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Az Egészségiigyi Minisztérium
szakmai protokollja

a cystas fibrosisrol

Készitette: a Csecsemd- és Gyermekgyogydszati Szakmai Kollégium

I. Alapvetéo megfontolasok

1. A protokoll alkalmazasi, érvényességi teriilete
Gyermekgydgyaszat, gyermekpulmonologia, gyermekgasztroenterologia

2. A protokoll bevezetésének alapfeltétele

-

A betegek gondozasa kompetenciaval rendelkezé CF kézpontokban

3. Definicié

A cystas fibrosis /CF/ (mucoviscidosis) autoszomalis recesszive oroklodé korkép. Kronikus, progressziv betegség,
amelyben a sejtmembran-kloridtranszportjanak zavara miatt a kiilsd elvalasztasu mirigyek stirii, tapados valadékot termel-
nek. Ennek kovetkeztében funkcioromlassal kisért cystés, kotdszovetes elfajulasa kovetkezik be, ami legkifejezettebb a
pancreasban, a tiidoben, a gastrointestinalis és a hepatobiliris rendszerben.

4. Panaszok, tiinetek, altalanos jellemzok

CF-ben azok a szervek érintettek, melyeknek CFTR-t expresszalnak, igy a tiido, a pancreas, a maj €s a reproduktiv trak-
tus. A miikodészavar elsddlegesen az obstrukcid kovetkeztében kialakuld szervkarosodas kovetkezménye, amihez a tiidok
esetén jellegzetes bakterialis fertdzés miatti purulens gyulladas, a neutrophil granulocytak lysosomalis enzimei és aktiv
oxigén gyokei okozta progressziv horgddestrukcio, szovetkdrosodas tarsul. A gastrointestinalis traktus betegségének a ko-
vetkezménye a gyarapodasi, novekedési zavar. A klinikai kép rendkiviil valtozatos, progressziv, adott betegre jellemzo.

5. A betegség leirasa’
5.1. Erintett szervrendszerek

A) Légzoérendszer

A betegek tobb mint 90%-ban mutatnak 1éguti tiineteket. Vitatott, hogy a gyulladds vagy a fert6zés az elsddleges a prog-
ressziv tiidokarosodas hatterében, a radioldgiai diagnosztika fejlodése, mar kora gyermekkorban strukturalis horgé és tiido-
destrukcio kimutatasat teszi lehetdvé. A funkcidvesztés iitemében a jellegzetes korokozok altal fenntartott bakterialis gyul-
ladas elsddleges szerepet jatszik. A szekrécidzavar és a granulocyta DNS okozta siirti-nyulos valadék a Iégutak obstrukcidjat,
kovetkezményes foltos hyperinflacidt €s atelectasiadt okoz, ami a ventilacio/perfuzid zavar miatt tartds hypoxidhoz vezet.
A kronikus tiiddbetegség elsésorban a jobb szivfél terhelését okozza. A betegek életkilatasait az esetek tobbségében a tiido-
folyamat hatdrozza meg, az atlagéletkor javulasa az elmult évtizedben elsGsorban a kronikus bakterialis infekcid haté-
konyabb kezelésének kdszonheto.

Tiinetek
tachypnoe
rohamokban jelentkezd, elhtiz6dd, dominaléan produktiv k6hogés
perzisztald mellkasrontgen elvaltozasok
valadékhanyas
recidivald obstructiv bronchitis, recidivalé pneumonia, bronchiectasia
mellkasi deformitas
dobverdujj
tidovérzés
pneumothorax
orrpolyposis.
pulmonalis hypertonia, cor pulmonale

B) Emészté rendszer

Cystas fibrosisban a CFTR gén defektusa miatt a gastrointestinalis és a hepatobiliaris rendszer valamint a pancreas
epitheliumaban az ion- és a folyadéktranszport karosodik. A siiriibb, viszk6zus szekrétum kovetkeztében az exokrin miri-
gyek kivezetdcsovei elzarodnak, destrukcid és hegesedés alakulhat ki. Ennek az alapfolyamatnak koszénhetéen cystas
fibrosisban igen sokszinii gastrointestinalis és hepatobiliaris eltérések jelentkeznek.
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Tiinetek
Intestinalis malabsorptio
Gyakori, nagytomegii, emésztetlen, blizos széklet
dyspepsia €s obstipatio valtakozasa
suly- és hossznovekedési zavar
hasi diszkomfort, haspuffadas, tenezmus
anaemia, hypoproteinaemia-oedema (csecsemokben)
csecsemOkorban ritkan alkalosis,
zsiroldékony vitaminok hianyallapotai

Egyéb gastrointestinalis tiinetek
meconium ileus, meconiumdugé (0jsziilott)
meconium ileus ekvivalens (gyermekkor)
gastro-oesophagealis reflux
kontaminalt vékonybél
rectum prolapsus
distalis intestinalis obstructios syndroma (DIOS)
invaginatio
fibrotizalo colonopathia
dysbacteriosis, kronikus enteritis

Hepatobiliaris tractus
elhuzddo ujsziilsttkori icterus
,,bestrlisodott epe” syndroma
steatosis-, fibrosis hepatis
cholelithiasis
biliaris cirrhosis (2-3%-ban)
portalis hypertensio
hypersplenia
porto-cavalis shunt-6k, oesophagus varixok

Pancreas
recidivalo-, kronikus pancreatitis
diabetes mellitus

C) Reproduktiv traktus
Mindkét nemii betegek esetében gyakori a késdi pubertas, ami elsésorban az elégtelen taplalékhasznositas endocrin funkcidra
gyakorolt hatdsanak a kovetkezménye. A vas deferensek korai elzar6ddsa azoospermiat okoz.

E) Verejtékmirigyek

A verejték sokoncentracioja magas, a normalis 6tszordse lehet, s bar a verejtékezés készség csokkent, sohianyos allapot
alakulhat ki. Sulyos sovesztés a szervezet elektrolit egyensulyanak felboruldsahoz, szivritmuszavarokhoz, sokkhoz vezethet
(csecsemokori veszély). A verejték magas NaCl tartalma diagnosztikus értékdi.

Ha csak egyik, vagy masik szervrendszert érint tiinetek manifesztalédnak, részleges, vagy inkomplett korformarol beszéliink

5.2. Genetikai hattér

A betegséget meghatarozdé CEFTR /cystas fibrosis transzmembran regulator/ gén a 7. kromoszoma 31-32. lokuszan talal-
hatd, 230 kb nagysagu, 1480 aminosavat kodold DNS szakasz., melynek terméke, a CFTR fehérje alkotja a sejt ciklikus
AMP altal mikodtetett klorid csatornajat. A gén ezernél tobb mutacidja ismert. A géndefektus bizonyos eseteiben CFTR
fehérje nem termelddik, eléfordulhat csokkent mennyiségben vagy funkcidzavart mutathat. A leggyakoribb géndefektus, a
delta F508 mutacio esetén nem megfelelden gikozilalt fehérje képzddik, ami a sejt apikalis felszinére jutds elott degradalddik.
A CFTR mutéciodi a sejtmembran klorid csatornajanak defektusat okozzak, l1ényegében impermeabilitas figyelhetd meg.
Egypetéjli és kétpetéjii ikreken tett megfigyelések alapjan a CFTR mutaciojanak tipusa nincs egyértelmii kapcsolatban a
tiidobetegség sulyossagaval, a betegség progresszidjaban egyeb faktorok is szerepet jatszanak.

5.3. Incidencia, prevalencia, morbiditas, mortalitas

A CF a fehérborti rassz leggyakoribb autoszomalis recessziv mddon 6roklodo betegsége, eléfordulasa vilagviszonylatban
1:2500, hazankban 1:4000 az élvesziiletettek kozott.

A mult szazad koézepén kevés CF beteg élte meg a tiz éves életkort, az 1990-es évekre az atlagos tulélés 29 évre nétt, ma

srer

formak egyre teljesebb felismerésének kszonhetd.
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5.4. Jellemz6 életkor
A betegség elso tiinetei leggyakrabban csecsemd-, kisdedkorban jelentkeznek.

A) Ujsziilottkori tiinetek
meconium ileus, meconium csap sy. (a betegek 10%-aban)
elhuzddo icterus

B) Csecsemd-, kisdedkori tiinetek
szaporabb légvétel, kohécselés
elhtiz6do, visszatérd obstructiv bronchitisek, pneumonidk, folyamatos kohogés
Staphylococcus, Pseudomonas kolonizacio
diarrhoea, nagymennyiségl, emésztetlen, zsirfényti széklet
rectum prolapsus, invaginatio
fejlodés visszamaradas
sapadtsziirke, attetszo bor
nagy has
hypoelectrolithaemia, metabolikus alkalosis, hypoproteinaemia, oedema
hepatomegalia
koromagy hyperplasia, majd dobverdujj I-I11. stadium
s0s izl verejték

C) Iskolaskori tiinetek
kronikus fels6 €s also 1éguti tiinetek, orrpolyposis, bronchiectasia
torokvaladékban, kopetben Pseudomonas aeruginosa
recidivald pancreatitis, diabetes mellitus 1éguti tiinetekkel
hepatopathia 1éguti tiinetekkel
dobverdujj III-1V stadium

D) Szévodmények
tiidO fibrosis
cor pulmonale
diabetes mellitus
adrenalis insuficientia
biliaris cirrhosis
steatosis hepatis
infertilitas
gerinc deformitas

5.5. Jellemzo6 nem
Nemi dominancia nem ismert.

I1. Diagndzis

Praenatalis sziirés
A szakirodalom nem nyujt I. vagy II. osztalyu ajanlést praenatalis szlirés végzésére.

Ujsziilottkori sziirés

Az jsziilottkori sziirés lehetséges vérminta immunreaktiv tripszinogén meghatarozasaval, verejték kloridion koncentracié
meghatarozassal és a CFTR mutacid detektalasaval. Az Wjsziilottkori diagndzis, €s a korai kezelés javitja a talélési mutatokat,
csokkenti a korhazi kezelések szamat és javitja a szomatikus és szellemi fejlodést. A verejtékvizsgalat érett ujsziilottek esetén
két honapos kor utan elvégezhetd, de nem korjelzo ionérték 1 éves korig nem zarja ki a diagndzist
Evidencia szint IT?

1. Diagnosztikai algoritmusok
- a beteg anamnézise, klinikai tiinetei alapjan felmeriil a CF gyanuja
- verejtékvizsgalat /ismételten 60 mmol/I £616tti kloridion koncentracié diagnosztikus
- genetikai vizsgalat /két CFTR mutaci6 kimutatasa diagnosztikus/
- az intestinalis malabszorpcid, pancreas elégtelenség kimutatasa
- bizonytalansag esetén konzultacié egy CF kozponttal
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2. Anamnézis

A csaladi anamnézisben gyermekkori halalesetek szerepelhetnek 1éguti és enteralis tiinetekkel kisérve. Ujsziilttkorban a
meconium ileus diagnosztikus. Kés6bbi életkorban a malabszorpcids /coeliakia tiinetegytittes/ és 1éguti tlinetek /elhuzodo
kohogés, tachypnoe, visszatérd obstruktiv bronchitis/ egyidejii fennallasa hivhatja fel a figyelmet CF gyanujara.

3. Fizikalis vizsgalatok

A fizikalis vizsgalatnak ki kell terjednie a szomatikus fejlettség felmérésére /suly, magassag, BMI, haskorfogat, mellkas-
forma, a-p atmérd/, oedema, cyanosis keresésére, porto-cavalis shuntok felismerésére, a pulmonalis statusz vizsgalatara, a
has alapos betapintasara, dobverdujj felismerésére.

4. Kotelezé diagnosztikai vizsgalatok
4.1. Laboratdériumi vizsgalatok

A) Verejték kloridion koncentracié meghatarozas

A 60 mmol/l f616tti verejték kloridion koncentracié timogatja a CF diagnozisat.

A 40-60 mmol/l k6zotti verejték kloridion koncentracio felveti a CF gyanujat, de nem diagnosztikus értékd.

A 40 mmol/l alatti kloridion koncentracid normalis, nem timogatja a CF diagnozisat.

A vezetdképességen alapuld NaCl koncentracio mérés esetén a 90 mmol/l NaCl ekvivalens folotti érték tamogatja a CF
diagnézisat, 60-90 mmol/l kozott gyanujel, 60 mmol/1 alatt CF ellen szol.

Evidencia szint IT*

Verejtékvizsgalat indikacioja
betegség gyanuja
beteg testvére /tiinetmentesség esetén is/
beteg rokona tiinetek esetén

Verejtékvizsgalat korlatjai
két hdnapos életkor alatt nem javasolt
alpozitiv és alnegativ eredmények lehetdsége

Alpozitiv verejték kloridion koncentraciét okoznak
mellékvese elégtelenség
exsiccosis
coeliakia, malnutricio
metabolikus acidosis
hypothyreosis, hypoparathyreosis
agammaglobulinaemia
atopids dermatitis
fokozott verejtékezes, psycholabilitas

Alnegativ verejték kloridion koncentraciot okoznak
elégtelen verejtékmennyiség
fiatal életkor /2 honapos kor alatt/
dehydracio
dermatitis, oedema
szteroid kezelés

B) Genetikai vizsgalat

Minden CF betegnél el kell végezni a genotipus vizsgalatat (a leggyakoribb 7-12 mutacid vizsgalataval), a CFTR mutécid
detektalasanak sikertelensége nem zarja ki a betegség fennallasat.
Evidencia szint I1°

Genetikai vizsgalat indikaciéja
CF beteg
tiineteket mutatd testvér vagy rokon
bizonytalan, hatarérték verejtékvizsgalati eredmény
mutacio hordozo sziilok esetén prenatalis vagy preimplantacios genetikai vizsgalat
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Genetikai vizsgalat korlatjai
nem tesztelhetd minden mutacid
mutacio analizis eredményéneknek prognosztikai értéke kérdéses

C) Pancreas funkcio vizsgalata’

(a felsoroltakbdl 1-2 vizsgalat javasolt a diagndzis megerdsitéséhez)

széklet elastase 1

széklet zsir kromatografia

széklet zsircsepp mikroszkopos vizsgalata (szemikvantitativ)

steatokrit: széklet homogenizalds utan centrifugalas (szemikvantitativ)

széklet zsir mennyiségi meghatarozasa 3 nap alatt (72 dra) dsszegytijtott székletben
normadlis felsdértéke, széklet zsir g/map: felnétt: 7 g, adoleszcens: 4,9 g,
gyermek: 3,1 g, csecsemd: 4,3 g.

taplalékkal bevitt zsir szazalékos tiriilése: 7-10%.

széklet chymotripsin

szérum immunreaktiv tripszinogén

direkt pancreas stimulacids probak

C" triglicerid kilégzési teszt

D) A ma4j allapotanak megitélése:
serum epesav (éhomi, étkezés utani), enzimek

4.2. Képalkoto vizsgalatok

A képalkoto vizsgalatok nem a diagnosztika eszkozei CF esetén azzal egytitt, hogy radioldgiai, kiilonosen HRCT eltérések
mar a betegség kezdetén lehetnek, és a pulmonalis folyamat eldrehaladtaval a rontgen kép is egyre jellegzetesebbé valik.
Az elvéltozasok tipusosak, de nem specifikusak.

A hasi UH vizsgalat (évente min. 1x) a maj ¢s a pancreas allapotanak megitélésében, valamint az esetleges kovek (epe,
vese) detektalasaban segit.

5. Kiegészito vizsgalatok
A verejtékvizsgalat és a genetikai diagnosztika bizonytalansaga esetén a 1éguti nyalkahartya bioelektromos potencialkiilonbség
meghatarozasa, és/vagy rectum nyalkahartya biopszias minta iontranszport vizsgalata végezhetd el.

6. Differencialdiagnosztika

A) Léguiti tiinetek
1éguti fejodési rendellenességek
kronikus 1éguti idegentest
immundefektusok
asthma bronchiale
immotilis cilia szindroma
egy¢éb okbol kialakuld bronchiectasia
autoimmun tiidébetegségek
alfal antitripszin hiany
gastro-oesophagealis reflux
jobb szivfél terhelésével jaro congenitalis vitiumok

B) Emésztérendszeri tiinetek
coeliakia
nekrotizal6 enterocolitis
kontaminalt vékonybél szindroma
fehérjevesztd enteropathia
alfal antitripszin hiany
coagulopathidk
hepatopathiak

C) Endocrin és anyagcseretiinetek
pylorusstenosis
SIADH
anorexia nervosa
diabetes mellitus
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II1. Kezelés: komplex, specialis, tobb irdnyu
A bazisterapia részei:

. Antibiotikus kezelés

. Légutak tisztitasa, 1égzdgyakorlatok

. Mucolizis

. Bronchodilatatorok

. Oxigén

. Gyulladas ellenes kezelés

. Taplalas

. Transzplantacid

. Génterapia

O 01N DN W —

A CF jelenleg nem gyogyithato, de eredménnyel kezelheté betegség, a betegek gondozasat, rendszeres kontrolljat a
CF kozpontok végzik, akik koordinaljak a haziorvosi ellatast, megszervezik a sziikséges szakorvosi vizsgalatokat, szo-
védmények fellépte esetén indikaljak a fekvébeteg elhelyezést. A gondozas célja a normalis életmindség fenntartasa, a
l1éguti infekciok megeldzése és korai kezelése, valamint a megfeleld taplaltsag biztositasa.

IT1/1. Nem gyogyszeres kezelés

A) Fizioterapia - a CF kezelésének egyik sarokkdve. Az eljaras lényege a jo fizikalis és pulmonalis allapot elérése,
nem a leromlott allapot kevés eredménnyel biztato ellensulyozasa.

A diagnézis megallapitasa utan indokolt megkezdeni a CF beteg fizioterapias oktatasat, kezelését. A rendszeres fizio-
terapia gatolja 1égzésfunkcio progressziv romlasat.

A fizioterapiat (léguttisztitd eljarasokat) mintegy megel6zi, bevezeti az inhalacio (elemei: horgotagitok, valadékoldok,
porlasztok)
Evidencia szint IT*

A beteg rendszeres kontrollja a fizioterapia megfelelé modositasat teheti sziikségessé.

Léguti valadékiirité technikak
I. Hagyomanyos mellkasi fizioterapia:
posturalis drenazs
mellkasi Gitogetés,vibracio

I1. Aktiv expectoracios technikak

aktiv ciklusos légzéstechnika

autogén drenazs

pozitiv kilégzési nyomas (PEP)

flutter /oszcillacio, KS pipa)/
CPAP Iélegeztetés

A felsorolt technikak részben életkor fiiggoek, részben egymas hatasat kiegészitik
Evidencia szint I’

A fizikai erénlét segitése:
Alloképesség javitas, mellkasmobilizalas, 1égzotorna
A fizioterapia
javitja a kardiorespiratorikus edzettséget
javitja az oxigenizaciot
javitja az alloképességet
csokkenti a 1égzési munkat
noveli a mellkas moblitasat
erdsiti a 1égzdizmokat
kikiisz6boli a koros 1égzésmintat
csokkenti a légszomjat
elosegiti a valadékiirtlést
javitja az életminésé%et
Evidencia szint IT'""

Oxigén kezelés

Az alvas kozben és fizikai terhelés soran alkalmazott oxigén javitja az oxigenizaciot, utobbi esetben a fizikai teljesitoké-
pességet, igy az edzettség fenntartasat.
Evidencia szint ITI
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Non-invaziv 1élegeztetés
A non-invaziv 1élegeztetés alvas kozben jobban javitja az oxigenizaciot, mint onmagaban az oxigén kezelés. Nappal al-
kalmazva csokkenti a 1égzési munkat, igy javitja a fizikai teljesitoképességet.
Evidencia szint II1
B) Téplalas - figyelembe kell vegye a megnivekedett energiaigényt, és a fokozott energiaveszteséget 12,13
A CF beteg megfelel6 taplalékfelvételét és hasznositasat szamos tényezo korlatozhatja
pancreas elégtelenség (maldigestio-fokozott veszteség)
étvagytalansag
magasabb kaldriaigény a fokozott 1égzési munka kovetkeztében
kohogési rohamok, reflux hajlam, hanyas készség
kronikus 1éguti fertdzés

A CF-es gyermek életmindségét és életkilatasait dontéen befolyasolja a taplalas-kalorizalas-enzimpotlas hatékonysaga.

A taplaltsagi allapot €s a taplalkozas mindsége nagymértékben meghatarozza a tidofunkciot, azaz a progndzist. Alultap-
laltsag esetén a 1égzési izmok is sorvadnak, rosszabb lesz a 1égzés hatékonysaga, a tisztitdo kohogés ereje, csokken a tiido
elaszticitdsa és az immunologiai funkcidk. A malnutricié szignifikansan rosszabb légzésfunkciokkal, életmindséggel és
élettartammal jar.

A megndvekedett energiaigény okai a nagyobb alapsziikséglet, ami 10-30%-0s tobbletet jelent (,resting energy
expenditure,,) és a széklettel torténd zsirvesztés (bevitt energia 10-20%-a). E16bbi hatterében a nagyobb 1égzési munka, a kro-
nikus gyulladas és a beta-adrenerg bronchodilatatorok allnak. j

Egyéb szervek sulyos érintettsége esetén az energiaigény még nagyobb lehet. Igy cirrhosis hepatis esetén az inadekvat
epesav-szekrécid fokozza a zsirvesztésbol fakad6 hidnyt. Diabetes mellitusban a glukosuria tovabbi additiv energiavesztési
tényezo.

Nagyobb energia- és zsirbevitel

Az életkornak megfeleld bevitel 120-150%-a ajanlott, figyelembe véve az egyéni taplaltsagi allapotot és a betegség su-
lyossagat is. A zsir a teljes kaloriabevitel 40%-at, az esszencialis zsirsavak a teljes kaloria 4-5%-at kell képezzék.
A fehérje az életkorfiiggd RDA szerint adando.

Ajanlas A"
Kifejezetten elonyos az anyatejes taplalas az elsd 6 honapban.
Ajanlas A"

Nem kielégité gyarapodas esetén maltodextrin, hiperkalorizalo tapszerek javasoltak.
Kozepes szénlancu zsirokat tartalmazo specialis tapszer (MCT) cholestasisban és az adekvat enzimpétlas ellenére nem
javulo steatorrhoea esetén indokolt.

A tobblet zsirbevitelt a természetes ételekkel kell els6sorban elérni (pl. zsirdus tej, sajt, tejszin, tojas, vaj, fagylalt). Az evés,
mint Srdmforras maradjon meg.

Rostdus taplalas javitja a bélmotililitast, csokken a hasfajas, javul az étvagy.

Nem kielégité gyarapodas esetén id6ben alkalmazzunk szondataplalast (nasogastricus vagy percutan endoscopos
gastrostomia/ PEG).

GERB estén a szondataplalas eldtt Nissen-féle fundoplicatios miitét végzése mérlegelendo.

1. A megfelel6 egészségiigyi ellatas szintje

A CF betegek ambulans gondozasa a sziikséges személyi és targyi feltételekkel rendelkezd, nagy betegszamu specialis
kozpontokban torténik.

A CF betegek fekvobeteg ellatasa azokban az egészségiigyi intézményekben vallalhato fel, ahol a specialis betegek ellatasahoz
sziikséges személyi és targyi feltételei adottak.

2. Altalanos intézkedések
Kiilonos gondot kell forditani a higiénés rendszabalyok betartasara, és rendszeres mikrobioldgiai ellendrzé vizsgalatok
javasoltak a vizsgalohelyiségekben a Pseudomonas aeruginosa transzmisszio megakadalyozéasa céljabol.

3. Specialis apolasi teend6k
A CF beteg lehet6ség szerint sziilével egyiitt izoldltan helyezendo el a fekvdbeteg intézményben, kiilonds eldvigyazatossag
szlikséges az MRSA hordozok esetén.

4. Fizikai aktivitas
Ld. 1II/1 A
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5. Diéta
Ld. III/1 B

6. Betegoktatas

A CF beteg ¢lete soran szamos kezelési modot, életmodbeli javaslatot kell, hogy megértsen és elfogadjon. A megfeleld, ha-
tékony egyiittmiikodés eléréséhez folyamatos beteg- és csaladoktatas sziikséges. Kivanatos a pedagogusok és az iskolatarsak
célzott felvilagositasa is (pl. kohog, de nem fertéz!)

