel, szomatomentálisan érin-
tett kisfia született, 9 hónaposan több invazív beavatkozás után
vihették otthonukba elõször. Több szakterület gondozása, rend-
szeres fejlesztése alatt állt, nem kis nehézségek árán. 1 évvel je-
len események elõtt elvesztette édesapját.
Elmondás szerint esett, testszerte különbözõ idejû hematómái
voltak. Mater háziorvosához, majd gyermekszemészhez vitte
unilaterális felsõ szemhéj és temporalis hematoma miatt, amit
esésnek tulajdonított. Egy héttel késõbb azonos oldali pápa-
szem hematoma miatt készült koponya CT-n kis kiterjedésû
subgaleális hematoma ábrázolódott. Gyermekneurológiai vizs-
gálat organikus neurológiai eltérést nem észlelt.

Kilenc nappal késõbb kórházi felvételre került mozgáskorláto-
zottság, comb- és csípõtájéki fájdalom miatt. Ennek hátterében
kétoldali coxitist véleményeztek. Fõleg az alsó végtagokon kü-
lönbözõ korú hematomák voltak láthatóak. A pápaszem
hematoma gyógyulásnak indult. Domán állapota NSAID mellett
javult, novum panasz, tünet nélkül emittáltuk.
Kontrollvizsgálaton észlelt bal oldali, bulbust protrudáló, aktí-
van vérzõ pápaszem hematoma és ellenkezõ oldalon felsõ
szemhéjat érintõ hematoma, valamint gravis anaemia miatt
neuroblastoma gyanúja miatt akutan átvételre került a Semmel-
weis Egyetem II. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika Neuroonko-
lógiai Osztályára.
Tumorkeresés során a képalkotó vizsgálatokkal daganatot azo-
nosítani nem sikerült, azonban számos, nem tumorral összefüg-
gõ eltérésre derült fény. Többek között sorozatos bordatörés,
koponya- és medencesérülés, melyek alapján gyermekbántal-
mazás gyanúja merült fel.
Az esetismertetés kapcsán kiemelem a környezet, az alapellátás
és az ellátók szerepét, a családi heteroanamnézis jelentõségét,
valamint kitérek a bántalmazás orvosi, szociális és jogi hátteré-
vel kapcsolatos kérdéseire is.

SAV(E) ME – a megoldást néha mélyebben kell
keresni

Vágó Ildikó1, Guóth Gábor1, Fodor László1,
Deák György1, Nagy Gábor2, Szikora István2,
Kálmán Andrea1

1Fejér Megyei Szent György Egyetemi Oktató Kórház,
Székesfehérvár
2Országos Mentális, Ideggyógyászati és Idegsebészeti Intézet,
Budapest

Bevezetés: Bizonytalan, tudatzavarral járó rosszullét esetén az
állapotstabilizálást követõen a klinikai diagnózis felállításán kí-
vül tisztáznunk kell a kiváltó okot is. Különösen vonatkozik ez
az állítás ismétlõdõ, a korábbi anamnézisekkel és elvégzett vizs-
gálatokkal nem magyarázható esetekre. Az alapbetegség feltárá-
sa teszi lehetõvé a célzott kezelést, a súlyos szövõdmények ki-
alakulásának megelõzését és a beteg gyógyulását vagy életmi-
nõségének javítását. Esetünkben egy igen ritka betegség nehe-
zen kideríthetõ, ismétlõdõen súlyos szövõdményekhez vezetõ,
multidiszciplináris megoldást igénylõ etiológia felderítését és
sikeres mûtéti kezelését mutatjuk be.
Esetismertetés: P.M, 14 éves Schinmelpenning–Feuerstein–
Mims-szindróma miatt gondozott lányt bizonytalan, epilepti-
form görccsel, tudatzavarral, tarkókötöttséggel járó rosszullét
miatt vizsgáltuk, melynek hátterében koponya MR és liquor
vizsgálattal subarachnodiális vérzés (SAV) igazolódott. Az alap-
betegségre tekintettel, agyi érmalformáció kizárására MRA és
digitális szubtrakciós angiográfia (DSA) vizsgálat is történt, me-
lyek kóros eltérést nem mutattak. Elsõ rosszulléte után 7 évvel
hasonló neurológiai tünetekkel járó SAV zajlott, melynek okát
ismételt MRA és DSA vizsgálatokkal sem sikerült igazolni. Ezt
követõen 4 hónappal jelentkezett harmadik rosszulléte, a SAV
mellett néhány nap múlva intraventricularis vérzés is fellépett,
ezért az Országos Mentális, Ideggyógyászati és Idegsebészeti
Intézetben ismételt invazív radiológiai kivizsgálására került sor,
mely során a thoracalis gerinc szakasz magasságában komplex
érmalformáció igazolódott, amelynek mûtéti megoldása meg-
történt. Azóta eltelt közel egy év alatt vérzéses szövõdmény
nem jelentkezett.
Értékelés: A ritka szindrómák ritka szövõdményeinek körülte-
kintõ kivizsgálása multidiszciplináris feladat, amely elõsegíthe-
ti a célzott terápia alkalmazását, megnyitva ezzel a gyógyulás és
a további szövõdmények megelõzése felé vezetõ utat. Visszaté-
rõ panaszok esetén az addig elvégzett diagnosztikus vizsgálata-
ink újraértékelése szükséges.
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