I11/2. Gydgyszeres kezelés - jelentds szerepe van az életkilatasok javulasaban.
Alapvet6 a valadékoldas, a pancreas enzim €s vitamin potlas, az infekciok gyors, effektiv kezelése majd a sz6vodmények
(hepatopathia, osteoporosis, diabetes mellitus, cardialis elégtelenség, oesophagus varicositas) specialis ellatasa.

A) Antibiotikus kezelés - kivitelezése kucsfontossagu.

A CF beteg 1éguti nyalkahartyaja kiilondsen érzékeny S. aureus, H. influenzae, P. acruginosa és S. maltophilia okozta fer-
tézésekre, ami a CFTR mutaciojanak koszonhet6. A virusfertézések ezt az érzékenységet tovabb fokozzak. A betegség prog-
resszioja szempontjabol bizonyitottan a Pseudomonas aeruginosa mucoid torzsének van szerepe. A betegek halalanak 90%-ban
Pseudomonas infekcié az oka. Az életkor elérehaladasaval emelkedik a Pseudomonas pozitiv kopetek aranya (80%), mig
csokken a S.aureus és a Haemophilus influenzae pozitivitas.

A hatékony antibiotikus kezelés csak rendszeres, adekvat mikrobioldgiai mintavétel /kopet, garattampon/ végzését kovetden
alkalmazhato.

CF esetén a szokvanyosnal hosszabb, magasabb dozisu antibiotikus kezelés sziikséges.

Az antibiotikus kezelés formai:

e akezdeti Staphylococcus, Pseudomonas infekcio eradikalasa
a kronikus Pseudomonas infekcio6 intermittald kezelése
az akut infekcid-exacerbacio ellatasa,
kozti, vagy szupressiv terdpia
antiinflamatios kezelés.

A Staphylococcus aureus infekcio kezelése
Az infekcid detektalasa utan folyamatosan, akar két éves korig is alkalmazott per os flucloxacillin kezelés mérlegelendo.

Ajanlas B'

Amennyiben a Staphylococcus aureus eradikacioja sikertelen, az érzékenységnek megfeleléen masodik antibiotikum be-
allitasa javasolt két hétre, majd ismételt mikrobioldgiai mintavétel indokolt, és sikeres eradikacid utan a flucloxacillin
monoterapia folytathato.

Ajanlas C'

Amennyiben az eradikacio tovabbra is sikertelen, a kombinalt per os kezelés tovabbi négy héttel meghosszabbithato, il-
letve klinikai tiineteket okozd infekcid esetén két hetes kombinalt, célzott intravénas kezeléssel valthato fel.
Ajanlas C'

Sikertelen eradikacio esetén a folyamatos flucloxacillin kezelés folytatasa javasolt, és annak célzott kiegészitése indokolt
minden infekcids tiinet esetén. Amennyiben intravénds antibiotikus kezelés valik sziikségessé, annak megvalasztasaban az
aktudlis S. aureus érzékenységét figyelembe kell venni.

Ajanlas C'

A Haemophilus influenzae infekci6 kezelése

Amennyiben akut infekcid jeleit mutato, vagy tiinetmentes CF betegbdl H. influenzae izolalhato, egy hetes feltételezhe-
tden hatékony /amoxycillin, masodik generacios cephalosporin/ kezelés javasolt.
Ajanlas C'0

A kezelést kovetden ellendrzd mikrobiologiai mintavétel sziikséges. Tovabbi pozitivitas esetén, amennyiben a beteg tii-
netmentes, €s az antibiotikum célzottnak bizonyult, a per os kezelés meghosszabbitasa javasolt kettd-négy hétre.
Ajanlas C'

Amennyiben a per os kezelés eredménytelen, két hetes célzott intravénas terapia indokolt.
Ajanlas C"

Infekcios tiinet esetén negativ mikrobioldgiai minta esetén is ismételt intravénds antibiotikus kezelés indokolt.
Ajanlas C

Amennyiben a H. influenzae nem eradikalhato, tartds célzott per os kezelés indokolt, a S. aureus ellenes kezeléshez
hasonl6an.
Ajanlas C'¢
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Megel6z6 H. influenzae pozitivitas esetén felsd 1éguti fertdzés jelentkezésekor a garattampon minta levétele utan a megel6z6
érzékenység alapjan antibiotikus kezelés inditasa indokolt, melynek hatékonysagat a késobbi pozitiv lelet bizonyit. A kezelés csak
ismételten negativ bakteriologiai minta esetén fliggeszthetd fel.

Ajanlas B'

Ujabb irllﬁfekci(')s tiinet esetén, illetve ha a H. influenzae ismételten kitenyésztheto, célzott intravénas kezelés indokolt.

Ajanlas C

A korai Pseudomonas aeruginosa infekcio kezelése

A CF betegek késobbi életmindsége és tulélése szempontjabol dontd jelentdségli az elsé P. aeruginosa infekcid, az
intermittald colonizacid, majd a kronikus infekeid (anti pseudomonas antitestek jelenléte) észlelése idején tapasztalt életkor.

A P.aeruginosa torzzsel tortént infekcio, kiilonésen a mucoid torzs kialakulasat kovetden, a tiidéfolyamat gyorsuld prog-
ressziojahoz vezet. A CF-es beteg 1éguti hamjahoz adaptalddott torzsek eradikalasa nehéz.

Az els6 P. aeruginosa pozitiv garattampon tenyésztés esetén a mintavétel megismétlése és a vér P. aeruginosa antitest
titerének meghatarozasa /jol korrelal a korokozo invazivitdsaval/ indokolt. Kezelés: 3 hetes TOBI-vagy Colistin inhalacid
valamint per os ciprofloxacin. Fiatal gyermekeknél azonnali célzott intravénas kezelés alkalmazandé.

Ajanlas A'

A kombinalt kezelés harom honapra toérténé meghosszabbitasa a rekurrenciat 9 honaprél 18 honapra noveli.
Ajanlas B'®

A per os gyogyszerbevitel nehézsége, vagy életkori akadaly esetén az inhalacié monoterapiaban is eredményesen adhato.
Ajanlas C'

A colistin inhalacidoval megegyezd hatékonysagu a TOBI inhalacio.

Ajanlas A"

A TOBI vagy colistin kezelés eredménytelensége esetén, illetve infekcios tiinet jelentkezésekor az inhalacid folytatasa
mellett két hetes ceftazidime, tobramycin intravénds kezelés indokolt. Az inhalaciot az intravénas kezelés befejezése utan
harom honapig akkor is folytatni érdemes, ha a tenyésztés idokozben negativva valt, és a P. aeruginosa ellenes antitest titer
normalis.

Ajanlas C'¢

Ha egyszer a beteg P. acruginosa pozitiv volt, havonta indokolt mikrobioldgiai tenyésztést végezni, kiilondsen 1éguti infekciok
idején.
Ajanlas B'

Ha a CF betegbdl ismételten P aeruginosa izolalhato, ugyantgy kell eljarni, mint az els6 pozitivitas idején, de megfonto-
landé a harom honapos TOBI vagy colistin inhalacio per os ciprofloxacinnal, vagy anélkiil.
Ajanlas C'

Tovabbi P. aeruginosa pozitivitasok felléptekor a TOBI vagy colistin, ciprofloxacin kezelés folytatand6. A P. aerugonosa
genom vizsgalata és az antitest titer segithet a reinfekcid és a sikertelen eradikacio elkiilonitésében.
Ajanlas B'®

Sikertelen eradikacid esetén inhalacidé mellett kombinalt, célzott intravénas antibiotikus kezelés javasolt.
Ajanlas C'0

Az intravénas kezelés sikertelensége esetén az inhalacid folytatasa, és rendszeres, harom havonkénti kombinalt intravénas tera-
pia indokolt.
Ajanlas C'°

Visszatér6 P. aeruginosa pozitivitdsi beteg minden 1égtti infekcidja kezdetén induljon két hetes per os ciprofloxacin kezelés.
Ajanlas A"

Minden krénikus P. aeruginosa pozitiv CF beteg kapjon rendszeres inhalacios antibiotikus kezelést.

Ajanlas A"
Az elsd valasztando szer a colistin.
Ajanlas B'®

A colistirﬁl inhalécié eredménytelensége, vagy toleralasi nehézségek esetén TOBI inhalacid indokolt.

Ajanlas C

Methicillin rezisztens S. aureus /MRSA/ infekcié kezelése

MRSA pozitivitas esetén torekedni kell az eradikaciora
Ajanlas C'

Orrban MRSA hordozés az esetek tobbségében reagal helyi mupirocin kezelésre.

Ajanlas C'

Amennyiben feltételezhetd, hogy 1éguti tiinetekért MRSA a felelds, napi 3-4-szer 5 mg/kg vancomycin inhalacié megki-
sérelhetd /megel6z6 salbutamol inhalacio utan/. MRSA okozta akut exacerbacid intravénas teicoplaninnal vagy vanco-
mycinnel kezelendd.

Ajanlas C'0
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Krénikus MRSA infekcid esetén tartds inhaldcids /aminoglokozid/ vagy oralis antibiotikus kezelés javasolt a csiraszam
alacsonyan tartasa érdekében.
Ajanlas C'

A linezolid egy esetben biztatd eredmény adott MRSA infekcio kezelése soran. A javasolt dozis 5 év f616tt 10 mg/kg na-
ponta kétszer, 5 év alatt 10 mg/kg naponta haromszor. A szérum gyogyszerszint monitorozhatd. Oralis és vénas kiszerel€s is
forgalomban van.

Ajanlas C'°

Stenotrophomonas maltophilia infekcio kezelése

Csak azok a betegek kezelend6k célzottan Stenotrophomonas maltophilia ellen, akik bizonyitottan krénikusan kolonizaltak,
és egyéb korokozo kizarhato az allapotrosszabbodas hatterében. A mikroorganizmus altalaban érzékeny co-trimazole-ra.
A masok terapias lehet6ség a ticarcillin/klavulansav.
Ajanlas C'

Atipusos mycobaktérium fert6zés kezelése
Azok a betegek kezelenddk, akik allapotromliasa a konvencionalis antibiotikus kezelésre nem kielégitd, és 1égnti
mintaikbol a kérokozo ismételten kimutathato.
Ajanlas C'0
A kezelés idotartama 12-18 honap.
Ajanlas C'
Eredménytelen kezelés esetén a gyogyszerek szérumszintje monitorozando.
Ajanlas C'

Burkholderia cepacia infekci6 kezelése
A B cepacia torzsek tobbsége rezisztens a szokvanyos Pseudomonas ellenes antibiotikumokra, a kezelés megtervezése az
antibiotikumok minimalis gatlé koncentracidinak /MIC/, és gyogyszerszinergizmusainak ismeretében tervezheto.

Allergias bronchopulmonalis aspergillosis (APBA) kezelése
Igazolt ABPA esetén két hetes 0,5-1 mg/kg prednisolone kezelés javasolt, klinikai javulas bekovetkeztekor a kezelés
masnaponta adott 0,5-1 mg/kg prednisolon-nal folytatandé 2-3 honapig.
Ajanlas B'
Altalanos megfontolasok
Az els6 inhalacidt célszerli egészségiigyi intézményben végezni /bronchoconstrictio/
Ajanlas B'®
Az antibiotikus inhalaciot célszeri a fizioterapia és bronchodilatator utan alkalmazni.
Ajanlas B'®
A TOBI inhalacidhoz Pari LC plus inhalator hasznalata javasolt.
Ajanlas A"
Minden kohogéses allapotban oralis antibiotikus kezelés javasolt, ami hatékony S. aureus, H. influenzae, S. pneumoniae
¢s adott esetben P. aeruginosa ellen.
Ajanlas B'®
Amennyiben a kohogés nem sziinik meg az oralis antibiotikus kezelésre, intravénas kezelés indokolt.
Ajanlas C'0
Amennyiben a léguti tiinetek kezelése sikertelen az effektivnek gondolt antibiotikumokkal, mikrobioldgiai indikacioval
végzett bronchoscopia, és bronchoalveolaris lavage megfontolando.
Ajanlas B'
Az intravénas antibiotikus kezelés minimalis tartama 10 nap.
Ajanlas B'
A P. aeruginosa antitest titer emelkedése igazolt infekcidban indikacid a kezelés intenzivebbé tételére.
Ajanlas B'®
Rendszeres antibiotikus inhalacié mellett tartésan tiinetmentes és stabil 1égzésfunkcioju betegek intravénas antibiotikus
kezelése csak exacerbaciok jelentkezésekor indokolt.
Ajanlas B'®
Rendszeres antibiotikus inhalacié mellett jelentds 1égzésfunkcié romlas indikaciot jelent a harom havonkénti intravénas
antibiotikus kezeléshez.

Ajanlas B'
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Intravénas antibiotikus kezelés soran mindig két, eltérd hatdsmechanizmusu gydgyszer szimultan adasa javasolt. (Hatékony
kombinaciok: Amikacin-Meropenem, Amikacin-Ceftazidim, Amikacin-Piperacillin)
Ajanlas B'®

A béta lactam antibiotikumok 3-4 részben, az aminogikozidok egyszeri dozisban adandok.
Ajanlas B'®

Az intravénas antibiotikus kezelés alkalmazhato otthon, az elsé /€s a masodik/ dozist ebben az esetben is célszerli korhazi
koriilmények kozott beadni.
Ajanlas C'°

Makrolidok szerepe:

Antiinflammacios hatasuk miatt kisdézisu tartds alkalmazasuk szobajon. Csokkentik az IL-8 kidramlast, redukaljak a
neutrophilek szamat, redukaljak a kopet viszkozitasat, csokkentik a P.aeruginosa léguti adhezidjat, emellett szinergizmus
van a makrolidok és az antipseudomonas antibiotikumok k6zo6tt. Elsdsorban az azitromycin eldnyos szerepét bizonyitottak a
tiidofibrozis kialakulasanak lassitasaban.

B) Panceras enzimpétlas

Steatorrhoea esetén adekvat enzim szupplementacio indokolt, amely a bevitt zsirbevitel fliggvénye
Ajanlas A

Altaldnossagban 500-4000 lipase egységet kell adni minden egy gramm bevitt zsirra kalkuldlva. Mas szamitassal: 500-2500 egy-
ség lipase teststly kilogrammonként és foétkezésenként, nassokhoz: 200 U kilogrammonként, csecsemdknek: 250-500 egység lipase
kilogrammonként és étkezésenként.

Potlasra minden étkezés elott sziikség van, mértéke egyénre szabott.

Ha a napi maximum 10 000 lipase egység/kg ellenére sem javul a zsirszéklet, akkor egyéb malabsorptidt okozd korképeket
is ki kell zarni (pl. coeliakia, taplalékfehérje okozta enteropathia, Giardiasis).

Fontos, hogy a hasfajas fokozodasaval ne automatikusan emeljiik meg az enzimdozist, korabban ezek vezettek a tilada-
golas ma jol ismert tiineteihez.

Enzimpotlas mellékhatasai lehetnek enyhébb esetben perianalis dermatitis, silyosabb forméaban a fibrotisalo colono-
pathia. Az enzimadag gyors novelése hasfajast, székrekedést, DIOS-t okozhat.

Helyes enzimpdtlassal a bevitt zsirmennyiségnek legalabb a 85%-a felszivodik, csokken az energiavesztés, javulnak a
gastrointestinalis panaszok.

Az enzimeket egy olyan bevonattal latjak el, amely csak 5,5-nél nagyobb pH értéken oldddik, igy lehetévé teszi, hogy az
enzim ne karosodjon a gyomorban. A terapidban ennek megfeleléen a co-polymer bevonatut részesitjiikk elonyben.

Ajanlas B

3. Ion, nyomelem és vitaminpotlas

Nagy melegben, 14z, izzadas, tachypnoe esetén sopotlas indokolt.

Bar szamos elem hianyat leirtak CF-ben (vas, magnézium, szelén, cink), ezeknek szintmérés nélkiili adasa nem indokolt.

Bar az osteopenia és a csokkent csontdenzitas el6fordulhat CF-ben, nincs kontrollalt vizsgélat szerinti elonye a
calcium és D vitamin adasanak.

K-vitamin hidnya a zsirmalabszorpcionak, az antibiotikum bélflora csokkentd hatasanak és a majbetegségnek (epesavak)
tulajdonithat6. Hianyaban indokolt az adasa.
Ajanlas B

A-vitamin hianya gyakori jelenség. Erdekes, hogy CF-ben a m4j 3,5x tobb A-vitamint tartalmaz, mint normél esetben.
Fontos ismeret, hogy cinkhianyban a retinealt A-vitamin nem tud a majbol a vérkeringésbe jutni. Mindezek ellenére szé-
rumszint mérés nélkiili, rutinszeri A-vitamin poétlas pozitiv hatdsara nincs klinikai evidencia. Ugyanez érvényes az
E-vitaminra is.

Egyéb terapias megfontolasok
Alapvizsgalatok szerint a pancreas enzimpdtlas hatékonysagat javitja, ha a gyomor aciditasat csokkentjiik. Azonban kont-
rollalt vizsgalatok szerint egyidejli savcsokkentd adasa (ranititidin, omeprazol) nem javitotta a steatorrhoeat.
Evidencia szint Ib
Maéjérintettség, cholestatis estén az ursodesoxicholsav adasa jotékony hatasu.
Evidencia szint Ib, ajanlas A"
Esszencialis zsirsavak hidnya a CF-es betegek 85%-aban jelen van, adasa javasolhato.

Evidencia szint II, ajanlas B'®
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4. Human rekombinans dezoxyribonuclease kezelés
A rendszeres human rekombinans dezoxyribonuclease inhalacio egy, hat honapos és két éves kezelés soran javitotta a
légzésfunkcios értékeket, nem szignifikansan csokkentette az infekcios exacerbaciok szamat.

Evidencia szint I, ajanlas B"”

5. N-acetil-cisztein kezelés
A szekretomotoros és mucolyticus hatdsti N-acetil-cisztein /NAC/ per os és inhalacids alkalmazas soran a betegek tobbségénél
javitja a 1égzésfunkcios értékeket. Mint a glutathion szintézis prekurzora majvédod és antioxidans hatésa is bizonyitott.

I11/3. Sebészi kezelés
Sebészi ellatast igényld szovodmények
meconeum ileus
gastro-oesophagealis reflux
distalis intestinalis obstructios syndroma (DIOS)
appendix distensio, abscessus
invaginatio
colon strictura
rectum prolapsus

A CF beteg adekvat preoperativ elokészitést igényel sebészeti beavatkozas elétt, melynek legfontosabb eleme a kelld
hydraltsag.
Ajanlas C*
A véladékiiritési mandvereket a korai postoperativ idészakban el kell kezdeni.
Ajanlas C*
Korai mobilizacié ajanlott.
Ajanlas C*

I11/3/A. Tiidétranszplantacié

Arra alkalmas beteg esetén lehetdséget kell biztositani a tiidétranszplantacio elvégzésére.

A tlidétranszplantacios jelolt bemutatasa sziikséges a Nemzeti Tiid Transzplantacios Vardlista Bizottsag el6tt az Orszagos
Koranyi Tbe és Pulmonoldgiai Intézetben.

Az adekvat gondozas ellenére kialakuld 1égzési elégtelenség, az életveszélyes pulmonalis szovoédmények fellépte, az élet-
min6ség romlasa tiidd6transzplantacid indikacidjat jelenti.

A tiidotranszplantacio elvégzésének a feltétele az egyénre szabott fizikai terheléssel az optimalis izomerd és a
cardiovascularis allapot fenntartasa.
Evidencia szint IV*’

A tiidétranszplantaciot kvetden a betegeket meg kell tanitani a 1éguti valadék észlelésére a denervalt horgérendszerben.
Ajanlas C*

Az infekcid és a rejekcid felismerésének legbiztosabb modja a 1égzésfunkcid rendszeres ellenérzése.
Evidencia szint IV?

A CF egyéb szervi aspektusait tovabbra is szigortian figyelembe kell venni.
Ajanlas C*

I11/5 Az ellatas megfeleloségének indikatorai

Szakmai munka eredményességének mutatoi
A CF gondozohalozat tevékenységének szakmai mutatdi a betegek talélési mutatoin keresztiil mérhetok le.

IV. Rehabilitacio

A CF-es beteg folyamatos rehabilitaciot igényel, a progresszio lassitasa, a szovodmények megeldzése, korai kezelése ér-
dekében. A mellkasi fizioterapia csak a sziildvel valo egyiittes felvétel soran tanithato. Tartds intézeti kezelés utan a gyer-
mekk6zosségbe (6voda, iskola) vagy a munkahelyre vald visszaallasban segit a specialis kardiorespiratdrikus rehabilitacio.
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V. Gondozas

1. Rendszeres ellendrzés

A CF csecsemd 2 hetente ellendrzést igényel, a ndvekedés megindulasa utan 3-4 hetente, késébb 6-8 hetente ambulans
vizit forméjaban a klinikai allapota kontrollt igényel.
Ajanlas C*'

Kisdedek negyed-, dvodasok fél-, iskolasok évente esnek at részletes kontrollvizsgalatokon.

Az ambulans viziteken javasolt vizsgalatok
pulzus és 1égzésszam
suly és magassagmérés (percentilek)
garattampon vagy kopet mikrobioldgiai mintavétel
1égzésfunkcid /6 év folott/
mellkas rontgen (Iégzésfunkcid romlas esetén mérlegelendd)

Evente javasolt vizsgalatok
fizioterapia attekintése, terhelhetéség vizsgalata
kardialis status
taplalas, diéta attekintése
mellkas rontgen
hasi ultrahang
részletes laboratoriumi vizsgalatok (majenzimek, epesav meghatarozas, OGT 10 éves életkor felett)

Kétévente javasolt vizsgalat
mellkasi HRCT /3 éves kor folott/

2. A CF betegek nyilvantartasa
Az Orszagos CF Egyesiilet nyilvantart minden gondozott CF beteget és évente egyszer adatszolgaltatas formajaban beje-
lenteni sziikséges a betegek allapotat, a velik torténteket.

3. Megelozés
CFTR mutécidt hordozd sziilok esetén praenatdlis vagy praecimplantacids genetikai vizsgalatnak helye van, a praenatalis
szlirést megfeleld szintli szakmai evidencia nem tamogatja.

4. Lehetséges szovodmények

Diabetes mellitus

A diabetes mellitus diagnoézisanak késése sziikségteleniil rontja a CF beteg fizikai és pulmonalis allapotat.
Evidencia szint IT1*

Cukoranyagcsere vizsgalat javasolt
hyperglycaemia tiinetei
a 1égzésfunkcio varatlan romlasa
sulyesés, ngvekedésbeli elmaradas
szisztémas szteroid kezelés alatt
sebészeti beavatkozas eldtt
10 éves kor f6lott évente
Ajanlas B*
A diabetes mellitus inzulin kezelést igényel.

Osteopaenia, osteoporosis

Osteopaenia, osteoporosis kialakuldsaban szerepet jatszhat a csokkent fizikai aktivitas, a szteroid kezelés, a
malabsorptio, és a kronikus 1éguti infekcid.

Két évente megfontolandd osteodensitometria, csontanyagesere vizsgalat végzése.
Pneumothorax

A fizioterapia folytathato, a forszirozott expiracids technikak, az eros fizikai megterhelés kertilenddk, a kohogés csillapitandd
Ajanlas C*

Mediastimun diszlokaciot, ASTRUP eltérést nem okozd pneumothorax konzervativan kezelendd, ellenkezd esetben
melliiri drendzs, szivas indokolt.
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Haemoptoe

Vércsikos kopet, kis mennyiségli vérkopés gyakori tiinet, és legtobbszor infekcid exacerbacidjat jelzi. A fizioterapia mo-
dositasa ebben az esetben nem sziikséges. Mérsékelt, vagy sulyos haemoptoe />250 ml/ esetén minden intrathoracalis nyo-
masfokozddast 1étrehozd tényez6 megeldzendo, keriilendo.
Ajanlas C*

A haemoptoe konzervativan kezelendd, visszatérd, életet veszélyeztetd vérkdpések esetén indokolt az érintett artéria
embolizacios kezelésével a recidiva megeldzése.

5. A betegség progressziéjanak megitélése”
klinikai kép /Shwachman pontrendszer/
vizsgalati eredmények /1égzésfunkciod, vérgazelemzés/
képalkotd diagnosztika /Lombay-Sélyom-féle radiologiai pontrendszer/

cres

6. A kezelés varhaté ideje
A CF a diagndzis megallapitasatol az €let végéig gondozast igényel
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Az Egészségiigyi Minisztérium
szakmai protokollja

a coeliakiarol

Készitette: a Csecsemd- és Gyermekgyogyaszati Szakmai Kollégium

I. Alapveté megfontolasok

1. A protokoll alkalmazasi/érvényességi teriilete
Alapellatas és szakellatas.
A coeliakia életre sz0l6 gluten-intolerancia, melynek jellegzetességei, kezelési elvei a gyermek- és felndttkorban azonosak.

2. A protokoll bevezetésének alapfeltétele
A coeliakia a lakossag 1%-at érinti, ezért a betegség felismerésére minimalisan elvégzendd vizsgalatoknak barmely orvos
szamara elérhetdknek kell lenniiik.

3. Definicio

A coeliakia genetikai adottsag esetén a kaldszos gabonak gluten fehérjéinek fogyasztasaval provokalt autoimmun jellegt
betegség, melynek soran a gluten hatasara a vékonybél és mas szervek immunmedialt karosodasa alakul ki. Amennyiben
nem jut gluten a szervezetbe, a korfolyamat 6nmagatél ledll, a betegségi tiinetek megsziinnek. A betegség specifikus mar-
kerei a 2-es tipusu (Gn. szoveti) transzglutaminaz enzim ellen termelddd autoantitestek (aktiv betegség idején), valamint a
gliadin-specifikus T-lymphocytak.'”
Szinonimak: gluten-szenzitiv enteropathia, nem tropusi sprue

3.1. Kivalto tényezok
A betegséget a kalaszos gabondk gluten fehérjéinek (buizaban gluten, rozsban secalin, arpaban hordein) fogyasztasa valtja ki €s
tartja fenn. [1]*’ A zabbal talalhato rokon szerkezetii avenin fehérje altalaban nem okoz a coeliakis betegekben karosodast. [1]’

3.2. Kockézati tényez6k

A legfontosabb kockazati tényezé a csaladi halmozodas [I]* és egyéb autoimmun betegségek eléfordulasa.[I]"** A csecse-
mokorban koran elkezdett, nagymennyiségli glutenfogyasztas a kora gyermekkorban felszivodasi zavar tiineteivel megjelend
formak gyakoribb el6fordulasat okozza. [I]° A betegség teljes prevalenciaja azonban nem csikken alacsonyabb csecsemd-
kori glutenbevitel vagy késobbi glutenbevezetés esetén, csupan eltolodik a tiinetszegény és késobbi életkorban megjelend
formak felé.[I]'" A betegség korai megjelenése ritkabb, ha a glutenfogyasztast még az anyatejes taplalas alatt kezdik el,
[11]"" de nem bizonyitott, hogy az alacsonyabb prevalencia a késdbbi életkorban is fennmarad-e.

14,8

4. Panaszok/Tiinetek/Altalanos jellemzék

A klinikai megjelenési formak gyakorisaga az elmult évtizedek soran megvaltozott. [1]

A betegek tobbnyire enyhe emésztési panaszok, faradékonysag miatt fordulnak orvoshoz. A korabban jellemzonek tar-
tott malabsorptios tiinetegyiittes (hasmenés, haspuffadas, zsirszcékelés, fogyas, vékony végtagok, rossz turgor, apathias vi-
selkedés, hypoproteinaemia, K-vitamin hidnyos vérzékenység) csak a betegek igen kis hanyadanal alakul ki. A leggyakoribb
klinikai megjelenési forma napjainkban minden életkorban a szekunder laktéz emésztési zavar és a vashiany. Gyakori a
lasst titem{i szomatikus fejlodés €s a kortarsakhoz képest kisebb testméretek.

A betegek jelentGs részének nincs emésztészervi tiinete, a betegség extraintestinalis problémaval (viszketd bortiinet,
maj-, vesebetegség, osteoporosis, cerebellaris ataxia, infertilitas, malignus betegségek) vagy masodik autoimmun betegséggel
(1-es tipusu diabetes mellitus, pajzsmirigybetegségek, Sjogren syndroma) manifesztalodik.>'?

Coeliakia jellegzetes vékonybélkarosodassal klinikai tiinetek nélkiil is fennallhat. [1]>"

1,2,4

5. A betegség leirasa
5.1. Erintett szervrendszerek
Betegségi tiinet barmely szervben, szervrendszerben jelentkezhet, ahol 2-es tipusu (szoveti) transzglutaminaz eléfordul.

. Emésztérendszer

A vékonybélben a boholyszerkezet atépiilése kovetkezik be, mely a vékonybélbolyhok teljes ellapuldsaig terjedhet.
A cryptak hyperplasiasak, az intraepithelialis lymphocytak szama emelkedett. A betegek tobbségében a boholy/crypta arany
2:1 ala csokken (partialis vagy subtotalis boholyatrophia, Marsh Illa-c stadiumok) és a vékonybélben transzglutamindz-

rrrrrr

folyamat hosszabb ideig (évekig vagy évtizedekig) eltarthat. [III]"” Coeliakia-tipusi immunreakcioval jellemzett koralla-
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potok és emésztdszervi tiinetek megtartott boholyszerkezet esetén is eléfordulhatnak, az egyetlen eltérés ilyenkor a vékony-
bélben 1évo transzglutaminaz antitest lerakddas lehet. Az immunreakcid érintheti a vastagbelet, gyomrot is (lymphocytas
colitis, gastritis). A szajban aphtak jelentkezhetnek.

. Bor

A betegek egy részénél a borben IgA csapadék rakodik le, melynek kovetkeztében viszketd, holyagos borbetegség,
dermatitis herpetiformis (Duhring-betegség) alakul ki. A lerakodott IgA transzglutaminaz-specifikus és keresztreakciot ad a
borben eléforduld 3-as tipusu transzglutaminazzal, vasculitist provokalva a kiserekben. Emésztdszervi tiinetek nem mindig
vannak, de a vékonybélben észlelhetd eltérések azonosak a coeliakia kiilonféle klinikai megjelenési formaiban észleltekkel,
vagyis a dermatitis herpetiformis a coeliakia bértiinetekkel is jaré formaja. [1]>*'

. Csontrendszer és fogak
A glutenfogyasztas idején mineralizalddo fogakon szimmetrikusan zomanchiany jelenik meg, a fogak mineralizacios sor-
rendjének megfeleld magassagban. Gyakori az osteopenia és osteoporosis.

. Idegrendszer és mozgasszervek

A kisagyi idegsejtek pusztulasa miatt cerebellaris ataxia alakulhat ki. A betegek jelentds részének nincsenck emészto-
szervi tiinetei, boholyatrophia sem mindig észlelhetd a vékonybélben. Az agyi erek falaban és a vékonybélbolyhokban
azonban transzglutaminaz-specifikus autoantitestek mutathatok ki. [IV]" Eléfordulhat dementia, axonalis neuropathia,
izombetegség, rheumatoid arthritis szert iziileti manifesztacio is.
Az autizmus és a coeliakia kapcsolata nem igazolt.?

. M34j és egyéb parenchymads szervek

Hepatopathia, nephropathia, dilatativ cardiomyopathia, restriktiv tiiddbetegség fordulhat el6, mely javulast mutathat
glutenmentes diétara. [IV]"™*

. Reproduktiv rendszer

Késoi serdiilés, fertilitasi problémak, sziilészeti sz6vodmények fordulhatnak eld, de az ujabb felmérések jelentds eltérést
az atlagnépességhez képest nem i%azoltak. [IV]"* Az anya aktiv coeliakidja esetén kisebb az wijsziilottek stilya, valésziniileg
a placenta karosodasa miatt. [11]'7'®

J Szerv-specifikus autoimmun manifesztaciok

Az ok-okozati sszefiiggés nem teljesen tisztazott, de adatok vannak arra, hogy a glutenfogyasztas coeliakia esetén provo-
kalja diabetes mellitus, pajzsmirigy betegségek vagy immunmedialt haematologiai eltérések létrejottét. [11]'
A kialakult szerv-specifikus autoimmun betegség ¢s az altala okozott definitiv endocrin hidnyallapot azonban mar nem rever-
zibilis glutenmentes diéta mellett.'

5.2. Genetikai hattér

A betegség hatterében jelentds genetikai meghatarozottsag all. Az egypetéji ikrek konkordanciaja az élet folyaman csak-
nem 100%-os, de a klinikai prezentacié eltéré idoben és formaban jelentkezhet.' A coeliakia kialakulasaért felelés gének
jelenleg nem ismertek, az oroklésmenet komplex. A betegség manifesztalédasahoz sziikséges az MHC II. hisztokom-
patibilitasi génekben a HLA-DQ2 vagy DQS8 heterodimer jelenléte. [I]'>'? Ezek hordozasa azonban énmagaban nem ele-
gendd a coeliakia kialakuldsahoz, nem HLA-asszocilt gének is szerepet jatszanak.'

5.3. Incidencia/Prevalencia/Morbiditas/Mortalitas Magyarorszagon
A betegség a lakossag mintegy 1%-at érinti Europaban. [I]'”° A valédi gyakorisag 3-20-szor nagyobb a klinikailag felismert
eseteknél. A fel nem ismert betegek mortalitisa emelkedett. [I1] ** Magyarorszagi prevalencia gyermekekben 1-1,3%. [11]*'

5.4. Jellemzo életkor

A betegségi tiinetek, jelek a glutenfogyasztas megkezdése utan barmely életkorban jelentkezhetnek."* A malabsorptioval ja-
16 prezentacio gyakori a kisdedkorban és fiatal noknél sziilés utan. A betegség komolyabb klinikai panaszok nélkiil hosszabb
ideig, évtizedekig fennallhat. A betegeknek csak 10%-at ismerik fel gyermekkorban. [TV]*

5.5. Jellemz6 nem
A betegség mindkét nemben jelentkezik, de a betegek kétharmada nd.

6. Gyakori tarsbetegségek '~
Szelektiv IgA hiany
Morbus Dow
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Turner syndroma

Williams syndroma

IgA nephropathia

Kiilonféle autoimmun betegségek (1-es tipusu diabetes mellitus, pajzsmirigy betegségek, SLE, Sjogren syndroma)

I1. Diagnézis

A diagnozis a vékonybélben kialakulé boholykarosodas és a transzglutaminaz elleni immunreakcié kimutatasan alapul,
valamint a klinikai képnek Gsszefiiggést kell mutatni a glutenbevitellel. [A]T>** A kezelt allapotban (tartds glutenmentes
étkezés mellett) korjelzd eltérések nem mutathatok ki. Ezért minden sziikséges diagnosztikus tevékenységet a kezelés meg-
kezdése elott kell elvégezni. Az elmulasztott vizsgalatokbdl szarmazo informécio késobb nem, vagy csak a betegség tjabb
provokalasaval és gyakran csak korlatozott mértékben pétolhato.*

1. Diagnosztikai algoritmusok (1. abra)

Cocliakia gyanuja esetén elso elvégzendo vizsgalat a coeliakia-specifikus autoantitest vizsgalat vérbél (endomysium el-
lenanyag és/vagy transzglutamindz ellenanyag laboratoriumi vizsgalata, transzglutaminaz antitestet kimutatd gyorsteszt).
[A]** Amennyiben rutinszeriien csak IgA tipusu antitesteket vizsgalnak, a szerologiai eredmény értékeléséhez ismerni kell
a szérum IgA szintet. [A]* Ep immunrendszerii betegnél, ha megel6zbleg a glutenbevitel idSben vagy mennyiségben nem
volt korlatozott, a negativ eredményli coeliakia-specifikus autoantitest vizsgalat nagy valdsziniiséggel kizarja, hogy az adott
idépontban aktiv coeliakia all fenn. [I]°

Immundeficiens betegnél felmeriil6 coeliakia gyanu esetén, vagy ha klinikailag egyértelmti malabsorptio all fenn, negativ
coeliakia-specifikus autoantitest vizsgélati eredmény esetén is vékonybél szévettani vizsgalatot kell végezni. [A]"

Pozitiv coeliakia-specifikus autoantitest vizsgalati eredmény (pozitiv endomysium vagy transzglutaminaz autoantitest lelet)
esetén a coeliakia diagnozisanak felallitisahoz vékonybél szovettani vizsgélatot kell végezni. [A]***

2. Anamnézis

A csaladi anamnézisben ra kell kérdezni coeliakia, dermatitis herpetiformis (elséfoki rokonok és tavolabbi rokonsag),
autoimmun betegségek, diabetes mellitus, ismeretlen eredetii maj, vese, idegrendszeri betegség (els6- és masodfoku rokonok)
el6fordulasara.

Panaszok, tiinetek, korabbi laboratériumi/vizsgalati eredmények (vashiany, esetleges korabbi coeliakia szeroldgiai vagy
vékonybél szovettani eredmények)

Taplalasi adatok, glutenbevezetés ideje, jelenlegi étrend, korabbi diéta. Korlatozzak-e vagy korlatoztdk-e a multban a
gluten fogyasztasat?

Osszefiiggést mutatnak-e a tiinetek tejcukor tartalmu ételek fogyasztasaval?
Szomatikus fejlédési adatok, suly- és hosszfejlodési gorbe felvétele.

3. Fizikalis vizsgalat
Részletes fizikalis vizsgalat, melynek keretében meg kell mérni a beteg sulyat és testmagassagat, valamint értékelni kell a
serdiilés stadiumat.

4. Kotelez6 (minimalisan elvégzendd) diagnosztikai vizsgalatok

Csupdn klinikai tiinetek vagy genetikai riziko (HLA-DQ2 vagy DQS hordozés) alapjan kezelést kezdeni, glutenmentes diétat
bevezetni nem szabad.[A]**'*2%¢

4.1. Laboratoriumi vizsgalatok
Felszivddasi zavarra utald vérkémiai eltérések (alacsony hemoglobin, vas, kalcium, fehérje, albumin, koleszterin,
prothrombin, vércukor) a coeliakia gyanujat erdsitik.

Malabsorptio igazolasa a diagnézis felallitdsahoz nem sziikséges, ezért un. felszivodasi tesztek, terhelési probak
alkalmazasa sziikségtelen.[A]*

A laboratériumi vizsgalatok kozott elsérendliek és a betegség gyanuja esetén elsdként alkalmazandok a coeliakia-
specifikus szerologiai vizsgalatok. [A]**
e IgA (IgG) endomysium-elleni antitest vizsgalat, mely transzglutaminaz-specifikus antitesteket mutat ki a beteg savoja-
bdl immunfluoreszcens modszerrel, transzglutaminazban gazdag szovetekbol késziilt metszetekhez valo kotodésiik alapjan.
Hasonlo a reticulin és a jejunalis ellenanyag kimutatas, csak az alkalmazott szovetek masok.
Szenzitivitas 95-99%, specificitas 98-100% [1]*
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e IgA (IgG) transzglutamindz autoantitest mérés savobol vagy plazmabol ELISA modszerrel, tisztitott vagy rekombindns
antigén alkalmazasaval

Szenzitivitas 98-100%, specificitds human antigén esetén 95-99% [1]*°

o IgA (IgQG) transzglutamindz autoantitest kimutatdsa gyorsteszt segitségével teljes vércseppbdl, a beteg vérmintajaban
1év0, sajat vorosvérsejtekbdl felszabaditott transzglutaminazhoz val6 kotédés alapjan

Szenzitivitas 97%, specificitas 94-97% [11] %%

A hérom vizsgalat megfeleld technikai feltételek esetén egyenértékii.[1]*> Az IgA vizsgalatok értékeléséhez meg kell ha-
tarozni a szérum IgA szintet. Ismert IgA hiany esetén IgG coeliakia antitest kimutatast kell kérni.[A]’

Az endomysium antitest vizsgalat csak nagy centrumokban megbizhato, mert a reakcid megitélése szubjektiv. A transz-
glutaminaz ELISA vizsgalatok eredményét a kiilonféle gyari kitekben 1év6 transzglutaminaz antigén mindsége befolyasolja, a
specificitas jelentdsen alacsonyabb is lehet.”® A gyorsteszt csak teljes vérbdl miikodik, savé hasznalata esetén alnegativ
eredményt ad.

A diagnodzis alatdmasztasahoz lehetéleg endomysium-tipusu transzglutamindz antitest kimutatasra kell térekedni, mert az
csak a coeliakia-specifikus transzglutaminaz antitesteket mutatja ki, melyek a transzglutaminaz extracellularis konformacio-
jahoz kotédnek.*

Gliadin an}ti4test vizsgalat nem javasolhatd, mert a betegek jelentds hanyadat nem mutatja ki és a pozitiv eredmények nem
specifikusak.™

Gyogyszerek, amelyek befolyasolhatjak a laboratériumi eredményeket:

Elozetes vaskezelés, multivitaminok, Béres-csepp szedése befolyasolhatja a vasanyagcserét és a hianytiinetek regisztral-
hatdsagat.

Immunszuppressziv vagy immunmoduléns szerek (szteroid, cyclosporin, cyclophosphamid, azathioprin, tacrolimus, metho-
trexat) szedése, tumor kemoterapia, dapsone kezelés alnegativ szeroldgiai és szovettani eredményeket okozhat. [IV]

Betegségek, amelyek befolyasolhatjak a laboratoriumi eredményeket

Szelektiv IgA hianyban szenvedoknél IgA osztalyu coeliakia antitestek nem mutathatdk ki, helyettiikk az IgG osztalyt
coeliakia antitestek (IgG transzglutamindz ellenanyag, IgG endomysium ellenanyag, IgG reticulin ellenanyag, IgG gliadin
ellenanyag) pozitivitasa észlelhet. [1]*°°

Fehérjevesztd enteropathia vagy mas okbol (pl. plasmapheresis) kialakult endogén immunglobulin hidny esetén a szerologiai
vizsgalatok eredménye alnegativ lehet. [[V]

Glutenfogyasztds hianyaban (glutenmentes étkezés mellett vagy utan) a szerologiai vizsgalatok és a szovettani vizsgalat
negativ eredményt adhatnak, de ez coeliakia fennallasat nem zarja ki. [I]*°

4.2. Képalkoto vizsgalatok

Amennyiben a vékonybélbiopszids vizsgalatot Watson vagy Crosby kapszulaval végzik, a miiszer helyzetét rontgenatvila-
gitassal kell ellenérizni. [B]

A rutin rontgen, ultrahang, CT vizsgalatok a coeliakia diagnozisanak felallitasara nem alkalmasak, a diagnézishoz nem
sziikségesek. Differencialdiagnosztikai probléma esetén mas betegségek illetve szovodmények keresésére alkalmazhatok.

Elmaradt szomatikus fejlettség esetén a csontkor meghatarozasa csukld (konyok) rontgen felvétellel indokolt lehet.

4.3. Szovettani vizsgalat

A duodenumbél vagy jejunumbol vett szGvetminta vizsgalata jelenleg egyértelmiien sziikséges a coeliakia diagndzisanak
felallitasahoz. [1]>*%* A vizsgalatra endoszképpal vagy kapszulaval vett minta egyarant alkalmas, ha a feldolgozas soran
megfeleléen orientaljak. [I]*
Vizsgalando:
- a minta megfelel6 orientaltsaga
- a boholy/crypta arany, a crypta hyperplasia jelenléte
- a felszini ham allapota, intraepithelialis lymphocyta szam
- az immunsejtes beszrodés

A szdvettani vizsgalati eredmény felhasznalasaban gyakran problémat jelent a minta karosodottsaga, a rossz orientacio,
az enyhe, nemspecifikus eltérések tulértékelése. [I1]°

A szovettani leletnek tartalmaznia kell a boholy/crypta arany konkrét értékét. [C]

Dermatitis herpetiformis gyantija esetén bor szovetminta immunfluoreszcens vizsgalata is sziikséges a diagndzis felallitasahoz.
[A]*? A rutin bér szévettani vizsgalat Gnmagaban elégtelen.
Vizsgalandd: - granularis IgA csapadék jelenléte a dermalis papillakban
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A coeliakia definitiv diagnozisa allithat6 fel az alabbi esetekben

A) A kovetkezo két feltétel teljesiilése esetén
- a vékonybél szovettani vizsgalata kdrjelzo boholyatrophiat igazol (boholy/crypta arany<2) és
- a vérben vagy a szovetekben transzglutaminaz antitestek mutathatok ki. [A]**
A diagnézist tamogatja, ha a klinikai tiinetek és koros eltérések glutenmentes diétara javulnak, a coeliakia diagndzisa azonban a
fenti feltételek egyiittes fennallasa esetén diétis compliance hidnyaban is felallithat6.*

B) Dermatitis herpetiformis fennallasat a tipusos IgA csapadék kimutatasaval, bor immunfluoreszcens vizsgalattal igazoltak
(akkor is, ha vékonybél vagy szerologiai vizsgalat nem tortént, vagy lelete nem volt kéros). [A]>

C) Szerologiai vizsgalati adat nincs, de a stlyos bohol¥atrophia fennallasat, és annak gluten-dependens voltat egyértelmii
szovettani vizsgalatok és a korlefolyas igazoljak. [A]***

Ilyen az ESPGAN (European Society of Paediatric Gastroenterology and Nutrition) 1969-es kritériumai szerint, harom vé-
konybélbiopsiaval igazolt diagnozis: [A]*
- glutenfogyasztas mellett sulyos boholyatrophia,
- a vékonybél szoveti szerkezetének normalizalddasa glutenmentes diétan
- boholykarosodas ismételt kialakuldsa a gluten tjabb fogyasztasa esetén

valamint a modositott, 1990-es ESPGAN kritériumokat kimeritd, 2 évesnél idosebb életkorban, stilyos boholyatrophia és
egyértelmii klinikai javulas alapjan felallitott diagnézis, ha egyéb kéroki tényezk nem meriiltek fel. [A]*

Coeliakia tipust gluten-érzékenység valosziniisithetd, ha az alabbiak koziil legalabb harom teljesiil: [B]*'*2

- glutenmegvonasra javulo klinikai tiinetek

- endomysium vagy transzglutaminaz antitest pozitivitas

- HLA-DQ?2 vagy DQS jelenléte

- emelkedett intraepithelialis lymphocyta szdmmal jellemezhetd gyulladas a vékonybélben, kiillondsen, ha a gamma-delta
T sejtek szama is emelkedett

Ez a korallapot jelenleg nem nevezhetd egyértelmiien coeliakianak, amig nemzetkozi konszenzus nem sziiletik a betegség
definicigjanak kiterjesztésérol. Az ajanlott megnevezés: genetikailag determinalt gluten-intolerancia (,,genetic gluten-intolerance”).

A coeliakia jelenlegi diagnosztikus kritériumainak megvaltoztatasa kiiszobén all, mert nyilvanvalova valt, hogy
coeliakiara jellemzd immunfolyamatok a vékonybél sulyos boholyatrophidja nélkiil is fennallhatnak. Ennek megfelel6en a
szévettani vizsgalat meghatérozé szerepe csokkent, a szeropozitivitas bizonyité ereje viszont nétt.[I]* A transzglutaminaz
antitest pozitivitds megbizhatobb jele a korfolyamatnak, mint a szovettani eredmény. [11]°-'

Egyelore azonban nincs kell6 bizonyiték arra, hogy a szeropozitivitds mindig coeliakia kovetkezménye vagy hogy
transzglutaminaz antitestek jelenléte esetén a késobbiekben torvényszeriien betegség alakulna ki.

Neheziti a szeroldgiai vizsgalatok diagnosztikus kritériumként valo elfogadasat, hogy a transzglutaminaz antitestek diéta
mellett eltlinnek €s a masutt végzett szerologiai vizsgalatok eredményét utdlag nem lehet ellenérizni.

A coeliakia diagndzisanak felallitasa kiilonos koriiltekintést igényel, mert életre sz616 kezelési indikaciot jelent, és az or-
vostudomany ma nem rendelkezik olyan vizsgalati eljarassal, mely a kezelt allapotban egyértelmiien bizonyitani tudna a
coeliakia fennallasat. [1]*

5. Kiegészito diagnosztikai vizsgalatok

e HLA-DQ tipizalas szikséges, ha a szeroldgiai vizsgalatok ¢és a vékonybél szévettani vizsgalata alapjan a coeliakia di-
agnozisat nem lehetett bizonyitani vagy kizarni. [A]* Ajanlott a HLA-DQ meghatarozas a multban, szerologiai vizsgalat
nélkiil diagnosztizalt esetekben. A DQ2 vagy DQS jelenléte alatdmasztja a coeliakia diagndzisat. Amennyiben sem DQ?2,
sem DQS8 allelje nincs a betegnek, coeliakia fennallisa nem valdszini [IT]*° vagy a mintak azonositasaban illetve feldolgo-
zasaban technikai hibara kell gyanakodni. Nem bizonyitott, hogy coeliakia olyan személyeknél valoban el6fordul, akik a
DQ2 vagy DQS8 egyik lancat sem hordozzak; a kozolt ilyen esetek egyikében sem verifikaltak a diagndzist tobbszoros
gluten-expozicidval (glutenterheléssel). [1V]

Ajanlott tovabba a DQ meghatarozasa a betegség rizikdjanak felmérésére azoknal a csaladtagoknal, akiknél kell6 idejl s

mértékl glutenfogyasztas hidnyaban a szerologiai vizsgalatok alapjan nem lehet véleményt adni (pl. 3 évesnél fiatalabb
gyermekek). [B]’ A DQ2 vagy DQ8 hordozas nmagaban nem igazolja a coeliakia fennallasat'>'®** és nem jelent kezelési
indikéaciot, de tovabbi kovetést tesz indokoltta.
e Transzglutaminaz-specifikus autoantitestek jelenlétének vizsgalata a vékonybélben vagy mas érintett szervben
immunhisztokémiai és molekuléris biologiai médszerekkel, ha a vékonybél szovettani vizsgalat nem mutat coeliakiara jellemzd
boholyatrophiét, vagy van ugyan boholyatrophia, de a vérben a coeliakia antitestek negativak. [B]'>** Csak fagyasztott szévet-
mintakbol végezhetd.
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e Deamidalt szintetikus gliadin peptid elleni antitestek vizsgélata vérbol ELISA mddszerrel. A vizsgalat a transzglutaminaz
altal atalakitott gluten elleni antitesteket mutatja ki, és a hagyoményos gliadin ellenanyag vizsgalatnal specifikusabb. [CT*
Gyakran akkor is pozitiv, ha a vérbdl transzglutamindz antitestek nem vagy bizonytalanul mutathatok ki, igy ilyen esetekben
van jelentdsége.

e In vitro gluten-provokacié hatasanak vizsgalata vékonybél szovetminték tenyésztésével gluten jelenlétében. [B]*

e In vivo gluten-provokaciés idoszak (glutenterhelés) alkalmazéasa glutenmentes diétat kovetden, kétséges diagnozis
esetén. [A]”* A gluten hatasat szerologiai és szovettani vizsgalattal kell elbiralni. [A]** Klinikai tiinetek jelentkezése 6n-
magéaban nem igazolja, hidnyuk nem zarja ki a coeliakia fennallasat.[1]** Az eljarasbol csak kelld idStartamu glutenbevitel
esetén vonhat6 le kovetkeztetés, az akut reakcié nem jellemzé. [1]***

e Az intesztinalis lymphocytak felszini markereinek vizsgalata immunhisztokémiai mddszerekkel. A gamma-delta T-sejt
receptort hordozé lymphocytak emelkedett szama segitheti a diagndzis alatamasztasat, ha nincs boholyatrophia vagy a beteg
mar megeldzdleg diétat kezdett. A gamma-delta T lymphocytdk emelkedése azonban tehéntejfehérje enteropathidban is
el6fordul. Tovabbi lymphocyta markerek flow cytometrias vizsgalata, képalkotd vizsgalatok (CT, MR, szelektiv
enterographia) refrakter sprue, lymphoma gyantja esetén indokoltak. [II1]**

A vezetéknélkiili endoszkopos kapszula (Pillcam) altal rogzitett vékonybélkép kimutathatja a sulyos boholyatrophiat, és
felvilagositast adhat arrdl, hogy milyen hosszi bélszakasz érintett. Kimutathat tovabba fekélyeket a vékonybélben kezelésre
rosszul reagalé esetekben.*

Kell6 felbontasu endoszkopokkal, nativ, immerzids, nagyitd vagy kromoendoszképos technikaval a vékonybélbolyhok
illetve a coeliakidra jellemz6 ellapult vékonybélfelszin kimutathato.*

Endomikroszkopos eljarassal a vékonybél coeliakiara jellemz6 boholyszerkezeti atalakulasa (boholyatrophia, megnyult
cryptaszerkezet) in vivo lathatova tehetd. [IV] A vékonybélbiopszia €s szovettani vizsgalat birtokaban vagy annak lehetd-
ségekor az endoszkopos boholydbrazolasi technikédk onallé vagy ujabb vizsgalat formajaban valo kiegészitd alkalmazasa
nem indokolt.*

6. Differencialdiagnosztika

Ha a coeliakiara jellemzd boholyatrophia és transzglutaminaz elleni immunreakcid bizonyithato, a coeliakia mas beteg-
ségek mellett is biztonsaggal megallapithato.

Amennyiben transzglutamindz vagy endomysium elleni antitestek nem mutathatok ki, a vékonybélben észlelt
boholyatrophiat el kell kiiloniteni Crohn-betegségtol, tropusi és kollagén spruetdl, agammaglobulinaemiat6l, Whipple-kortol és
2 évesnél fiatalabb gyermekeknél tehéntejfehérje (vagy ritkan mas élelmiszer) okozta nutritiv allergias enteropathiatol.”*=

I11. Kezelés

Akar vannak, akar nincsenek klinikai tlinetek, coeliakia altal okozott sulyos boholyatrophia bizonyitott fennallasa esetén
kezelés indokolt glutenmentes diétaval. [A]** Ez az allapot ugyanis nagy kockazatot jelent késobbi manifeszt betegség,
autoimmun és malignus szévodmények kialakulasara.[1]*’

Amennyiben a coeliakiara jellemz6 autoimmun reakcid (transzglutamindz antitest) kimutathatd, de a vékonybélbolyhok
megtartottak, kezelés javasolt, ha vannak emésztdszervi tiinetek [B]*'** vagy van coeliakianak tulajdonithat egyéb szervi
manifesztacié (dermatitis herpetiformis,[A]’ ataxia,[A]" osteoporosis,[B]’ majbetegség, diabetes mellitus vagy mds
autoimmun betegség [C]). Ha nincs klinikai tiinet, a beteg kovetése javasolt és a diagnosztikus vizsgalatok megismétlése
allapotromlés esetén. [C] Tovabbi, kontrollalt és randomizalt tanulmanyokra van sziikség az ilyen személyek hosszatavu
rizikdjanak vizsgalatara, és a beteg preferencidja is figyelembe veendo.

I11/1. Nem gyogyszeres kezelés

Diéta

A coeliakia hatasosan kezelhet6 teljesen glutenmentes diétaval. A diétat tartosan folytatni kell, a beteg egész életében. [1]***

Tiltott ételek: buza és szarmazékai (liszt, biizadara, buzacsira, korpa, durum buza, ténk6lybuza), rozs és szarmazékai, arpa és
szarmazékai (malata), sor, tobbkomponensi élelmiszerek koziil azok, amelyek glutent tartalmaznak (konzervek, édességek,
levesporok, instant kavé, praliné, egyes felvagottak).

Megengedett ételek: burgonya, rizs, kukorica, koles, hajdina, szoja, bab, borso, szézam, guar, szentjanoskenyérmagliszt,
gylmolesok, z6ldségek, hiisok, halak, tojas, tejtermékek, zab (csak akkor, ha biztosan nem szennyezett mas kalaszos gabo-
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nakkal). Gyari készitmények koziil a glutenmentes jelzéssel ellatottak, beleértve azokat is, melyek glutenmentes mindségii
buzakeményitét tartalmaznak. [1]°*

Kovetkezményes laktoz vagy szahardz emésztési zavar tiinetei esetén a kezelés els6 idOszakaban, az allapot javulasaig,
laktéz vagy szahar6z szegény étkezés indokolt lehet.
A kezelés mellett a beteg klinikai allapotanak javulasat, testsulygyarapodasat, novekedését ellendrizni kell. Klinikai javulas
a diéta elkezdése utan 3-4 héttel varhato. A diéta betartasat és az allapot javulasat az endomysium illetve transzglutaminaz
antitestek vérszintjének csokkenése jelzi, [1]' melyet a tartos negativvé valasig monitorizalni kell. [A]*

Betegoktatas
_ Fontos a beteg dictas oktatasa ¢s megfelel6 segédanyagokkal, a fogyaszthato élelmiszerek listdjaval valé ellatasa. [AT"
Eletmodi tandcsokkal valo ellatas, lisztérzékeny betegek egyesiiletébe iranyitas

4

I11/2. Gyégyszeres kezelés
Ajanlott gyégyszeres kezelés

A kimutatott hianyallapotok (vas, vitamin, calcium, fehérjehiany) potlasa indokolt.
Refrakter sprue esetén szteroid kezelés ajanlott.*

3.1. Kontraindikaciok
A gyobgyszeres kezelés nem potolja a glutenmentes diéta betartasanak sziikségességét.

4. Kiegészito/Alternativ gyogyszeres kezelés
A glutenmentes diétan kiviil jelenleg nincs bizonyitottan hatésos alternativ kezelési lehetdség.*™

5. Terapias algoritmusok (2. abra)

Amennyiben a beteg allapota a glutenmentes diétara nem javul megfelelden, elsdsorban diétahibat kell keresni.
[A]** A diéta betartasanak objektiv ellendrzésére szerologiai vizsgalat indokolt; ha ez nem ad megfeleld informaciét, a
vékonybél allapotinak szovettani ellendrzése javasolt. [A]** Szovédmények keresésére hasi CT, szelektiv enterographia jon
szdba.

Ha a beteg a glutenmentes diétara tiinetmentes lesz és a szérumban a coeliakia antitestek negativva valnak, a vékonybél-
szerkezet javuldsanak dokumentalasa kontroll szévettani vizsgalattal nem sziikséges.* Javasolt azonban a diéta melletti kont-
roll szovettani vizsgalatot elvégezni, ha fennmarad olyan klinikai probléma (pl. nem megfeleld titemii novekedés), melyrol
el kell donteni, hogy fenntartasaban a vékonybélbolyhok karosodasa még szerepet jatszhat-e. [C]

I11/3. Miitét
Egyes szovddmények (lymphoma) miitétet igényelhetnek.

111/4. Egyéb terapia Fontos a betegek megfeleld psychés vezetése, a diétaval kapcsolatos életmodvaltozasok elfogadtatasa,
szocialis beilleszkedésiik eldsegitése

I11/5. Az ellatas megfelel6ségének indikatorai
Szakmai munka eredményességének mutatoi

Diagnosztikus folyamat: adott iddszak alatt végzett szeroldgiai vizsgalatok szdma, a pozitiv szerologiai vizsgalatok és az
elvégzett szovettani vizsgalatok aranya, a pozitiv szerologiai vizsgalatok és a definitiv diagndzisok aranya. (2. abra)

A coeliakia antitestek kimutatasarol diagnosztikus leleteket kiadd laboratoriumoknak részt kell venni nemzetk6zi vagy
orszagos quality kontroll halézat altal végzett folyamatos ellenorzésben.

Kezelés: a diagnosztizalt betegek koziil rendszeres ellenérzésen megjelentek aranya, a diéta mellett negativva valt szero-
logiai lelettel rendelkezok aranya (jo compliance aranya).

IV. Rehabilitacio
A stlyosan leromlott testi allapotban diagnosztizalt betegek rehabilitaciot igényelnek.




3. szdm EGESZSEGUGYI KOZLONY 831

V. Gondozas
1. Rendszeres ellenorzés

A betegek panaszmentesség esetén is idoszakos ellendrzést igényelnek. A diéta betartasat endomysium vagy transzgluta-
mindz autoantitest vizsgalattal legalabb évente-két évente ellendrizni kell. [B] Tartésan pozitiv szerologiai eredmény
glutenbevitelt igazol. [I]*° Ilyen esetekben a diéta megbeszélése és gyakoribb szerolégiai kontroll indokolt. [A]*

A gondozés része a csaladtervezési tanacsadas és a csaladtagok vizsgalata: klinikai és szerologiai vizsgalat minden els6-
fokti rokonnal és a tiineteket mutatd tivolabbi rokonoknal. [A]>" (A csaladtagok szerologiai sziirését csak megfeleld
glutenfogyasztds esetén lehet értékelni. A kisgyermekek 3 és 6 éves korban tjra vizsgalanddk, ha korabban eredményiik
negativ volt és hordozzak a DQ2 vagy DQ8 markert.)

Panaszok esetén a panasz jellegének megfeleld kiegészitd vizsgalatok, egyéb betegség keresése, a szeroldgia ellendrzése
javasolt. Ha a panaszok oka egyéb modon nem allapithaté meg, a vékonybél allapotanak megitélésére vékonybél szovettani
vizsgalat indokolt.

2. Megelozés
Primer prevencio (eltekintve attol a lehetdségtol, hogy valaki soha életében nem kap glutent) jelenleg nem ismeretes. Csak az
aktiv betegség ismerheté fel. A szerologiai vizsgalatokkal azonban a betegség a tiinetek megjelenése el6tt kimutathato. [1]4%22%7
A rizikécsoportokban (csaladtagok, Down-kér, 1-es tipusu diabetes mellitus, maj- és pajzsmirigybetegek, autoimmun
betegek stb.) ajanlott a betegség keresése szerologiai vizsgalattal. [B]®

3. Lehetséges szovodmények

Az idSben elkezdett glutenmentes diéta megel6zi a szovoédmények kialakulasat. [I]° Kés6i felismerés vagy rosszul tartott
diéta kovetkeztében sulyos testi leromlas, alacsony termet, osteoporosis, csonttérések, malignus tumorok (elsésorban vé-
konybél lymphoma, ritkdbban emésztészervi carcinomék) alakulhatnak ki.'

Refrakter sprue: Glutenmentes diétara mar nem reagald felszivodasi zavar és boholyatrophia, mely kezdettdl észlelhetd
lehet, vagy kialakulhat korabbi jo diétas valasz utan. A lymphocytak T-sejt receptoranak oligoclonalis atrendezddése okoz-
za, mely manifeszt lymphomaba mehet at. Jellemzo a vékonybélben a CD3-,CD4-,CD8- felszini, de intracytoplasmatikusan
CD3+ sejtek felszaporodasa.

3.1. sz6vodmények kezelése

Amennyiben a kialakult kdrosodas nem irreverzibilis, glutenmentes diéta mellett javulas lehetséges. A tumorok az érvé-
nyes protokolloknak megfeleld kezelést igényelnek, de prognozisuk rossz. A refrakter sprue javulhat szteroid kezelés,
immunszuppressziv vagy immunmodulator kezelés mellett. [1V]

4. Kezelés varhaté idétartama/Prognozis

A glutenmentes diétara a betegnek egész életében sziiksége van. [I]' A diéta pontos betartasa esetén a prognézis kivalo,
kivéve, ha diabetes mellitus vagy mas irreverzibilis sz6vodmények alakultak ki.
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VII. Melléklet

Abramagyarazatok:
1. abra: Diagnosztikai algoritmus coeliakiaban (EMA: endomysium ellenanyag, TG: transzglutaminaz ellenanyag
2. abra: A coeliakias beteg gondozasa (EMA: endomysium ellenanyag, TG: transzglutamindz ellenanyag)
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Az Egészségiigyi Minisztérium
szakmai protokollja

a cystas vesebetegségekral

Készitette: a Csecsemd- és Gyermekgyogydszati Szakmai Kollégium

I. Alapvetéo megfontolasok

Azokat a korképeket soroljuk ebbe a csoportba, melyekben cystak, azaz folyadékkal telt tomldk alakulnak ki a vese allo-
manyaban. Jelen lehetnek a kéreg - és veldallomanyban egyarant, lehetnek mikroszkopos méretiiek, de akar tobb cm-esek is.
Eléfordulhat, hogy csak néhany van bel6liik, de kitolthetik akar az egész veseallomanyt. E betegségek egy része
autoszomalis domindns illetve recessziv 6roklésmenetet mutat, masok tarsulhatnak 6roklédé betegségekhez, illetve nem
6roklodo jelleglieck Amennyiben a cystak jelentds méretiik vagy nagy szamuk miatt a veseszovetet nyomjak, hypertoniahoz,
vesefunkcié romlashoz vezethetnek. Progressziven névekvo vesecysta kialakulasahoz harom tényezd sziikséges:

1. a vesetubulus egy szakaszaban jelentkezé hamsejt proliferacio,
2. a tubulointersticialis matrix organizacidjanak és metabolizmusanak megvaltozasa valamint
3. anovekvo tubulus-szakaszban torténd folyadék felhalmozodas.

A kovetkezd korképek tartoznak ide:
Polycystas vesebetegség
Autoszomalis recessiv polycystas vesebetegség (ARPKD)
Autoszémalis dominans polycystas vesebetegség (ADPKD)
Medullaris cystas betegségek
Juvenilis nephronophthisis
Medullaris szivacsvese
Szerzett cystas vesebetegség
Egyszerl vesecysta
Multicystas vese dysplasia
Orokldé betegségekhez tarsuld cystas vese elvaltozasok
Sclerosis tuberosa
Hippel-Lindau betegség

Autoszomalis recessziv polycystas vesebetegség

Definicié

Autoszomalis recessziven 6roklddé megbetegedés, mindkét vese allomanyaban a gyiijtocsatornak diffuz cystas elvaltozasa.
A cystak szama az életkorral fokozatosan nd. Minden esetben kongenitalis majfibrozissal jar egyiitt. Progressziv, a veseallomany
pusztulasa miatt minden esetben uraemiahoz vezet. A majfibrozis elérehaladasa majelégtelenséget eredményez.

Kivalté tényezd a fibrocystin nevii proteint kodold gén mutécidja.

Tiinetek: praenatalis ultrahang vizsgalat nagyobb, hyperreflectiv veséket abrazol. Amennyiben a nephronok jelent6s része
mar intrauterin karosodott, a terhesség utols6 szakaszaban kialakulé oligohydramnion tiidéhypoplasiat eredményezhet, igen
stulyos esetben Potter syndroma képében. Sulyos 1égzészavar sziiletés utan exitushoz vezethet. Enyhébb esetben a megna-
gyobbodott vesék sziiletés utan hasi nyomasi tiineteket okoznak, a rekesz felnyomasa, 1égzési nehezitettség mellett az
enteralis taplalas felépitését lassitjak. A megnagyobbodott vesék mindig tapinthatok, sokszor alsé polusuk a medencébe ér.
A késobbiekben uraemia €s majelégtelenség tiinetei is megjelennek, ritkdn, ha a vesék nem nagyon nagyok, ezek lehetnek
az elso tiinetek, altalaban 5- 10 éves kor kozott.

Genetikai hattér: a 6-os kromoszéman a PKHD1 nevii gén mutacidja, mely a gytijtécsatorna tubulus sejt membranjaban
talalhatd fibrocystin (= poliductin) nevii proteint kodolja. Ez a fehérje a tubulushamsejt apikalis felszinén van és szerepet
jatszik a tubulus belseje (vizelet) és a sejt kozotti jelatvitelben, mely folyamatok végsd soron a tubulusok nagysagat és szer-
kezetét hatarozzak meg. A betegség kialakulasahoz mindkét sziild génjének mutacioja sziikséges.

Incidencia: Magyarorszagon az élvesziiletett Gjszilottek kozott ardanya 1:10 000-1: 40 000 kozotti.

Jellemzo életkor és nem: a betegség megjelenhet barmikor a praenatalis periddustol a serdiilékorig, legtobbszor mar
ujsztlottkorban tiineteket mutat. A termindlis veseelégtelenség 5-10 éves kor kozott, a majelégtelenség 10 éves kor koriil
alakul ki. Lanyok és fitk egyarant érintettek.

Tarsbetegségek: az ARPKD minden esetben portalis majfibrozissal tarsul. A majfibrozis majelégtelenséghez, portalis
hypertensidhoz vezet, melynek tiinetei: gastroinetstinalis (oesophagus varix)vérzések, porta thrombosis, hyperpslenia tiinetei
(anaemia, thrombopenia, leukopenia), vérzékenység, icterus, hyperammonaemia, hepatikus encephalopathia tobbnyire 6-8 éves
kor utan jelentkeznek
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Anamnézis: a csaladban eléfordulhatott autoszomalis recessziv polycystas vese, de a sziilok ilyen szempontbdl egészsé-
gesek. A praenatalis ultrahang vizsgalat nagy, hyperreflectiv veséket, oligohydramniont, lassan vagy nem tel6dé holyagot
mutathat.

Fizikalis vizsgalat: feszes, elodomborodo nagy has, kétoldali tapinthato hasi terime, esetleg Potter syndroma képe. Fel-
nyomott rekeszek, hypoplasias tiidok miatt lehetnek 1égzési elégtelenség, ptx tiinetei (tachypnoe, dyspnoe, cyanosis). Id6vel
a kronikus uraemia tiinetei megjelenhetnek: névekedési elmaradas, 6déma, sapadtsag.

II. Diagnosztikai vizsgalatok

Laboratoriumi vizsgélatok:

Vizelet vizsgalat: mindenképpen javasolt, de eltérések, féleg kezdetben ritkak.
Rutin: Lehet haematuria, proteinuria, leukocyturia.
Fert6zés gyantja esetén tenyésztés, rezisztencia vizsgalat. Koncentraloképesség (besziikiilt)
Tubularis funkcidk (Na, Ca, P visszaszivas) karosodhatnak.

Vérkémiai vizsgalatok:
Elektoritok
Szérumkreatinin €s karbamid (magas, sziiletés utan atmenetileg normalizalédhat majd progressziven emelkedik)
Kvalitativ és kvantitativ vérkép (renalis anaemia)
Sav-bazis vizsgalat (metabolikus acid6zis)
Parathormon meghatarozas (besziikiilt vesefunkcid esetén)
Majfunkeidk (m4jfibrozis miatt): SGOT, SGPT, GammaGT, Sebi, pszeudo-kolineszteraz, porthrombin szint

Képalkoto vizsgélatok:

Hasi ultrahang: kétoldali, megnagyobbodott, diffiizan fokozott echogenitasu vesék. A cystak kezdetben nem elkiilonithetok vagy
csak 1-2 mm atmérGjliek, a késdbbiekben fokozatosan novekednek. A majban periportalis fibrozis.

Vese scintigraphia (DMSA, DTPA, MAG-3): diffizan csékkent aktivitas a vesékben, jelentésebben emelkedett szérum
kreatinin szint felett a rossz kivalasztas miatt nem elvégezhetd. Az alapbetegség miatt elvégzése nem sziikséges, alta-
laban tarsul6 probléma (hydronephrosis, VUR), illetve a két vese kozott ultrahanggal kimutathato jelentosebb méret-
beli vagy szerkezeti kiilonbség esetén lehet indikalt.

Kézt6 rontgen felvétel csontosodés vizsgalatara: esetleges rachitis kizarasa, csontkor meghatarozasa

Csont-denzitas vizsgalat osteoporosis, osteomalatia, renalis rachitis esetén

Szovettani vizsgalat: vesebiopszia (percutan vagy feltarasos) alapvetden nem indikalt, a szovettani kép alapjan a jelenleg
alkalmazott modszerekkel egyeldre ujsziilott illetve csecsemdkorban az ARPKD ¢és az ADPKD tébbnyire nem elkiil-
nithetd. A polycystas vese ultrahang képe hasonlithat congenitalis vese tumor képéhez, ez esetben a diagnozis felalli-
tasa céljabol sziikséges.

A maj szovettani vizsgalata, ha kimutatja a periportalis fibrozist, egyértelmiien ARPKD mellett szol.

Genetikai vizsgalat: a fibrocystin gén mutécidja elvileg kimutathato, a vilagon még kevés helyen elvégezhetd koltséges vizsgalat.

Csaladvizsgalat: sziilok, testvérek, unokatestvérek ultrahang sziirése javasolt.

Differencialdiagnézis: diffuz cystas elvaltozasok mas betegségekben is megjelenhetnek (Isd bevezetd rész). Amikor még
ultrahangon cystak nem latszanak, a vese tumoroktol csak szovettani vizsgalattal lehet elkiiloniteni.

111. Kezelés

Nem gyégyszeres kezelés:

A megfeleld egészségiigyi ellatas szintje: kezelés beallitdsa, rendszeres ellendrzés komplex ellatast biztositd gyermek-
nefrologiai centrumban. Intézet altal beallitott kezelési séma ellendrzése a haziorvosi haldzatban.

A fizikai aktivitast foleg kisebb gyermekekben nehezitik az igen nagy, a has jelentds részét elfoglald vesék. Emiatt is - és a
tobbnyire hosszas korhazi apolas kovetkeztében az autoszomalis recessziv polycystas vesés gyermekek mozgasfejlodé-
se lelassult. A nagy, hasat sokszor eldédomboritd vesék sériilésének veszélye aranylag nagy, emiatt a fokozott balesetve-
sz€llyel jaréo mozdulatok, sportok keriilése javasolt.

Diéta a vese illetve majfunkciok beszlikiilése esetén valik sziikségessé: vesefunkcio besziikiilésekor: b folyadék, kalium- és
foszforszegény diéta, konyhasd potlas illetve a bevitel csokkentése a vesék aktualis allapotatdl fiiggden.
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Majfunkcid besziikiilésekor zsirszegény, szénhidratgazdag taplalkozas, zsirban oldodé vitaminok potlasa, esetleg spe-
cialis tapszerek adasa.

Betegoktatas: az ilyen betegek tobbnyire sokféle €s nagy mennyiségii gyogyszert szednek, melyek elmulasztasa karos ko-
vetkezménnyel jarhat. Emiatt fontos a kornyezet esetleg a beteg figyelmének felhivasa a korrekt gydgyszeradagolasra.
Véglegesen egyelore e betegség csak maj-és vesetranszplantacioval gyogyithatd, emiatt a beteget és kérnyezetét fel kell
késziteni az ezzel kapcsolatos teenddkre is. Rossz compliance esetén a transplantacio sikeressége erésen kérdéses.

Gyogyszeres kezelés:

Hypertonia esetén antihypertensiv kezelés (részletesen gyermekkori hypertonia kezelésénél). Kronikus veseelégtelen-
ségben kombinalt kezelés sziikséges.

Polyurias, soveszto allapotokban folyadék, natrium, kalium, calcium, bikarbonat pétlasa

Krénikus veseelégtelenség kialakulasakor foszfor szint csokkentésére calcium karbonikum, kaliumszint csékkentésére
resonium
Aktiv D vitamin pétlasara calcitriol
Anaemia kezelésére vasterapia, erythropoetin
Novekedés biztositasara novekedési hormon

Infekcio esetén antibiotikus kezelés. Az adag meghatarozasanal figyelembe kell venni a besziikiilt vesefunkciot!

Diuretikumot a diurézis fokozéasa céljabol vagy vesekd képzddési hajlam esetén adunk. Thiazid diuretikum javasolt,
furosemid hypercalciuriat okozhat, ami csecsemdkorban akar nephrocalcinosishoz is vezethet.

Veseko képzodésekor lehetség szerinti bo folyadékbevitel, sziikség esetén ultrahangos lythotrypsia (ESWL) vagy se-
bészi eltavolitas.

Krénikus majelégtelenség esetén
Zsirban o0ld6d¢é vitaminok pétlasa (ADEK)

Varixvérzeések ellatasa - vérpotlas, plazmapétlas, alvadasi faktor potlas, somatostatin, lactulose

Hyperammonaemia esetén arginin-hydroklorid, natrium benzoicum

Miitéti kezelés: a veseallomany folyamatos pusztuldsa miatt minden miikodé veseszovetre sziikség van. Mitétek, beavat-
kozasok csak bizonyos szovodmények esetén indikaltak:
Kifejezetten nagy méretii cysta punkcioja, drenalasa vagy eltavolitasa

A vese egy részének eltavolitasa (heminephrectomia) kettds rendszer esetén ha ez a rész egyaltalan nem miikodik, de hugy-
uti fertdzésre hajlamosit

Télyogga alakult cysta drenalasa

Tarsulo elfolyasi zavar (pyeloureteralis vagy ureterovesicalis sziikiilet) esetén azok korrekcidja

VUR esetén SDING vagy ureter reimplantacio

Igen nagy méretii vesék, kifejezett nyomasi tiinetek (1égzési, taplalkozasi nehezitettség) esetén az egyik vese eltavolitasa

Nyeldcsd varixok vérzése esetén endoszkopos szklerotizacid

Dializis (hemo- vagy peritonealis), vesetranszplantacio: kronikus veseelégtelenség végstadiumaban

Majtranszplantacio: végstadiumi majelégtelenségben

IV. Rehabilitacio

V. Gondozas

A beteg allapotatol fliggoen rendszeres ellendrzés gyermeknefrologiai kozpotban besziikiilt vesefunkcié esetén 1-3 ha-
vonta, normalis vesefunkcid esetén 3-6 havonta (vérvétel, vizeletvizsgalat, vérnyomasmérés, ultrahang, esetleges therapias
valtoztatasok). Haziorvosi kontroll havonta (vérnyomasmérés, therapia ellendrzése).

Prognézis: a vesemiikodés beszikiilésének mértékére legjobban a szérum kreatinin szint mérésével kovetkeztethetiink.
Sziiletéskor az 0jsziilott kreatinin szintje az anyaéval egyezik, majd kezdetben, az atmeneti oliguria miatt emelkedik. A diurézis
fokozodasaval a 3.-4. életnaptdl a szérum kreatinin szint egészséges Ujsziilottekben csokken. Besziikiilt vesefunkcid esetén ez a
csokkenés napokkal-hetekkel késobb kovetkezik be, sulyos vesekarosodas esetén progressziv kreatinin szint emelkedés
mérhetd. A vesefunkcio besziikiilésének mértékére, a legstilyosabb eseteket leszamitva a szérum kreatinin szint alapjan
hatarozottabban csak a 3-4 hetes kort kdvetéen kovetkeztethetiink.

A beteg ujszildttek kb. 50%-a az elso életnapok folyaman exital tobbnyire 1égzési elégtelenségben (oligohydramnion,
Potter syndroma). Az jsziilottkort talélok 80%-a megéli az 1 éves, 50%-a a 10 éves kort. Hosszabb tavu tlélés az esetleges
vese ¢s majtranszplantacio fiiggvénye.
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Megel6zés: pozitiv csaladi anamnézis kapcsan indokolt a szlrés, korai intrauterin diagnoézis esetén abortusz lehetdsége
felmeril. Sziiloket fel kell vilagositani, hogy az esetlegesen sziiletendd tovabbi gyermekekben az ismétlddés esélye 25%, a
génhordozas valoszinilisége 50%.

Autoszomalis dominans polycystas vesebetegség (ADPKD)

I. Alapveté megfontolasok

Definicio: a leggyakoribb 6rokl6do vesebetegség, mely a végstadiumu veseelégtelenségek 8-10%-aért felelds. Rendszerint
30-40 éves kort kdvetden manifesztalodik, de tiineteket okozhat mar gyermekkorban is. Autoszomalis dominans 6roklodésti
megbetegedés, mindkét vese allomanyaban a cystak a nephron €s a gyljtdcsatornak barmely pontjan kialakulhatnak. A cystak
szama az életkorral fokozatosan nd. Progressziv, a veseallomany pusztulasa miatt tébbnyire uracmiahoz vezet. A vesebeteg-
séghez gyakran tarsul a mdj illetve pancreas cystas elvaltozasa, agyi artéria anurysma vagy mitralis prolapsus.

Kivalto tényezdje a polycystin -1 illetve polycystin-2 nevi proteineket kodold gének mutacidja.

Tiinetek: csecsemd-illetve gyermekkorban legtobbszor tiinetmentes. Sulyos esetben a tiinetek megegyeznek az autoszomalis
recessziv polycystas vesénél leirtakkal. Felndttkorban a hypertonia, hugyuti fertdzés, esetleg véres vizelet illetve elérehaladott
uraemia tlinetei hivhatjak fel e betegségre a figyelmet. Ritkdn agyi aneurysma ruptira lehet az els6 tiinet akar még normalis
tensio mellett. Az egyéb szervek érintettsége tobbnyire tiinetmentes.

Genetikai hattér: alapveto kivaltd ok a 16-os (PKDI1- az esetek 85%-a) vagy a 4-es (PKD2- esetek kozel 15%-a) kromo-
szOoman, a tubulus hamsejt membranjaba beépiilt, a jelatvitelben szerepet jatszo polycystin-1 illetve polycystin-2 nevii proteint
kodold gének mutacidja. A jelenleg ismert mar tobb tucat killonbozé mutacié kovetkeztében a polycystin 1 vagy polycystin
2 szerkezete megvaltozik, ezaltal az extracellularis matrix és a sejt mikodése kozotti jelatvitel zavart szenved. A jelatvitel za-
vara cysta képzddést eredményez. A polycystinek szerkezetében a mutacio helyétol fiiggd kiillonbozd tipusu valtozasok
(életkor), sulyossagéaban és a kiséro tiinetek gyakorisdgaban.

Autoszoémalis dominansan 6roklddik. A betegek 40%-aban azonban a sziilok egészségesek. Ez tigy lehetséges, hogy a koros gén
spontan mutacidval alakult ki, vagy a sziiloknél egyébként meglevo genetikai hattér (mutans gén) nem expresszalodott.

Incidencia: Magyarorszagon 1:200-1:1000 azaz minden 1000 emberbdl 1-5 szenved ilyen betegségben.

Mortalitas a tiinetek megjelenésének ¢s a dializis elkezdésének idOpontjatol, a progresszid sebességétol, a szovodmeé-
nyektdl és az esetleges vesetranszplantaciotol fugg. A gyermekkorban manifesztalodo esetek progndzisat alapvetéen a
transplantacio sikeressége hatarozza meg.

Jellemzo életkor és nem: el6fordulnak mar csecsemd- illetve kisgyermekkorban tiineteket ad6 igen sulyos esetek, de gya-
koribb, hogy gyermekkorban csak néhany tiinetmentes cystat latunk melyek mérete és szdma a korral ndé mig a klinikai
tiinetek 30-40 éves kor utan jelentkeznek. A koros gént hordozok 100%-4aban megjelennek a betegség tlinetei 80 éves korig,
de csak a betegek kb. 50%-aban alakul ki végallapotu veseelégtelenség. A ritkabb PKD2 gén mutacidja esetén a betegség
atlagosan 10 évvel kés6bb manifesztalodik mint PKD1 gén kapcsan. Nok és férfiak egyenld aranyban érintettek.

Tarsbetegségek: maj cystak a fiatal felndtt betegek kb. 50%-aban vannak, vesepotld kezelés folyaman ez az arany az évek
folyaman kb. 90%-ra emelkedik. A cystak nem kozlekednek az epeutakkal, ritkan okoznak tiinetet, de feliilfertézodhetnek
vagy ritkan carcinoma indulhat ki a falukbol.

A pancreasban csak a betegek 10%-aban talalhatok cystak, tobbnyire tlinetmentesen.

Lép cystat a betegek kevesebb mint 5%-aban taldlunk, még ritkdbban jelennek meg cystosus elvaltozasok a pajzsmirigy-
ben, ovariumban, endometriumban, vesicula seminalisban vagy a mellékherében. Agyi aneurysma a betegek 5%-aban mu-
tathato ki, de egyes csalddokban gyakorisaga 20% is lehet.

Anamnézis:

Csaladi anamnézis tobbnyire pozitiv de kb. 40%-ban nem mutathato ki a sziildkben a betegség.

Egyéni anamnézis: fejfajas, szédiilés, rossz kozérzet, hypertonia, hasfajas, hugyuti fert6zés, haematuria, tapinthatd hasi
terime, veseelégtelenség tiinetei.

Fizikalis vizsgalat: tapinthato hasi terime, hasi nyomasérzékenység, hepatosplenomegalia, hasfali vénak tagulata, hypertonia.
Uraemia esetén novekedési elmaradas, esetleg rachitis tiinetei.
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II. Diagnosztikai vizsgalatok

Laboratériumi vizsgalatok: azonosak az autoszomalis recessziv polycystés vesénél leirtakkal.

Képalkoto vizsgalatok:

Hasi ultrahang: els6 valasztando6 vizsgalat. Megnagyobbodott vesék nagy cystakkal, kidudorodasokkal a vesék felszi-
nén, szabdlytalanul, egyenetleniil szétszortan a parenchyméban. A cystak nagysdga néhany mm-t6l néhany cm-ig val-
tozik. El6fordulhatnak kezdetben csak egy oldalon is. Extrarenalisan a mdjban, pancreasban, ovariumban, 1épben,
pajzsimirigyben is lehetnek cystak. 30 éves kor alatt a betegségre gyanus, ha egy vesében legalabb 2 cysta lathato.

Hasi CT: kontrasztanyag adassal kombinalva a jol miikodo tubulusok aranyarél is informaciot adhat, segit elkiiloniteni
a cystat az liregrendszeri tagulattdl. Jobb a felbontasa nagyobb termetii, korpulens betegekben.

Hasi MR: nem tipusos vagy még tiinetmentes, korai stadiumu esetekben kontrasztanyaggal kombinalva a fenti vizsgald
mddszereknél jobb felbontoképessége miatt barmely €letkorban alkalmazhato.

Koponya MR-angiographia: agyi aneurysmak kimutatasara szolgal. Akkor indikélt, ha a csaladban eldfordult agyi
aneurysma vagy a betegnek kozponti idegrendszeri érintettségre utalo tiinetei vannak.

Vese scintigraphia: a két vese miikodoképességének 6sszehasonlitasara vagy egyéb tarsuld rendellenességek diagnosz-
tikajahoz lehetnek sziikségesek az ARPKD-nél emlitettekhez hasonldan.

Kéztd rontgen felvétel csontosodas vizsgalatara: esetleges rachitis kizarasa, csontkor meghatarozasa

Csont-denzitas vizsgalat osteoporosis, osteomalatia, renalis rachitis esetén

Szovettani vizsgalat: vesebiopszia (percutan vagy feltarasos) alapvetden nem indikalt, a sz6vettani kép alapjan a jelenleg
alkalmazott modszerekkel egyeldre ujsziiltt illetve csecsemd korban az ARPKD és az ADPKD t6bbnyire nem elkiilonitheto.
Eldrehaladottabb stadiumban cystak lathatok a nephron barmely segmensében. Majfibrozis nem kimutathato.

Genetikai vizsgalat: a mutans polycystin gének kimutatdsa lehetséges, de koltséges és tobbnyire csak kutatési céllal végzett
vizsgalat, rutin modszerként egyeldre nem alkalmazzak.

Csaladvizsgalat: sziilok, testvérek, unokatestvérek ultrahang sziirése javasolt.

Differencialdiagnézis: diffuz cystas elvaltozasok mas betegségekben is megjelenhetnek (Isd bevezetd rész).

I11. Kezelés

Egyezik az autoszémalis recessziv polycystas vesebetegségnél leirtakkal azzal a kiillonbséggel, hogy autoszomalis domi-
nans polycystas vese esetén majelégtelenség tiinetei nem jelentkeznek.

Jovoben lehetséges therdpia: a koros polycystin-1 molekula az intracellularis mTOR jelatviteli rendszert aktivalja. Az mTOR
rendszer gatlasa sirolimussal jelent6sen csokkentette a cystaképzdodést, azaz lassitotta a betegség progresszidjat. (2).

IV. Rehabilitacio

V. Gondozas

A beteg allapotatol fliggden rendszeres ellendrzés gyermeknefrologiai kozpotban besziikiilt vesefunkcid esetén 1-3 havonta, nor-
malis vesefunkcid esetén 6-12 havonta (vérvétel, vizeletvizsgalat, vérnyomasmérés, ultrahang). Haziorvosi kontroll 1-3 havonta (vér-
nyomasmérés, therapia ellendrzése).

Megel6zés: Pozitiv csaladi anamnézis kapcsan indokolt a sziirés, korai intrauterin diagnozis esetén abortusz lehetdsége
felmertiil. Sziiloket fel kell vilagositani, hogy az esetlegesen sziiletendd tovabbi gyermekekben az ismétlodés esélye 50%, ha
valamelyik sziil6 is érintett.

Prognézis: lasd a jellemzo életkornal
Familiaris juvenilis nephronophthisis (medullaris cystas vesebetegség)
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I. Alapveté megfontolasok

Definicio: genetikailag heterogén, hasonld klinikai tiineteket mutatd betegségcsoport. Tubularis basalmembran desinteg-
racid, tubulus atrophia cystaképzddéssel, interstitialis fibrozis és gyulladasos sejtes infiltracio jellemzi. A cystak a cortoco-
medullaris hataron alakulnak ki a distalis kanyarulatos csatorna hamjabdl. Klinikailag kezdetben progressziv tubularis funk-
cidzavar alakul ki, melyhez késébb a glomerularis miikodés zavara is tarsul.

A nephronophtysis autoszomalis recessziven 6roklodik, a medullaris cystas vese autoszomalis dominansan.

Kivalté tényezé: kiilonboz6 kromoszomakon elhelyezkedd, nephronophtysisben nephrocystinnek nevezett proteint kddold
gének mutaciodja, a betegség kialakuldsi mechanizmusa nem ismert. A leggyakoribb a nephrocystin 1-et kddold gén mutacidja a

2. kromoszéman (juvenilis forma), ritkdbb a nephrocystin 2-t kodol6 géné a 9-es (infantilis forma), a nephrocystin 3-ét a 3-as
(adolescens forma) €s a nephrocystin 4-ét az 1-es kromoszéman (juvenilis forma).

crer

Tiinetek: koncentraloképesség csokkenése, polydipsia, polyuria, utobbi miatt kialakulhat secundaer enuresis nocturna. Renalis
sovesztés, anaemia jellemzik, majd a veseelégtelenség kialakulasaval novekedési elmaradas, hypertonia is jelentkezik.

Genetikai hattér: a fent emlitett gének mutacioja.

Incidencia: a gyermekkori kronikus veseelégtelenség 10-20%-aért felelds

Jellemz6 életkor és nem: a gyermekkorban manifesztalodé nephronophthisis recessziven 6roklédik, a tiinetek tobbnyire 10 éves
kor elétt jelentkeznek. A manifesztacié id6pontjat alapvetéen befolyasolja a mutacid tipusa. Nok és férfiak azonos gyakori-
sdggal betegszenek meg. A novekedési elmaradas kivételével mindenben hasonlo tiineteket mutaté6 medullaris cystas vese-

betegség 30-40 éves koriili életkorban jelentkezik.

Gyakori tarsbetegségek: tapetoretinalis degeneracioval jaré formaja a Senior-Loken szindroma (esetek kb. 10%-a), ritkdbban
tarsulhat hozza majfibrézis, cerebellaris ataxia, neurocutan dysplasia, csonteltérések.

Anamnézis: kortorténetben a fent részletezett tiinetek megjelenése

Fizikalis vizsgalat: anaemia, novekedési elmaradas

I1. Diagnosztikai vizsgalatok

Laboratériumi vizsgalatok: azonosak a polycystas veséknél leirtakkal

Képalkoto vizsgalatok:
Hasi ultrahang: kisebb, hyperreflectiv vesék. Cystak kezdetben kicsik, sokszor alig vagy nem lathatok.
Hasi CT, MR: kép hasonlé mint ultrahangon, jobb felbontassal.
Scintigraphia, kéztd rontgen, csont- denzitds mérése: Mint polycystas vesénél

Szovettani vizsgalat (vesebiopszia): biztos diagnozishoz csak szovettani vizsgalattal juthatunk.

Genetikai vizsgalat: koros gén kimutatdsa diagnozishoz segithet foleg azokban az esetekben, amikor végallapotu veseelégte-
lenségben a szovettani vizsgalat mar nem informativ.
Differencidldiagnozis:
cystas vesebetegségek (bevezetdben)
hypoplasias vese
krénikus tubulointersticialis nephritis

II1. Kezelés

Egyezik a polycystas vesebetegségnél leirtakkal
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IV. Rehabilitacio

V. Gondozis

Egyezik a polycystas vesebetegségnél leirtakkal

Megel6zés: az érintett csaladok sziirése, genetikai tanacsadas.

Prognézis: a progressziv vesekarosodas 10-20 éves kor kozott végallapotu veseelégtelenséghez vezet, a 4 kiilonb6zé muta-

cidban a manifesztacid idopontjanak atlaga a fenti sorrendnek megfelelden az 1, 13, 19 illetve 22 éves kor. Hosszabb tava
prognoézist a vesepotld kezelés illetve az esetleges transzplantacid hatarozza meg.

Medullaris szivacsvese

I. Alapveté megfontolasok

Definicio: lényege a gyiijtocsatornak orsdszerl tagulata. 70%-ban érintett mindkét vese, a vesék fejlddése, makroszkopos
szerkezete egyébként normalis. Ritkan vezet veseelégtelenséghez.

Tiinetek: hugyuti fert6zés vagy vesekovesség tiinetei- pyuria, haematuria, hasi gorcsok.
Genetikai hattér: nem ismert. Oroklddése lehet autoszom dominans de sok a sporadikus eset.
Incidencia: 1:5000. Hemihypertrophias betegek k6zott el6fordulasa 10%!

Jellemzo6 életkor: altalaban 30-40 éves kor utan okoz tiineteket
Jellemzo6 nem: nok: férfiak arany: 2:1

Gyakori tarsbetegségek: hypercalciuria, nephrolithiasis, hugytti fertézések. A betegek 25%-anak hemihypertrophiaja van.

I1. Diagnosztikai vizsgalatok

Laboratoriumi vizsgalatok: mint polycystas vesénél
Képalkoto6 vizsgalatok:
Intravénas pyelographia: a vesepapilldkban a tagult gyiijtdcsatornakban a kontrasztanyag felhalmozddik sugarszeri csi-
kok vagy cystas tagulatok formajaban.
Hasi ultrahang: nem jellemzo kép, vesekovek kimutathatdk.

1. Kezelés
Hugynuti fertézések kezelése - antibiotikumok
vesekovesség kezelése
sulyos vesekdvesség esetén uraemia alakulhat ki. Ez esetekben therapia a kronikus uraemianak megfelelden (mint
polycystas vesénél)

IV. Rehabilitacio

V. Gondozas
Felndttkorban a tiinetektdl illetve tarsuld betegségektol fliggden nephroldgiai/urologiai kozpontban

Progndzis: ritkan, sulyos vesekovesség esetén vezethet veseelégtelenséghez, egyébként a prognozis jo, de a gondozas élet-
hosszig tart.
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Szerzett cystas vesebetegség

I. Alapvetdé megfontolasok

Definicio: kronikus veseelégtelenség végstadiumaban a zsugorvesében megjelend cystas elfajulas. Gyakorisaga a dializis

kezelés id6tartamaval nd, 3 év dializis kezelés utan a betegek 75%-aban megfigyelhetd. Jelent6ségét az adja, hogy gyakran

indulhat ki beldle vese karcinoma. Gyermekekben eléfordulasarol nincs adat. Kialakulasa esetén nephrectomia javasolt.
Egyszerii vesecysta (szolitaer és multiplex)

Definicio: az emberi vese leggyakoribb cystas elvaltozasa, az 50 év feletti polulacidé 50%-aban kimutathatd a vesékben egy

vagy tobb cysta. Tiinetet altaldban nem okoz. Nagyobb cysta befertozodhet, esetleg a veseallomany nyomasa révén
hypertoniat okozhat. Gyermekekben igen ritka, eléfordulasa 1% alatti.

I1. Diagnézis
Hasi ultrahanggal vagy scintigraphiaval.
II1. Kezelés

Igen ritkan sziikséges, ha nyomasi tlinetet okoz vagy befert6zodik. Ilyenkor ultrahangvezérelt punkcid vagy sclerotizalas jon
szdba.

IV. Rehabilitéci6

V. Gondozis
Csak jelentosebb méretii cysta esetén hasi ultrahang kontroll 3-12 havonta.
Vese dysplasia (multicystas dysplasia)

I. Alapvet6é megfontolasok

Definicio: dysplasia esetén a foetalis ¢életben a metanephros differencialodasa zavart szenved, emiatt a normalistol eltérd
szOvettani szerkezeti szerv alakul ki, mely cystakat, primitiv tubulusokat, differencialatlan mesenchymat és porcszdvetet
tartalmaz. Leggyakoribb formédja a multicystds dysplasia. Altalaban egyoldali, érintheti az egész vesét vagy a vese egy részét.
Tiinetek: féloldali tapinthatd rezisztencia. Ujsziilottekben, kis csecsemdkben nagy méret esetén nyomasi tiineteket okozhat
(tiid6 illetve a gyomor-bél rendszer nyomasa). 10 éves kor utan hypertonia alakulhat ki. Amennyiben a masik oldali vese ép
és nem tarsul hozza egyéb uroldgiai fejlodési rendellenesség, tiinetmentes.

Genetikai hattér: 6roklodést nem mutat. Multifaktorialis koreredetd, ritkan eléfordul csaladi halmozddas.
Incidencia: 1:4000
Jellemz6 életkor és nem: ultrahanggal mar intrauterin kimutathato elvaltozas. Gyakorisaga mindkét nemben azonos.

Tarsbetegségek: gyakran, az esetek 50-70%-aban tarsul hozza egyéb fejlodési rendellenesség: oesophagus atresia, vitium,
csigolya fejloédési rendellenesség, hypospadiasis, anus atresia. Sokszor 1athatok a betegen informativ morfogenetikai variansok.
Téarsuld urolégiai fejlédési rendellenességek: ellenoldali vese dystopidja, hypoplasidja, hydronephrosisa, hydroureter,
vesico-ureteralis reflux, ureterocele, kettds tiregrendszer, ectopias ureter. E rendellenességek egy része hajlamosit hugyuti
fertozésekre.

Anamnézis: terhességi anamnézis: a praenatalis ultrahang vizsgalat cystakbol all6 vesét mutat. Ritka kétoldali multicystas
dysplasia esetén sulyos oligohydramnion.

Fizikalis vizsgalat: a nagy multicystas, esetleg egyben dystopids vese tapinthatd. Amennyiben egyéb rendellenesség nem
kiséri, mas fizikalis eltérés nincs.
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II. Diagnosztikai vizsgalatok

Laboratériumi vizsgalatok: a multicystas vese, amennyiben a masik vese ép és nem kiséri egycb fejlodési rendellenesség,
semmilyen laboratériumi eltérést nem okoz. Esetleges tarsuld rendellenesség tisztazasra a polycystas veséknél emlitett vizs-
galatok végezhetdk.

Képalkoto vizsgalatok:

Hasi ultrahang: a vese helyén vagy dystopiasan veseparenchymat nem tartalmazd, cystakbdl alléo képlet. Mérete lehet
néhany mm ¢&s szinte az egész hasat kit6lto terime kozott barmekkora. Az ultrahang legtébbszor dnmagéban elég a
diagnézishoz.

Hasi CT illetve MR: kontrasztanyaggal kombindlva csak igen ritka specidlis esetekben indikalt ha az ultrahang nem ad
egyértelmii diagnozist.

Vese scintigraphia: (MAG-3, DTPA, DMSA): bizonytalan esetekben illetve a masik vese allapotanak felmérésre szolgal.
A multicystas dysplasias vese nem halmoz izotopot.

Retrograd mictios cystographia: esetleges vesico-ureteralis reflux tisztdzasra VUR gyanu esetén.

Differencialdiagnézis: hydronephrosis, cystas szerkezetli vesedaganatok.

I11. Kezelés

A muticystas dysplasias vese 6nmagaban kezelést, diétat, folyadék megszoritast nem igényel. Ha nem mutat felszivodasi
tendenciat, 2 éves kor utan retroperitoneoszkdpos eltavolitasa javasolt esetleges késobbi hypertonia illetve tumoros elfajulas
megeldzése céljabol.

Kezelni a tarsul6 betegségeket kell. (VUR, hugyuti fert6zés, hugyuti stenosisok)

1V. Rehabilitacio

V. Gondozas

Id6szakos ultrahang kezdetben 3-6 havonta majd évente, vizelet vizsgalatok 2-3 havonta. Amennyiben a masik vese ép,
vérkémiai vizsgalatok nem indokoltak.

Prognézis: az esetleges tarsuld rendellenességek hatdrozzak meg. Az érintettek 25-30%-aban ez elsé években a dysplasias
vese felszivodik (8). A multicystas dysplasias vese onmagaban az életmindséget, életkilatasokat nem befolyasolja.

Sclerosis tuberosa

1. Alapveté megfontolasok

Definicié: autoszomalis dominansan 6roklodd betegség, melyet a boron, agyban, retindn, csontokban, majban, szivben
tiidoben és a vesékben képzodd hamartomatosus tumorok jellemeznek. A betegek 50%-aban talalhatok angiomyolipomak a
vesékben. Gyakran szovodik hypertoniaval, nemritkan vese carcinomaval. A tiineteket az egyéb szervi manifesztaciok uraljak,
tovabbi ellatas, kezelés is azoknak megfelelden.

Incidenciaja: 1:10 000.

Genetikai alapja a 9-es kromoszoman kdodolt hamartin vagy a 16-os kromoszoman kodolt tuberin nevii proteinek génjének
mutacioja. E proteinek a tumor supresszidban vesznek részt.

Hippel-Lindau syndroma

Definicié: egy tumor suppresszor gén muticidja kovetkeztében kialakuld multiplex tumorok jellemzik. Kialakulhat
cerebellaris és retinalis haemangioblastoma, pancreas cysta, cystadenoma, carcinoma és szigetsejt-tumor, pheochromo-
cytoma, epididymalis papillaris cystadenoma, a belsd fiil papillaris tumora, valamint vese cysta €s carcinoma. Ritkdbban
jelentkezhet maj és 1ép cysta illetve adenoma. A betegek 65%-aban mutathatok ki a vesékben tobb cm-es cystak, polycystas
vese képéhez hasonldan, melyek vilagos sejtes carcinomava fejlodhetnek. A malignus tumorok gyakran multiplexek és
kétoldaliak.

Gyakorisag: a populacioban 1: 30 000- 40 000.
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Genetikai alapja a 3-as kromoszéma rovid karjan talalhato gén defektus, mely egy onkogén locushoz kapcsolddik. A be-
tegség autoszoémalis dominansan 6roklodik.

Diagnézis: az elvaltozasok a veszélyeztetett egyéneken (pozitiv csaladi anamnézis) 10 éves kor utan fél-1 évente ismételt
ultrahang vagy CT/MR vizsgalatokkal mutathatok ki, tiinetek altalaban 20 éves kor utan jelentkeznek. A daganatok tobbnyire
30 éves kor utan alakulnak ki.

II1. Kezelés
A kialakult tumorok megfelel6 kezelése.

IV. Rehabilitacio

V. Gondozas

Kezdetben rendszeres ultrahang ellenérzeés. A tumorok megjelenését kovetden onkologiai kdzpontban a tumoroknak megfe-
lel6 specialis teendok ellatasa.

Megeldzés: ahol hozzaférhetd, a csaladtagok genetikai analizise javasolt. A mutdcid kimutatdsa esetén a daganatok korai
diagnoézisa lehetséges rendszeresen ismételt ultrahang illetve CT/MR vizsgalatokkal.
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Az Egészségiigyi Minisztérium
szakmai protokollja

a gastrointestinalis endoscopiarol

Készitette: a Csecsemd- és Gyermekgyogydszati Szakmai Kollégium

I. Alapveté megfontolasok

I1. Diagnézis

Beleegyezés

Mint minden eszkozGs vizsgalathoz a sziilotol vagy torvényes képvisel6tdl tajékozott beleegyezést kell nyerniink.
A vizsgalat elott tajékoztatnunk kell a gyermeket és sziilojét a tervezett vizsgalat céljardl és menetérol. Természetes figye-
lembe kell venni a gyermek korat, allapotat és értelmi szintjét, és a tajékoztatast ehhez kell igazitani. A beleegyezést mindig
irasban kell kapnunk, melynek tartalmaznia kell, hogy a sziil6t (térvényes képviseldt) a vizsgalatrol, az esetlegesen fellép6
szovédményekrdl tajékoztattak, a kapott felvilagositast megértette. A beleegyezd nyilatkozatnak rogzitenie kell, hogy a
vizsgalat milyen érzéstelenitésben torténik. Altalanos anesthesia esetén (altatas) az anesthesiologus orvos kiilon felvilago-
sitast kell, hogy nytjtson az altatasra vonatkozodan ¢s az ehhez sziikséges beleegyezést kiilon dokumentalni kell.

Anesthesia

A fels6 endoscopias vizsgalatokhoz hasznélt anesthesia életkor fliggd. Megfeleld kooperacio esetén 12-14 éves kor felett
gastroscopia elvégezhetd localis anesthesidban, azaz a szaj-, garatiir helyi érzéstelenitésével. Az ennél fiatalabb korcsoport-
ban, valamint nem megfelel kooperacid esetén, vagy terapids vizsgalatnal altalanos anesthesia a valasztandé. Ez kivitelez-
hetd laryngeal maszkon vagy endotrachealis tubuson keresztiil. Jol alkalmazhatd megoldas az intravénas narkozis is, mely
mellett a spontan 1égzés megmarad, retrograd amnesiat okoz (midazolam) és hatasa felfiiggeszthetd.

Az endoscopos vizsgalatokhoz hasznalatos anesthesia 6sszefoglalasa az 1. tablazatban talalhato.

Az als6 endoscopias vizsgalathoz szilkséges anesthesia altalanos jellemzo6i nagy vonalakban megegyeznek a felsd
endoscopianal leirtakkal. Alapvet6 kiilonbség, hogy mivel a vizsgalat soran nincs manipulacié az orr-garat iiregben, igy a
mechanikus 1égut elzarodas nem szerepel a veszélyek kozott. Tovabbi fontos kiilonbség a beavatkozas soran jelentkezd
fajdalom nagysaga, a beavatkozas idébeli hossza.

Egy rovid ideig tartd procto-sigmoideoscopiat megfeleld kooperacio esetén el lehet végezni sedatio nélkiil vagy feliiletes
narkozisban, mig a kiterjedt vizsgalatok, mint a teljes colonoscopia, ERCP esetén, valamint a terapias beavatkozasok esetében
mindig indokolt az altalanos anesthesia.

A vizsgalat el6tt adott oralis premedicatio nagymértékben csokkenti a gyermekek szorongasat és potencirozza a késobbi-
ekben adott narcoticumok hatasat. Az ezt kvetden iv. adott papaverin spasmolyticus hatast. Intravénas anticholinerg hatasu
szer adasa egyénileg mérlegelendd, de altalanosan nincs elterjedve. A beavatkozast végzé személy részére fontos kovetel-
mény a beteg mozdulatlansadga, valamint a belek csokkent perisztaltikaja, mely kozepesen mély anesthesiaval érheto el.
Ures gyomor mellett az aspiratio veszélye nem nagy, de minél kisebb gyermeknél torténik a vizsgélat, a belek felfuvodasa
annal jelentdsebb. Ezek alapjan a laryngeal maszk alkalmazasa idealis lenne, de veszélye, hogy a beteg oldalra forditasakor
(colonoscopia esetén) kicsuszhat. A béldisztenzio csokkentésére O, és szabad levegd keverékét hasznaljuk.

Az anesthesia bevezetésére propofol, thiopental vagy inhalatios anestheticum egyarant hasznalhatd. A fenntartas kis do-
zisu fentanyl, alfentanyl, nalbuphin mellett infuzios pumpéan adagolt propofollal vagy inhalatios narkotikummal torténhet.

Javasolt a relaxans adasa nélkiili intubatio, majd a narkozis fenntartasa diprivan+alfentanyl vagy mély sevofluran alkal-
mazasaval.

1. tablazat: Az endoscopos vizsgalatoknal alkalmazhatd anesthesia

Lokalis (Lidocain spray)

Intravénas
- midazolam (0,2 mg/kg)
- fentanyl (5 mcg/kg)

Altalanos (intratrachealis+iv., laryngealis maszk+iv.)
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Elokészités endoscopids vizsgdlathoz

Oesophago-gastro-duodenoscopia (OGD), ERCP:

Az eldkészités célja, hogy a vizsgalat ideje alatt a maximalisra csokkentsiik a gyomortartalom aspiracidjanak veszélyét.
Gyermekeknél, normalis gyomortiriilést feltételezve, attetsz folyadék a vizsgalat elott 2 oraval fogyaszthato, tej, tapszer,
vagy szolid taplalék 5 honapos kor alatt 4 éraval, 6-36 honap kozott 6 oraval, és 3 éves kor felett 8 draval. (1)

Colonoscopia:

Az eldkészités célja a béltartalomtol, széklett6l mentes béllumen elérése, mely egyrészt diétas megszoritasbdl, masrészt
nagymennyiségli folyadék altali bélmosasbdl, valamint hashajtasbol all. Ez a gyakorlatban a vizsgalat eltt 2 nappal meg-
kezdett folyékony diétabol all: tea, asvanyviz, sziirt gytimoleslé. A bél kitisztulasahoz elengedhetetlen, hogy az adott folya-
dékbol nagy mennyiséget fogyasszon el a gyermek, életkortdl fiiggden a bevitel, napi 1,5-3,5 liter koriili kell, hogy legyen.

A hashajtas a vizsgalat el6tti napon egyszeri 1 ml/kg adagban adott X-prep (sennoside B)-bdl all. Szintén jo eredménnyel
alkalmazhaté Na-picosulphat és magnesium citrat tartalma hashajtd, illetve szajon at adott Na-phosphat. Ez utobbi kontra-
indikalt veseelégtelenségben, illetve 6 évnél fiatalabb gyermekek esetében. A per os vagy nasogastricus szondan keresztiil
beadott polyetilén-glykollal végzett bélmosas kevésbé jo tisztulast eredményez és rosszabbul is toleralhato.

Ha fenti terapia ellenére sem iiriil tiszta folyadék a belekbdl, a vizsgalat eldtti napon este és a vizsgalat napjan 10ml/kg
(max. 500 ml) adagban bedntést adando. Figyelmet kell arra forditani, hogy az alkalmazott hashajtotol esetleg dehidracid
jon 1étre, ezért egyes esetekben a vizsgalat elott intravénas folyadékpotlasra lehet sziikség, amennyiben a szajon keresztiili
folyadékfogyasztas nem elégséges.

Kis csecsemOk esetében a folyékony diétat elegendd 1 nappal a vizsgalat elott megkezdeni. Anyatejjel vagy tapszerrel
taplaltak esetében lehet legtovabb fenntartani a szajon keresztiili tdplalast. A hashajtas ebben az esetben is ugyanugy alkal-
mazandd, de a folyadékhaztartas biztositasara gyakran van sziikség parenteralis folyadékpotlasra is.

Antibiotikum profilaxis

Gastrointestinalis endoscopia esetén ritkan jelentkezhet bacteraemia, de kevés adat szdl amellett, hogy endoscopos vizs-
galatot kovetden endocarditis alakult volna ki. A tranziens bacteraemia az esetek tobbségében tiinetmentes marad, azonban
vitiummal rendelkezé betegeknél a bacteraemia infectiv endocarditist okozhat. Az endocarditissel vagy szimptomas
bacteraemiaval jaré allapotok a 2. tablazatban vannak dsszefoglalva.

2. tablazat: Endocarditisszel vagy szimptomas bacteraemiaval jaré allapotok

Magas kockazattal jar:

e  Mibillentyii
Korabbi endocarditis
Szisztémas-pulmonalis shunt
1 évnél fiatalabb szintetikus ér graft
Stlyos neutropenia (neutrophil: <1 G/1)

Alacsony, kozepes kockazati:

Mitralis prolapsus, insufficienciaval
Rheumas vagy congenitalis billentyii hiba
Hypertrophias cardiomyopathia
Ventriculo-peritonealis shunt
Szivtranszplantacio utani allapot

Kozepes neutropenia (neutrophil: 1-5 G/1)

Nincs fokozott kockazat:

e  Mitralis prolapsus, insufficiencia nélkiil
Secundum tipusu atrialis septum defektus
Pacemaker
Coronaria bypass graft
Beiiltetett defibrillator

Diagnosztikus gastrointestinalis endoscopiat kdvetden (gastroscopia, colonoscopia) a bacteracmia gyakorisaga 4%, ¢s
polipectomia vagy biopszids mintavétel sem emeli meg ennek kockazatat. (2, 3)
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Endoszkdpos ultrahangvizsgalatot kvetden kialakuld bacteraemiardl igen kevés adat all rendelkezésre, 0-9% kozotti elo-
fordulasrdl szamoltak be. (4, 5)

A nyel6csotagitas és prothesis behelyezés azonban jelentds, mintegy 45%-ban jar bacteraemiaval (2).

Hasonloéan magas, 50% koriili az endoscopos scleroterapia esetén fellépd bacteraemia aranya (6).

Az ujabban elterjedt gumigyiri ligatio azonban biztonsagos eljaras €s csak mintegy 3-6%-ban jar bacteraemiaval (7).

Percutan endoscopos gastrostoma (PEG) készitése jar a legtobb komplikacidval, athuzasos technikdnal mind az
oropharyngealis, mind a borflorabdl keriilhetnek a véraramba kérokozok.

Hasonldan a nagyobb kockazatu beavatkozasok kozé tartozik az ERCP, melyet kovetden cholangitis és biliaris obstrukcid
alakulhat ki, mely utébbi noveli a kb. 11-16%-0s bacteraemia kockazatat (1d. 3. tablazat). (8)

3. tablazat: Nagy fert6zésveszéllyel jaro endoscopos vizsgalatok:

Nyeldeso sziikiilet tagitasa

Endoscopos varix scleroterapia

Laser terapia a felsd gastrointestinalis tractusban
Percutan tapszonda endoscopos behelyezése

O 0O 0godg

ERCP ismert epetti sziikiilet vagy pancreas pseudocysta esetén

Antibiotikum profilaxis indokolt:

I. A nagy kockazatu felso és alsé endoscopos vizsgalatokhoz (kivéve ERCP)

a) antibiotikum profilaxis javasolt a ,,nagy kockazati” betegeknek

b) kozepes kockdzat esetén a vizsgald egyéni mérlegelése alapjan kell dontést hozni
c¢) nem sziikséges profilaxis az alacsony, vagy atlagos kockazatu betegek részére

I1. Egyéb endoscopos eljarasok fokozott fertézésveszély nélkiil
a) nincs elegendo adat a profilaktikus antibiotikum adas elényére ,,nagy kockazati” betegek esetén
b) nem sziikséges profilaxis a kozepes, alacsony, vagy az atlagos kockazati betegek részére

I11. ,,Nagy kockazati” ERCP esetén
a) antibiotikus profilaxis javasolt epetti szlikiilet, pancreas pseudocysta vagy korabbi cholangitis esetén

b) ESGE (European Society for Gastrointestinal Endoscopy) ajanlas: antibiotikum profilaxis minden terapias ERCP esetében

IV. Percutan tapszonda endoscopos behelyezése esetén
Antibiotikum profilaxis javasolt minden beavatkozas esetén

Gyermekkori gastrointestinalis endoscopia diagnosztikus és terdpids indikdcioi (9)
a) Oesophago-gastro-duodenoscopia indikaciéja gyermekkorban
Definicio
A vizsgalat soran a nyel6csovet, a gyomrot, a vékonybél kezdeti szakaszat beliilr6l tekintjilk at. Alkalmas gyulladas,

nyalkahartya elvaltozasok, fekélyek, polipok, daganatok, vérzés forras észlelésére, és a vizsgalat soran mod van szdvettani
mintavételre is. A vizsgalatot flexibilis, hajlékony eszkozzel végezziik.

Diagnosztikus

* Dysphagia, fajdalmas nyelés

* Ismeretlen eredetii hanyas, mellkasi fajdalom, hasfajas
* Felso GI vérzes

* Mechanikai vagy kémiai sériilés (pl: sav, lug)

* IBD

* Intestinalis malabsorptio

* Poliposis szindréma

* Rakszlirés (Barret-oesophagus)

Terdpids

* Fels6 GI vérzés/vérzéscsillapitas
- varix (sclerotizalas, ligatio)
- fekély
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* Nyeldcso sziikiilet tagitasa

ballon katéter
Botulinum toxin injektalas

* Idegentest eltavolitas
* Tapszondak elhelyezése (pl. PEG, PEJ (percutan endoscopos jejunostoma))

A nyeldcs6 varixok kezelésében a sclerotisatio helyett javasolt a gumigytirt ligatio, mert ennck alkalmazasaval mind a
mortalitds, mind az ujravérzések szama csokkenthetd, azonban aktiv vérzés esetén a gumigylrl-ligatara korlatozottan al-
kalmazhato (10, 11).

Az OGD vizsgalatok lehetséges szovédményei

felszines nyalkahartya sériilés a garatban
odynophagia

nyel6csd, gyomor, duodenum perforatio
vérzes

fert6zés atvitel

b) A colonoscopia indikacidi gyermekkorban

Definicio
A vizsgélat soran a végbélnyilason keresztiil a vastagbeleket és a vékonybél utolsé 10-20 cm-¢ét tekinthetjiik 4t. Az esz-
kozon keresztiil fény vetiil a bél falara, illetve kevés levegdvel a bél lumenét feltagitjuk.

Diagnosztikus colonoscopia indikacioi

IBD (inflammatory bowel disease) gyanu

gyulladasos bélbetegségek ellendrzése, kovetése (Crohn betegség, colitis ulcerosa)
allergias colitis gyantja

egy¢b aetiologiaju colitis gyanuja (P1. kronikus granulomatosus betegség)
als6 GI vérzés

kronikus hasmenés

tumorgyanu/raksziirés (ureterosigmoideostomia)

poliposis szindromak

graft-versus host betegség

endosonographia

manometria

Terapias

polipectomia

szlikiiletek tagitasa (post-operativ)
idegentest eltavolitas

percutan coecostomia

A colonoscopias vizsgalatok lehetséges szovodmeényei

vaso-vagalis reakcid

vérzés

perforatio: serosa, direkt transmuralis
pancreatitis

1ép trauma

ho okozta kérosodas

A beavatkozast kdovetden:

c¢) En

Defin

disztenzi6 és kellemetlenség érzet
késon felfedezett perforatio és vérzés

doscopos retrograd cholangio pancreatographia (ERCP)

icio

Az ERCP egy komplex, kombinalt endoscopos ¢s radiologiai diagnosztikus vizsgalat, melynek célja az epeutak vizualizacioja.
Sziikség esetén terapias célu is lehet, szikiiletek oldasa, elzarodas megoldasa, valamit kdeltavolitas révén.
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Az ERCP vizsgalat indikacidja epeuti okkal:

Diagnosztikus
= neonatdlis cholestasis
=  biliaris atresia
= choledochus cysta
= choledocholithiasis
= biliaris obstructio parazita infestatio kovetkeztében
= tagult intrahepaticus epeut
= j6 és rosszindulatu epetti sziikiilet
= primer sclerotisalo cholangitis
=  biliaris obstructio vagy szivargas majatiiltetés utan
= bile plug” szindroma
= az Oddi sphincter manometrias vizsgéalata

Terapias
=  gsphincterotomia
=  sphincteroplasztika (ballon dilatio)
= koeltavolitas
= gzikiilet tagitasa
=  stent behelyezés
= nasobiliaris drainage

Az ERCP vizsgalat indikacidja pancreas eredetii okkal:

Diagnosztikus
= ismeretlen eredetl perzisztalé acut pancreatitis
=  recurrdl6 pancreatitis
= velesziiletett rendellenességek
= epeut fejlodési rendellenességek (choledochus cysta vagy abnormalis pancreaticobiliaris egyesiilés)
=  hasnyalmirigy fejlddési rendellenességek (pancreas divisum, pancreas annulare, pancreatocele)
= duodenum fejlédési rendellenességei (duodenalis vagy gyomor duplicatios cysta, duodenalis diverticulum)
= cystas fibrosis
= hyperlipidemia/hypercalcemia
= parazita infestatio (Ascaris)
= (Oddi sphincter dysfunctio
" pancreas trauma
= chronicus pancreatitis
=  pancreas terime

Terapids
=  pancreas sphincterotomia
= hasnyalmirigy vezeték sziikiilete
= koeltavolitas
= stent behelyezés
= pseudocysta drainage
= nasopancreaticus drainage

Az ERCP vizsgalat kontraindikaciéi:

= instabil cardiovascular, pulmonalis, vagy neurologiai allapot
= feltételezett bél perforatio

= nem korrigalt coagulopathia

= nyeldcso sziikiilet (relativ kontraindikacio)

d) Kapszulas endoscopia

A kapszulas endoscopia egy 11j vizsgalo eljaras, melynek soran egy gyogyszeres kapszula méretii kis kamerat nyel le a
beteg, mely a perisztaltika segitségével végighalad a bélrendszeren ¢€s titja soran intraluminalis felvételeket készit €s a képe-
ket tovabbitja a hasfalon elhelyezett 3 szenzor segitségével a rogzitd egysége. A vizsgalat befejezése utan a képeket attoltik
egy szamitdgépbe, ahol a tovabbi feldolgozas és értékelés torténik. A vizsgalat elonye, hogy olyan vékonybélszakaszok is
vizualizalhatok, amely az eddigi, hagyomanyos endoscopokkal nem voltak megkdozelithetéek, hatranya viszont, hogy nincs
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lehetdség szovettani mintavételre, valamint hogy a kapszula bélben térténé mozgasa nem befolyasolhatd, igy esetleges nyal-
kahartya felszinek a kapszula haladasa soran nem kertilnek latotérbe, igy az ezeken 1évo eltérések a vizsgald szamara elvesznek.

II1. Kezelés

IV. Rehabilitacio

V. Gondozas

Az endoscopos vizsgalatokat koveté megfigyelés

Az endoscopos vizsgalatokat kovetden sziikséges megfigyelési id6 a vizsgalat fajtajatol és a vizsgalathoz alkalmazott
anesthesiatol fiigg. Helyi érzéstelenitést (Lidocain spray) kovetéen, az alkalmazott készitmény hatdsanak elmulasaig, de
minimum 30 perces észlelés sziikséges. Altalanos anesthesiat kovetden 4 oras korhazi osztalyon eltoltott id6 sziikséges.
Nyeldeso varix sclerotisalés, illetve gumigytrt ligatiot kdvetden, a vizsgalat napjan csak folyadék fogyaszthato, a vizsgalat
masnapjan csak pépes étrend.

Polipectomiat kovetden 24 o6ras megfigyelés javasolt, az esetleges bélperforatio észlelésére. ERCP vizsgalat utan masnap
a pancreas enzimek kontrollja sziikséges, hogy a vizsgalat szovodményeként kialakuld pancreatitist idében felismerésre
kertiljon.
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Az Egészségiigyi Minisztérium
szakmai protokollja

a gyermekbetegeken végzett tiildétranszplantacio indikacioirol, ellenjavallatairol, a betegkivalasztias szempontjairol,
a transzplantacidra valé alkalmassagrdél, a varolistara keriilés feltételeirdl, a varolistarol valo levételérol

Készitette: a Csecsemd- és Gyermekgyogydaszati Szakmai Kollégium

I. Alapvetéo megfontolasok

Az Orszagos Koranyi Tbc és Pulmonologiai intézetben miikodé Nemzeti Tiidé Transzplantacios Vardlista Bizottsag bi-
ralja el mind a felnéttek, mind a gyermekek esetén a tiddatiiltetés sziikségességét, €s ez az egészségiligyi intézmény tekint-
heté a tiid6transzplantalt betegek hazai gondozasi kozpontjanak. Szakmai tapasztalatszerzés és a bécsi Allgemeines
Krankenhaus tiidétranszplantacios munkacsoportjaval valo kapcsolatfelvételt kovetden gyermekek (18 év alattiak) transz-
plantécio eldtti kivizsgalasat és miitét utani gondozéasat a Nemzeti Tiidé Transzplantaciés Varolista Bizottsag engedélyével
és szakmai feltigyeletével a Semmelweis Egyetem 1. szamt Gyermekklinika végzi.

A Nemzeti Tiidé Transzplantacidés Vardlista Bizottsag mddszertani levelet dolgozott ki ,,A tiid6transzplantacié indika-
cioi, ellenjavallatai, a betegkivalasztas szempontjai, a transzplantaciora valé alkalmassag, a vardlistara kertilés feltételei, a
vardlistarél valé levétel” cimmel.'

A modszertani levél alapvetd megallapitasainak valtozatlan formaban vald kozlése mellett az alabbiakban a specialis
gyermekkori szempontok keriilnek kiemelésre.

Tiidéatiiltetés indikdciéja’

A gyermekek tiddatiiltetése a felnottekhez hasonldan akkor indikélt, ha olyan progressziv tiidobetegség all fenn, ami az
adekvat konzervativ vagy sebészeti kezelés ellenére két éven beliil nagyvaldsziniiséggel halalhoz vezet, életet veszélyeztetd
szovédmények halmozottan fordulnak el6, rossz az életmindség. Velesziiletett kardialis rendellenesség, vagy irreverzibilis
egyeb szivbetegség egyidejli fennallasa esetén a sziv- tiiddatiiltetés mérlegelése sziikséges.

A megfelel6 donorszervhez jutas nehézsége miatt célszerli a gyermekek-, killonosen a kisgyermekek transzplantaciojat
megel6z06 vizsgalatokat, a sziikséges védooltasok beadasat, majd a varolistara helyezést a felnéttkorinal korabbra helyezni.

Indikacié hatterében all6 leggyakoribb korképek
Csecsemékor
velesziiletett cardiovascularis malformaciok
surfactant protein B deficiencia
kongenitalis cysticus adenomatoid malformacid

Kisgyermekkor, serdiilékor

cystas fibrosis /CF/

idiopathias tiid6fibrosis

velesziiletett cardiovascularis malformaciok

A varolistara keriilés kritériumai

Varolistara keriilhet az a beteg, akinél a tiid6transzplantacié indikacidja fennall és egyuttal a részletes kivizsgalas nem tar
fel transzplantaciot ellenjavallo allapotot. A gyermekgyogyaszati gyakorlatban a kritériumrendszert a leggyakoribb korkép,
a cystas fibrosis esetén hataroztak meg, és egyéb korallapotokban is ehhez viszonyitanak.

Két évnél rovidebb varhato 50%-os tulélés kritériumai
FEV1<30% vagy gyors 1égzésfunkcio romlas
hypoxaemia, nyugalmi pO,<55 Hgmm
hypercapnia, nyugalmi pCO,>50 Hgmm
exacerbatiok gyakoribba, sulyosabba valasa
massziv haemoptoe
kérhazi kezelések gyakoribba valasa
befolyasolhatatlan testsulyvesztés
a noéi nem rosszabb progndzisa (gyorsabb progresszioja) siettetd szempontként értékelendd

Rossz életminéség Kritériumai
napi tevékenység, kozosségi €let stilyosan korlatozott
folyamatos oxigén igény
egyre gyakoribb intravénas antibiotikus kezelések sziikségessége
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I1. Dignozis

A tiidéatiiltetést megel6z6 kivizsgalas elemei

Vérvizsgalatok: vércsoport, We, CRP, vérkép, maj-, vese-, pajzsmirigyfunkcid, ionok,
alvadas, lipidek, vércukor, HLA, cytotoxicus antitest, kreatinin clearance

Képalkoto vizsgalatok: kétiranyt mellkas rontgenfelvétel, mellkas CT, hasi UH, perfazios-,
ventillacios tiiddscintigraphia, orrmellékiireg CT (CF-ben)

Funkcionalis vizsgalatok: testpletismographia, diffuzids kapacitas, artérias vagy kapillaris
vérgaz, EKG, echocardiographia, 6 perces jarastavolsag

Szerolégiai vizsgalatok: VDRL, HIV, CMV, Epstein-Barr, Herpes simplex, Varicella zoster,
Hepeatitis B, C

Gockutatas: vizelet-, orr (CF-ben)-/torokvaladék/kopet/BAL tenyésztés - baktérium, gomba,
Koch, Mantoux-proba, fogaszati, gégészeti, borgyogyaszati konzilium

Egyéb: osteodensitometria, pszichiatriai vélemény, sziikség esetén kornyezettanulmany, BMI

A tiidétranszplantacié kontraindikacioi
Az ismeretek, tapasztalatok boviilésével az abszolut és relativ ellenjavallatok valtoznak és centrumfiiggéek lehetnek.

A tiid6transzplantacié abszolit kontraindokacio6i
sulyos scoliosis, -mellkasi deformitas, tracheomegalia, -stenosis
maj-, vese-, bal szivfél elégtelenség /szimultan tobbszervi atiiltetés lehetséges/
jelentds transpleuralis shuntok, callus, pleurodesis utani allapot
kozponti idegrendszeri karosodas
Burkholderia cepacia genomovar III kolonizacio
aktiv malignitas
HIV, aktiv virusfert6zés, aktiv tbc, bakteriaemia, sepsis
jelentds 1égzoizom funkcidkarosodas
megbizhatatlan kooperacid

A tiidotranszplantacié relativ kontraindikacioi
szimptémas osteoporosis vagy osteopaenia
pulmonectomia utan /volumenpdtlo eszkoz esetén nem/
rendszeres szisztémas kortikoszteroid kezelés
polyrezisztens alséléguti korokozok, MRSA, egyéb Burkholderia trzsek
sulyos malnutricid
gépi 1élegeztetés /kivéve non-invaziv forma/

A vardlistarol valo levétel kritériumai
A transzplantaciora varo beteg a tiidoatiltetés eredményét befolyasold, akar kontraindikaciojat jelentd esemény ill. szo6-
vodmény megjelenésekor a varolistarol atmenetileg vagy véglegesen leveheto.

A tiidotranszplantacio sziikségességének véleményezése

A 61/2003. ESZCSM rendelete alapjan megalakult Nemzeti Tiido Transzplantacios Vardlista Bizottsag a tiiddtransz-
plantacio sziikségességének véleményezo, javaslattevo testiilete. Az Orszagos Koranyi Tbc és Pulmonoldgiai intézetben
rendszeres {ilések alkalmaval konzultalja az eseteket. Az alkalmas betegek a bécsi Allgemeines Krankenhaus varolistajara
keriilnek eldzetes konzilium alapjan. Jelenleg ugyanis a tiddatiiltetés kiilfoldi gyogykezelésként Orszagos Egészségbiztosi-
tasi Pénztar finanszirozassal Bécsben torténik. Ehhez a 227/2003. (XII. 13.) Korm. rendelet értelmében az Orszagos Kora-
nyi Tbc és Pulmonolégiai Intézetben létrehozott szakmai bizottsag indokoltsagot megallapitd véleményezése sziikséges.
A varolistara kertiléshez az OEP koltségatvallalo nyilatkozata is elengedhetetlen.

II1. Kezelés

IV. Rehabiliticié

V. Gondozas
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VI. Irodalomjegyzék

1. Az Egészségiigyl Minisztérium mddszertani levele. A tiid6transzplantacid indikécidi, ellenjavallatai, a betegkivalasztas
szempontjai, a transzplantaciora valo alkalmassag, a varolistara keriilés feltételei, a vardlistarol valo levétel. Készitette a
Nemzeti Ttid6 Transzplantacids Varodlista Bizottsag

2. Kovacs L. Tudotranszplantacié gyermekkorban: elsé hazai tapasztalatok. Gyermekgyogydszati Tovabbképzé Szemle
2005;10(6):241-246

Kapcsolddé internetes oldalak
www.ishlt.org

A szakmai protokoll érvényessége: 2009. december 31.
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Az Egészségiigyi Minisztérium
modszertani levele

a haemorrhagias diathesisekrol

Készitette: a Csecsemd- és Gyermekgyogydszati Szakmai Kollégium

1. Alapveté megfontolasok - I1. Diagnézis - I11. Kezelés

Vérzékenység

Definicio és altalanos megallapitasok

Vérzékenységrol beszéliink, ha trauma, sériilés nélkiil vagy enyhe trauma hataséra jelent6s, vagy ismétlodo vérzés 1ép fel.

A vérzékenység a megfelel laboratdriumi diagnozissal alatdmaszthato.

Vérzésmentes allapot eléréséhez normalis érfal rendszer, normalis thrombocyta rendszer és normalis véralvadasi rendszer
sziikséges. Ha barmelyik karosodik, vérzés jon 1étre.

A vérfal karosodasa esetén vasopathiarol, a thrombocyta rendszer sériilése esetén thrombopathiardl, beszéliink, mig a
véralvadasi rendszer koros miikodése coagulopathidhoz vezet. A thrombopathia lehet thrombocytopenia, és thrombo-
cytopathia.

A diagnosztika lépései

Anamnézis
* Pontos csaladi (6r6klodés!) és egyéni anamnézis (gydgyszerszedés) felvétele sziikséges.
* A vérzés megjelenésének koriilményeire vonatkozd adatok is informativak.

Fizikalis vizsgalat
A haemorrhagias diathesisek laboratoriumi diagnosztikdja csak akkor lehet eredményes, ha azt megfeleld klinikai vizsgalat
elézi meg.
A vérzés tipusabol a vérzékenység tipusara kovetkeztetni lehet:
* Nagyobb méret iziileti bevérzések, haematomak
- coagulopathia mellett szolnak.
* Petechiak, suffusiok
- thrombocyta eredetli vérzékenységre jellemzoek.
* Purpurak (a bor felszinébdl kiemelkedo, kissé infiltralt bevérzések)
- vasculitisekben lathatok.

A vérzékenység oka lehet:
* Coagulopathia

* Thrombocytopathia

* Vasculopathia

* Fentiek kombinacioi

A haemorrhagias diathesisek laboratériumi diagnosztikaja

Feltételezett diagnozis
Koéros eredmény Vasculopathia Thrombo- Thrombocyto- | Coagulopathia | Gydgyszerhatas
Cytopenia pathia
Vérzési id6 + o + - +/-
Thrombocytaszam - + - - +/-
Prothrombin-id6 - e - +/- +/-
Aktivalt parcialis thromboplastin-id6 - - - +/- +/-
Thrombin-id6 - - - +/- +/-

A haemorrhagias diathesisek zomének kimutatasahoz a fenti egyszerii tesztek elegendéek. Amennyiben korosat ész-
leliink, Ggy tovabbi specialis vizsgalatok sziikségesek.
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A haemostasis eltérések leggyakoribb okai

Laboratériumi eltérés Leggyakoribb okai

Izolalt APTI megnyulas Lupus anticoagulans. velesziiletett faktorhiany, kis molekulastlyt heparin kezelés

PI és APTI megnyulas K-vitamin hianyos allapot. szerzett coagulopathia, ritkan velesziiletett II-es, V-0s
vagy X-es faktor hiany

PI, APTI és TI megnyulas Elérehaladott majbetegség, consumptios coagulopathia. heparinnal levett vér

I1zolalt PI megnytlas Syncumar kezelés elsd napjai. V-6s faktor hiany

Izolalt TI megnyulas Mcérsékelt heparin szennyezddés, flbrinogénszint-csokkenés

A thrombocytafunkcié-zavarok laboratériumi diagnosztikaja

Definicié és altalanos megallapitiasok

A thrombocytatunkci6 zavarok: olyan enyhe haemorrhagias diathesisek, ahol a korkép hatterében normal thrombocyta-
szam mellett a thrombocytak funkcidjanak sériilése all. A thrombopathidk kialakulhatnak 6roklott és szerzett formaban.
A szerzett thrombopathidkra jellemz6, hogy altalaban tobb thrombocyta részfunkcio egyiittes sériilésével jarnak.

Mikor gondoljunk thrombocytafunkcié-zavar eredetii vérzékenységre?
Ha a vérzés jellege: petechia, epistaxis, foginyvérzés, mas nyalkahartya eredeti vérzés, illetve menorrhagia.
Foghuzas, tonsillectomia utan és post partum enyhe vérzékenység.
Az alvadasi idok (pl, APTIL, TI) normalisak
Thrombocytaszam: normal, ritkan csékkent,
Vérzési id6 (templattal (Ivy szerint): altalaban megnyult, mikézben a thrombocyta szdm normalis
A velesziiletett thrombocytafunkcio-zavarok joval ritkdbbak, mint a szerzett thrombopathidk. Ezért a herediter thrombo-
pathia diagndzisat mindig meg kell, hogy el6zze a szerzett korforma lehetdségének kizarasa.

A vasculopathiak laboratériumi diagnosztikaja

Az elvégzendd haemostasistesztek gyakorlatilag megegyeznek a thrombocytopathidk kivizsgaldsanal ismertetett vizsga-
latokkal.
Jellemzd:
* Megnyult vérzési id6 (Ivy szerint),
* A thrombocytaszadm ¢és a thrombocytaaggregacid normalis.
* A vascularis fragilitds megitélésére régebben gyakrabban, ma mar ritkdn alkalmazott tourniquet- (Rumpel-Leede) teszt
szintén pozitiv (a vérnyomasmérd mandzsettajat 5 percig a kozépvérnyomasnak megfeleld értéken tartjuk, majd megszam-
laljuk az alkar 1 cm*-én lathat6 petechiak szamat).
Formai: velesziiletett és szerzett vasculopathidk.

Thrombopathia
Vérlemezke-rendellenességek
Definicié és altalanos megallapitiasok

A vérlemezkék, thrombocytak (Thr) szerepe a primer haemostaticus thrombus 1étrejottében van, de jelenlétiik, aktiv
részvételiik a stabil thrombus kialakuldsdnak tovabbi szakaszaiban is sziikséges. Szambeli hidnyuk (thrombocytopenia) vagy
funkciézavaruk (thrombocytopathia) jellegzetes vérzéses jelenségekhez vezetnek.

Etiolégia
Thrombocytopenia: a thrombocyta szam koros csokkenését tobb tényezo idézi eld. Csokkent vérlemezke termelés, fokozott
pusztulas, distributios veszteség
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A gyermekkori thrombocytopeniak differencidldiagnoézisa

Immunpatomechanizmusu
thrombocytopenidk

Autoimmun thrombocytopeniak

Idiopathias thrombocytopenias purpura (ITP, Werlhof-kor)

Neonatalis ITP

Poliszisztémas autoimmun és lymphoproliferativ betegség részjelensége

Gydgyszerek/fertozések altal indukalt immunthrombocytopenia

Alloimmun thrombocytoenidk

Gyakori thrombocyta-pétlas kovetkeztében

Posttransfusios és postransplantatios purpura

Neonatalis alloimmun thrombocytopenia

Nem immunpatomechanizmusu
thrombocytadestructio

Haemolyticus uraemias szindroma (HUS, Gasser-kor)

Thromboticus thrombocytopenias purpura (TTP, Moschcowitz-szindréma)

Kassabach-Merritt szindroma

Disseminalt intravascularis coagulatio (DIC)

Egyéb okbol bekovetkezé
thrombocytadestructio

Velesziiletett és szerzett vitiumok, vénas malformatiok

Intravenas katéterek, miibillentyii, cardiopulmonaris bypass

Pathologids Ujsziilottek thrombocytopenidja

Csontveld-infiltrativ betegségek

Leukaemia

Disseminalt solid tumorok

Raktarozasi betegségek, anyagcsere- betegség

Distributios zavar

A thrombocytopenia felsorolt okai a periférias vérkép és vérkenet, illetve a csontveld vizsgalata alapjan allapithatok meg.

Idiopathias (immun) thrombocytopenias purpura

(ITP, Werlhof-kér)

Definici6 és altalanos megallapitdsok

Thrombocyta-ellenes autoantitestek valtjak ki az akut thrombocytopeniat. A klinikailag jellegzetes bor-és nyalkahartya
vérzések megjelenését gyakran 1-3 héttel korabban virusos betegség eldzi meg. A fitk és lanyok egyforma gyakorisaggal
érintettek, a betegség 2 és 4 éves kor kozott a leggyakoribb. A gyermekkori ITP altaldban joindulata, az esetek 90%-aban
6 honapon beliil spontan gydgyul (akut ITP). A gydgyulast relapszusok, exacerbatiok szakithatjak meg. Amennyiben fél év
alatt gydgyulds nem kovetkezik be, kronikus ITP-rol beszelink.

A letalitas ritka, az esetek 1%-aban kézponti idegrendszeri vérzés okozza.

Tarsulhat mas autoimmun betegséggel: az ITP és az autoimmun haemolyticus anaemia (AIHA) asszociacioja az Evans-

szindroma.

Anamnézis

e  Megeldzd virusinfekciora utald tiinetek.
o A jellegzetes vérzéses tiinetek egészséges gyermekben hirtelen, varatlanul 1épnek fel.

e  Védooltasok: MMR utén jelentkezhet

Fizikalis vizsgalat

Vérzéses tiineteket észleljiik: purpurak, suffuziok a boron, petechidk a nyalkahartyakon, epistaxis, gastrointenstinalis vérzés,
menorrhagia, hematuria, fokozott sériillékenység, intracranialis vérzés.
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Laboratériumi vizsgalatok
Kvantitativ és kvalitativ vérkép
Thrombopenia, a thrombocytak a normalisnal nagyobb méretiick
Thrombocytaellenes ellenanyagok vizsgalata
Csontveldvizsgalat: tipusos esetben a megakaryocytak szama emelkedett. Ritkan megakaryocytopenia is eléfordulhat,
ha a hozzajuk kotddd autoantitestek kepzodésiiket gatoljak vagy cytotoxicusak. A csontvel$ vizsgélata soran az
aplasztikus anaemia, a leukaemia, az amegakaryocytas thrombopaenia zarhato ki.
e Szerologiai vizsgalat: emelkedett Thr-asszocialt IgG- (PAIG) szint alatdmasztja a diagnozist

Kiilonosen fontos a csontvelGvizsgalat haladéktalan elvégzése és a leukaemia kizarasa akkor, ha a beteg kortikoszteroid
kezelését tervezziik, ugyanis alkalmazasa elfedi az acut lymphoblastos leukaemia (ALL) képét és tartds monoterapiaként
igen kedvezdtlentil befolyasolja annak korlefolyasat.

Differencialdiagnozis
Elkulonitend az egyéb thrombocytopenias allapotoktol (1d. tablazat).

Kezelés
Célja: a jelentds vérvesztés, illetdleg az életveszélyes kozponti idegrendszeri vérzés megeldzése. Ez utobbinak kiilondsen
nagy a veszélye nyalkahartya- és szemfenéki vérzés esetén.
* Az enyhe esetek nem szorulnak kezelésre (szoros megfigyelés).
* 4 sulyos esetek két elfogadott, egyarant és egyenld mértékben eredményes terapiaja a kortikoszteroid és az intravends
immun globulin (IVIG) kezelés.
- Kortikoszteroid-kezelés:
Korszerti modszere a nagy ddézisu 6-methyil-prednisolon (Solu-Medrol) 2 mg/kg ddzisban naponta 2 hétig, és négy hét
alatt fokozatosan elhagyjuk.
- IVIG kezelés:
400 mg/ttkg immunglobulint adunk infuzidban 5 napig, vagy 1000 mg/ttkg 2 napig.
* Fontos a beteg ¢letmddjanak helyes megvalasztasa:
* 100 G/I alatti Thr-szam esetén nem javasoljuk kiizd6 sportok, biciklizés folytatasat.
* 50 G/I-nél kisebb Thr-szam esetén kifejezetten kimélo életmodot javasolunk.

Krénikus ITP
Definici6 és altalanos megallapitdsok

Ha az ITP 6 honapnal tovabb tart, kronikus ITP-nek nevezziik. Kialakuldsa gyakoribb a hossza korelézményt, egyéb
immunpatomechanizmust betegséggel tarsuld folyamatok, valamint az 1 évesnél fiatalabb és a 10 évesnél idosebb betegek
esetében. A vérzéses tiinetek altalaban kevésbé sulyosak, mint akut ITP-ben, a spontan gyogyulas valdszinlisége viszont
Iényegesen kisebb annal.

Kezelés

* Kortikoszteroid és IVIG: az akut formahoz hasonloan reagal kortikoszteroid vagy IVIG- kezelésre, de a terapias effektus
gyakran csak atmeneti.

* Kortikoszteroid-rezisztens esetek kedvezden reagalhatnak IVIG kezelésre és viszont.

» Thrombocytaszuszpenzid adasa: csak sulyos, életveszélyes vérzés esetén kertil sor.

» Egyéb gyogyszeres probdlkozdsok:

- Refrakter betegségben vinca-alkaloidok, danazol, azathioprin, cyclophosphamid, cyclosporin, IFN adhatdk.

- Splenectomia: Stlyosan vérzékeny beteg esetében jon szoba, 65-90%-ban kurativ. A splenectomidt kovetden gyakran 1ép
fel atmeneti thrombocytosis. mértéke az 1000 G/1-¢ is elérheti, ami nem tarsul fokozott thrombosis rizikoval, kezelést nem
igényel. A splenectomiat 6 éves kor el6tt célszerii elkeriilni.

Neonatalis ITP
Definicio

ITP-s anya autoantitestjei a placentan atjutva sulyos magzati thrombocytopeniat, perinatalis vérzest okozhatnak meg akkor
is, ha az anyai thrombocytaszam nem alacsony.

Kezelés

* A thrombocytopenia az Ig-ok felezési idejével parhuzamosan 3-6 hét alatt rendezodik.

* Az ujsziilottet vérzéses manifesztaciod esetén IVIG-gel kezeljiik.

» Koponyaiiregi vérzés, illetve annak veszélye esetén thrombocyta szuszpenzidt is adunk.
Az ITP-s terhes anya gondozasa hematologus és sziilész k6zos feladata.
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Neonatalis alloimmun thrombocytopenia

Epidemioldgia, etiopatomechanizmus
Incidenciaja: 1:5000 élvesziilés.

A morbus haemolyticus neonatorummal azonos patomechanizmus alapjan a magzati thrombocyta antigének (t6bbnyire
PI Al) ellen az adott antigent nem hordozo6 anya IgG-alloantitesteket termel, amelyek a magzatban sulyos thrombocytopeniat
okoznak. Az anya thrombocytaszama normalis, az anamnézisében ITP-re utal6 adat nem szerepel.

Klinikai tiinetek: az érett, egyébként egészséges, 0jsziilottben lathato kiterjedt petechiak, purpurak tipusosak.

Kezelés: a célantigént nem tartalmazoé thrombocyta-szuszpenzio adasa, amely legkonnyebben pheresissel az anyatol nyerhetd
egészsége veszélyeztetése nélkiil.

A velesziiletett thrombocytafunkcio-zavarok joval ritkabbak, mint a szerzett thrombocytopathiak.

Thrombocytafunkcié-zavarok fébb csoportjai
Velesziiletett thrombocyta funkcio zavarok
Adhézi6 zavarok:

Adheziv thrombocyta membran receptorok 6roklott rendellenességei
von Willebrand megbetegedés

Aggregacid zavarok:

Glanzmann-thrombasthenia

Szekréciod (és aggregacid) zavarok:

Thrombocyta denz és/vagy cx-granulum defektusok: ,,storage pool”
A thrombocytasecretio biokémiai mechanizmusénak zavarai

Prokoagulans aktivitas kifejlodésének zavara
Szerzett thrombocytopathidk

Gydgyszerhatds indukalta

Uraemidhoz tarsuld

Dys- ¢s paraproteinaemidhoz tarsuld

Myeloproliferativ megbetegedésekhez tarsuld thrombocytopathidk
(essentialis thrombocytopenia, polycythaemia vera, CML)

Akut leukaemiak

Majbetegséghez tarsuld

Kassabach-Merritt-szindroma

Az enyhe haemolysissel kisért vérzékenységet az Orids, tipusosan a végtagok borén észlelhetd arteriovenosus haem-
angiomaban bekovetkezo vérlemezke-destructio idézi eld. A 16ziét csecsemdkorban gyors novekedés, majd spontan regresszids
hajlam jellemzi.

A regressziot gyorsitja a kortikoszteroid- és az interferon-alfa-kezelés.

A vascularis vérzékenység heterogén betegcsoport, melyet bérvérzések €s kiserekbdl kiindulod spontan vérzések jellemeznek.
Az el6idéz6 ok magaban az érfalban vagy a perivascularis kotészévetben van.

Henoch-Schonlein szindroma

A kisereket érint6 immunkomplex betegség, amely iziileti panaszokkal, jellegzetes elhelyezkedésii borelvaltozasokkal,
hasi tiinetekkel és haematuriaval, proteinuriaval jar.

Tiinetek:

Bokaiziilet fjjdalmas duzzanta

A tipusos bdrelvaltozasok a labszarak feszitd oldalan, glutealisan maculopulosus exanthemak, melyek gyorsan Gsszeolvadnak.
Gastrointestinalis tiinetek: a colicaszerti hasi fajdalom akut hasi korkép gyantijat keltheti.

Véres széklet

1zolalt hematuria

Nephropathia
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Diagnézis

Anamnézis: megeldz6 1azas fertdz€s, torok-€s arciireggyulladas.

Fizikalis vizsgalat soran a jellegzetes tiinetek jol megfigyelhetdk.
Laboratoriumi vizsgalatok: Vérkép (kvalitativ és kvantitativ)

Goc keresés, Vvt. siillyedés, CRP,

Immunolégiai vizsgalatok: immunkomplex emelkedett, komplement alacsony, thrombocyta aggregacié fokozott
Képalkoto vizsgalatok: UH, egyéb hasi korképektdl valo elkiilonités

Vesebiopszia - massziv proteinuria ismételt relapszusa esetén valhat sziikségessé.

Kezelés
Akut fazisban agynyugalom, szoros megfigyelés
Relapszus: haematuria, enyhe proteinuria
ACE gatlo kezelés
Relapszus: haematuria, kifejezett proteinuria
Vesebiopszia
Steroid 16kés
ACE gatlo kezelés
Stulyos nephropathia
Immunszuppressziv kezelés Immuran 2-4 mg/ttkg/nap
Plasmapheresis
Goctalanitas
Laparatomia: tisztdzatlan hasi tiinet esetén, bortiinetek nélkiil

COAGULOPATHIAK
A véralvadasi folyamat fazisai

Az érrendszerben keringd vérnek folyékony allapotunak kell lennie, de az erek sériilése esetén a szervezet vérveszteségének
csokkentése céljabol létre kell jonnie az alvadasi folyamat azon egyszerti részének, amelyet vascularis reakcid és a thrombocyta-
thrombus képzddés kovekezményeként primer haemostasisnak neveziink.

Az alvadasi folyamat els6 fazisaban thromboplastin képzodik bizonyos coagulatios faktorok, phospholipidek és szoveti
faktort tartalmazé szovetnedvek koélcsonhatasabol. A folyamat kovetkezd fazisaban a prothrombin atalakulasa torténik
thrombinna. Az ezt kovetd fazisban a solubilis fibrinogen thrombin segitségével atalakul fibrinné.

Ahhoz, hogy a véralvadas zavarait megérthessiik, és kezelésiiket megtervezhessiik, ismerniink kell a véralvadas pontos
folyamatat.

A véralvadas folyamata

A véralavadas folyamatanak els6 fazisaban a thromboplastin (Xa faktor), az V-6s faktor és a phospholipid komplex kép-
z6déséhez két ut vezet: az intrinsic, vagy plazmatikus és az extrinsic vagy szoveti ut. Az intrinsic folyamat a XII, XI és IX
faktorok inaktiv formainak aktivalédasat vonja maga utan. Az aktivalodott Xla faktor kolcsonhatasba kertil a VIII-as faktor-
ral, calciummal és a phospholipiddel, mely komplex aktivalja a X-es faktort. Az igy aktivalt Xa faktor az V-0s faktorral,
calciummal és phospholipiddel olyan aktiv komplexet hoz létre, mely a prothrombint thrombinna alakitja.

Az extrinsic uton egy szoveti faktor (phospholipid protein complex), VII-es faktor aktivalodik VIla faktorra, mely koz-
vetleniil aktivalja a X-es faktort, amivel elindul a fent ismertetett folyamat.

A véralvadas kovetkezd 1épesdjén a prothrombin (II-es faktor) enzimatikus hasitassal thrombinna aktivalodik Xa faktor,
V faktor, calcium és phospholipid segitségével.

A véralvadas végso 1épcsdjében a thrombin a fibrinogénbdl 4 peptidet hasit le, ezaltal fibrin monomer jon 1étre, melyek
spontan polimerizalodnak fibrinhalova. Az aktivalt XIII-as faktor a fibrinhaloban kovalens koétéseket hoz 1étre, ezaltal stabil
thrombus alakul ki.

A természetes alvadasgatlok ezt a folyamatot ismert helyeken gatoljak. Az anithrombin III azokat az alvadasi faktorokat
gatolja, melyeknek aktiv csoportjaban serin van: thrombin, Xa faktor, [Xa faktor, Xla faktor, XIla faktor.
Az aktivalt protein C gatolja az V és VII faktort, a protein S-et hasznalva cofaktorként.
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Coagulopathia gyanija esetén elvégzendé vizsgalatok

Anamnézis
Ha trauma nélkil, vagy enyhe trauma hatasara kiterjedt vérzést talalunk, felmertil az alvadasi folyamat sériilésének lehetosége.
Tisztazandd, hogy a csaladban eléfordult-e vérzékenység?
Folyamatosan, vagy alkalmilag szed-e gydgyszert a gyermek?

Fizikalis vizsgalat

A gyermek elsd vizsgalatakor pontosan fel kell mérni a vérzés tipusat, helyét, kiterjedését, szamat.

Nagyobb mértékil iziileti vérzések a coagulopathia gyanujat erdsitik meg, petechidk, suffusiok a thrombocyta-hiany gyanujat
keltik, a felszinébol kiemelkedd bevérzések a vérzés vascularis eredetére utalnak.

Laboratériumi vizsgalatok
Alvadési id6: ma mar ritkan hasznalt klasszikus modszer. Oraiivegre cseppentett vérben az elsé fibrinszal megjelenésének
ideje: 5-6 perc
Protrombin id6(PI): a szoveti thromboplastin plazmahoz adasa és az alvadék kialakulasa kézt eltelt ido.
Aktivalt parcidlis thromboplastin idé (APTI): valamely negativ felszint biztositd kontakt aktivator és a plasma egyiittes
inkubdlasa utdn a Ca hozzaadasatdl az alvadék megjelenéséig mért ido.
Thrombin-idé: a thrombin plasmahoz adasatdl az alvadék kialakulasaig mért id6 (a fibrinogen-fibrin atalakulds sebességét
tiikrozi)

A fenti vizsgalatokon kiviil a thrombocytaszam meghatarozasa koteleza!

Ujsziilittkori vérzékenység

Az tjsziilottkori vérzékenység oka lehet az alvadasi faktorok orokletes hianya vagy csokkent aktivitasa, de lehet az
ujsziilottkori élettani sajatossagok talajan kialakult atmeneti képzési zavar.

A velesziiletett vérzékenység ritkan manifesztalodik Gjsziildttkorban, tobbnyire sziilési szovodmény miatt 1éphet fel vérzés.

Az ujszilsttkori vérzékenység leggyakoribb oka a K-vitamin-dependens faktorok hianya vagy csokkent aktivitasa (Il-es,
Vll-es, IX-es, X-es faktor). A korai forma 24 d6ran beliil vérzéshez vezet: oka tobbnyire a terhesség alatti gyogyszeres kezelés
(antikonvulziv, antikoagulans, antibiotikum kezelés)

A klinikai tiinetek kozott leggyakoribb a koldokvérzés, cephalhaematoma, melaena és intracranialis vérzés.

Leggyakrabban 2-7 napos korban jelentkezik az wjsziilottkori vérzés, gastrointestinalis vérzés formajaban, melynek oka
egyrészt a csokkent K-vitamin-bevitel, masrészt a bélben a K-vitamin-szintézis hianya.

Kezelés: K-vitamin korai alkalmazasa 1 mg/ttkg adagban, egy hét mulva megismételve, és a megfelel6 anyatejes taplalas
biztositasa.

A tiinetek késdbbi életkorban is felléphetnek belszervi vérzések formajaban az anyatejes taplalas elégtelensége, sériilt fel-
szivodasi viszonyok és a maj miikddési zavara folytan.

Haemophilia A

A betegség X kromoszomahoz kotott recessziv 6roklodésii véralvadasi zavar. A (labilis) VIII-as faktor aktivitascsokke-
nése jellemzi. Ennek kovetkezményeként a haemostasis elofazisaban a thromboplastin képzddése gatolt. A betegségért
felelos gén az Xq28 régioban lokalizalodik, el6fordul pontmutécio, delécid €s az esetek harmadaban 0j mutacié okozza a
betegséget. A betegség noi agon 6roklodik és a fingyermekek betegszenek meg, ritka esetekben, pl. a fent emlitett 1) mutaciod
esetén leanyok is megbetegedhetnek.

Klinikai tiinetek:
A vérzések elsdsorban a bort, vazizomzatot és iziileteket érintik.
A vérzések rendszerint haematomak.
Viszonylag kis sériilés életet veszélyeztetd belszervi vérzéseket okozhat.

Laboratériumi vizsgalatok:

Kvantitativ ¢s kvalitativ vérkép normalis, vérzési id6 normalis, PTI megnyult, PI normalis, VIII-as faktor aktivitisa
csokkent. Ha a VIII-as faktor aktivitds 1% alatti, stlyos, 1-5% kozott kozépstlyos, 5% feletti faktorszint esetén enyhe for-
marol beszéliink.
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Szovédmények:
Eletet veszélyeztetd vérzés, pl. intracranialis vérzés fellépése.

Iziileti bevérzések mozgaskorlatozottsaghoz vezethetnek.

Kezelés: a vérzéses események esetén alkalmazott faktorpdtlas és a beteg rendszeres gondozasa.

A faktorpdtlas egyszeri adagja: (elérendd faktorszint-a beteg VIlI-as faktor

aktivitasa) x ttkg/2.

Gastrointestinalis vérzés, vagy nagy mutét esetén az elérendd faktorszint 40-50%. A legkorszerlibb kezeléssel a stlyos
esetekben a faktorszintet 3% kortil lehet tartani: a VIII-as faktor dozisa heti 3x25-40 E/ttkg.

Haemophilia B

X kromoszomahoz kotott recessziven 6roklodo vérzékenység, amelynek oka a IX-es faktor velesziiletett akivitas csokkenése.
A betegségért felelds gént az Xq26 régioba lokalizaltak. Az 6sszes haemophilias eset 1/3-at teszi ki.

A Kklinikai tiinetek altalaban enyhébbek, mint haemophilia A esetén, a laboratoriumi vizsgalatok elvégzésénél a IX-es faktor
szintje csokkent.

A faktorpétlas mind a kezelés, mind a megel6zés vonatkozasaban alacsonyabb faktor-mennyiséggel érhet6 el. Az al-
kalmazand¢ faktor a Humafactor 9.

Von Willebrand-betegség

Klinikailag és genetikailag heterogen oroklott vérzékenység. A betegség lényege a keringd VIII-as faktort hordozd
nagymolekulasulyu fehérje, a von Willebrand faktor mennyiségi vagy mindségi hibaja. E faktor hianyaban nem jon 1étre az
érfal és a thrombocytak kozotti adhesio. A vonWillebrand-faktor VIII-as faktorral nem kovalens kotésben keringve védi azt
a proteolytikus hatasokkal szemben. A betegség autosomalis dominans modon 6roklodik. A hibas gén a 12-es kromoszoma
rovid karjan helyezkedik el. A gén eltérd mutacidi eltérd klinikai manifesztacidkhoz vezetnek.

Klinikai tiinetek: nyalkahartya és bérvérzések, metrorrhagia, de haemophiliahoz hasonld vérzések is jelentkezhetnek, iziileti
véromlenyek azonban nem fordulnak el6.

Kezelés: a FVIII/'VWF koncentratum hazdnkban Haemate-P néven van forgalomban. A faktorpdtlast sziikség esetén
thrombocyta-koncentratum adasaval lehet kiegésziteni.

Madjbetegségekhez tirsulo vérzékenység

A majbetegségekhez tarsuld vérzékenységi allapotok altaldban a véralvadas tébbiranyl zavaraval jarnak.

Az Gjsziilottkori majsejt-éretlenségrdl, a K-vitamin szintézis hianyarol, az anyatej K-vitamin-szintjének alacsony voltarél
mar fentebb emlitést tettiink.

A késbbbi életkorban fellépd obstructiv icterus, kiillonbdzd pancreas- és vékonybél-betegségek a K vitamin felszivodasa-
nak zavara folytan a K-vitamin dependens faktorok csokkent szintéziséhez vezethetnek. A sulyos majbetegségekben az
V-0s faktor és a fibrinogen mennyisége is csokken, és a kovetkezményes hypersplenia thrombocytopeniahoz vezet, igy a
vérzékenység ezen eseteiben a K-vitamin adasan kiviil a thrombocyta-pétlas is szamos alkalommal sziikségessé valik.

THROMBOPHILIA

A haemostasis egyenstlyanak az intravascularis véralvadas iranyaba torténd eltolodésa, amit a procoagulans faktorok tilstlya,
illetve az anticoagulans faktorok elégtelen mikodése eredményez, thrombosis kialakulasahoz vezet.

Klinikai tiinetek

A thrombosis hely¢étol fiiggben lokalis duzzanat, fajdalom és tagult vénas halozat észlelhetd.
Az agyi erek, els6sorban az a. cerebri media, de mas erek thrombosisa illetve embolidja esetén neurologiai tiinetek jelent-
keznek: convulsio, hemiparesis, hanyas, eszméletvesztés, latdszavar.

Thromboembolidra hajlamosito tényezék a csecsemd és gyermekkorban

Orokletes tényezOk: antithrombinhidny, protein-C hiany, protein-S hiany, dysfibrinogenemia, hyperhomocysteinaemia,
Leiden-mutacio.
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Szerzett tényezdk:
e anyai okok: toxaemia, diabetes mellitus, SLE

o yjsziilottkori korallapotok: hypoxia, infekcio, acidosis, hypotonia, korasziil6ttség

e csecsemd-és gyermekkorban: alvadasi faktorok emelkedett szintje, anticoagulans proteinek szerzett defektusa, infekcio,
szepszis, dehydratio, trauma, leukaemia, tumor, nephrosis-szindroma, congenitalis vitiumok, SLE, JRA, tartés immobi-
lizacid, kemotherapia

Laboratériumi vizsgalatok

Kvalitativ és kvantitativ vérkép (thrombocytaszam!)

Vérzési 1d6, prothrombin id6, APTI, TI, fibrinogen-meghatarozas, D-dimer, antithrombin, plasminogen meghatarozasa
sziikséges a diagnosis felallitasahoz.

A terapia kovetése szempontjabol a T1, fibrinogen és D-dimer meghatarozasa igazit itba.

Az etiologia tisztazasara genetikai vizsgalatok, autoimmun vizsgalatok az infekcidk ¢és malignus betegségek kizarasa
sziikséges.

Képalkoto vizsgalatok

Color-Doppler UH, CT, MRI, angiographia sziikség szerint segithet a diganosis tisztazasaban.

Kezelés lehetdségei:
Standard heparin nem alkalmas tartos terapiara, ha mégis emellett dontiink,
akkor telitd dozisa 75 NE/ttkg 10 perc alatt, fenntartd dozisa 1 év alatt 28 NE/ttkg/ora, 1 év felett 20 NE/ttkg/6ra

Kis molekulatémegii heparin (LMWHs)
terapias dozis: 1 év alatt 170 anti-Xa NE/ttkg 12 éranként
1 év felett 110 anti-Xa NE/ttkg 12 oranként

profilaktikus dozis: 1 éves kor alatt 75 anti-XaNE/ttkg 12 oranként
1 éves kor felett 55 anti-XaNE/ttkg 12 dranként
Hatasanak felfiiggesztéséhez az adasat kovetd 3-4 oraban protamin-szulfat adando lassan 10 perc alatt. A dozis: 1 mg
protamin=100 NE LMWH-t semlegesit.
A thrombolyticus kezelés a fibrinolyticus rendszer aktivalasa utjan torténik. Elvégezhet6: Rekombinans széveti plasmi-
nogen aktivatorral (Aktilase inj), urokinaz (Rheothromb inj) és streptokinaz (Streptase inj) alkalmazasaval.
Az Aktilase és Rheothromb alkalmazasaval parhuzamosan heparin adasa is sziikséges.

Disseminalt intravascularis coagulatio (DIC)

Microvascularis thrombosis inditja meg a véralvadas komplex zavarahoz vezetd folyamatot, amely a véralvadasi faktorok
és a vérlemezkék konszumpciojahoz vezet. A procoagulans, anticoagulans ¢s fibrinolyticus rendszerek aktivalasa 1étrejohet
1. Bakterialis szepszis, trauma, daganatos betegség, hypoxia és acidosis talajan
2. Meningococcus sepsishez tarsuld purpura fulminansban is 1étrejéhet microvascularis thrombosis
3. Protein-C ¢és Protein-S hianyos ujsziiléttek esetén DIC-szerti véralvadasi zavart észleliink.

Klinikai tiinetek
A DIC lefolyasat tekintve lehet akut és kronikus.
1. Bor, nyalkahartya és belszervi vérzések jelentkezhetnek. A purpura fulminansra jellemzdéek a bor felszinébdl kiemelkedd
purpurak
2. Haemolyticus anaemia, kobvetkezménye icterus, a pupurak teriiletén kialakulhat bérnecrosis
3. Has diffuzan nyomasérzékeny
4. Neurologiai goctiinetek, tudatzavar is felléphet.

A diagnozist a klinikai kép és a laboratdriumi vizsgalati eredmények pontos analizise utjan tudjuk felallitani.
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Laboratoriumi vizsgalatok

Kwvalitativ és kvantitativ vérkép

Thrombocytaszam (csokkenése jellemzo)

Serum indirekt bilirubin emelkedett

LDH aktivitas emelkedett

Sav-bazis egyensuly felborulhat: metabolikus acidosis

Coagulogram: megnyult PI, megnytlt APTI, alacsony fibrinogén-koncentracio, D-dimer pozitiv, etanolgelacios teszt (EGT)
pozitiv.

Kezelés
A kezelésnek elsdsorban az alapbetegség gydgykezelésére kell iranyulnia.
s0-viz-haztartas korrekcidja
sav-bazis viszonyok rendezése
cardiovascularis status egyensulyban tartasa
vvt-potlas, sziikség esetén thrombocyta-potlas
friss fagyasztott plazma 20-30 ml/ttkg adagban
antithrombin III, protein C koncentratum sziikség szerint
specifikus faktor-koncentratumok alkalmazasa a faktorok kimutatott hianya esetén
heparinkezelés: manifeszt thromboticus esemény kapcsan (a korabban mar feltiintetett dozisban)

IV. Rehabilitaci6

V. Gondozas

VI. Irodalomjegyzék

A modszertani levél érvényessége: 2008. december 31.
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Az Egészségiigyi Minisztérium
modszertani levele

a hipoglikémia differencidldiagnosztikajarol csecsemé- és gyermekkorban

Készitette: a Csecsemd- és Gyermekgyogydaszati Szakmai Kollégium

I. Alapvetéo megfontolasok

Definicio

A hipoglikémia elsdsorban egy biokémiai definicid, amely a kering6 vér alacsony cukorszintjét jelenti. Csecsemodkben és
gyermekekben hipoglikémiardl 3,5 mmol/l alatti vércukorszint esetén beszéliink. Nemzetkozi konszenzus alapjan az 0jszii-
I6ttekben a hipoglikémia hatarértéke 2,6 mmol/l. Az ujsziiléttek és kis csecsemok a relative nagy agytérfogat miatt esen-
dobbek a hipoglikémiaval szemben. A hipoglikémia lehet aszimptomatikus és szimptomatikus, sulyos kozponti idegrend-
szeri és kardio-respiratorikus tiinetekkel. A késobbi csecsemOkorban jelentkez6 hipoglikémia tiinettanaban is valamelyest
ktlonbozik az ujsziilsttkori hipoglikémiatdl.

Minden akutan beteg gyermeknél hipoglikémiara kell gondolni kiilondsen akkor, ha a gyerek megel6zden kevés ételt, ill.
folyadékot fogyasztott. A diabeteszben alkalmazott inzulinkezelést6l eltekintve a hipoglikémia szinte mindig éhezésben 1ép
fel. A posztprandialis hipoglikémia, amely elsdsorban a megel6z6 gasztrointesztinalis miitétek kovetkezményeként jelent-
kezik, gyermekkorban ritka.

Patofiziologia

A normalis vécukorszint nagyon szigoruan szabalyozott 4,4 és 4,95 mmol/l kozott.

Etkezést kovetden a vércukorszint atmenetileg 6,5-7,7 mmol/l kozé emelkedik. A kiilonb6z6 feed-back rendszerek alta-
laban a szénhidratok felszivodasa utan 2 draval a vércukorszintet a preprandialis szintre csokkentik vissza. A vércukorszin-
tet szabalyozo hormonok koziil a legfontosabb az inzulin és a glukagon. Amikor a vércukorszint az étkezést kovetden meg-
emelkedik, az inzulinszekrécié fokozodik, ami a majban a glukozbdl torténd glikogén felépitést serkenti. Amikor a maj és
az izomsejtek glikogénnel mar telitodtek, a tovabbiakban felvett cukor zsir formajaban tarolodik. A vércukorszint csokkené-
sekor, a glukagon a majban a glikogenolizist serkentve glukozt juttat az érpalyaba, és emeli a vércukorszintet. Ehezésben a
m4j a glukoneogenezis révén tartja fenn a normalis vércukorszintet. A glukoneogenezis az aminosavakbol €s a glicerolbol
torténd glukdz képzést jelenti. A majban zajld glukoneogenezishez sziikséges aminosavak az izomfehérjék lebontasabol
keletkeznek. A keringd zsirsavak ketontestekké, acetecetsavva és B-hidroxi-vajsavva katabolizalodnak, és szubsztratként
szolgalnak a legtobb szovet, beleértve az agy szamara. A hipotalamusz a szimpatikus idegrendszert stimuldlva a mellékve-
sében adrenalin szekrécidt eredményez, amely a majbol tovabbi glukozkibocsajtast okoz. Elhuzdédo, orakig, ill. napokig
tartd hipoglikémia esetén a novekedési hormon és kortizol szekrécid megnd, csokkentve szervezet kiillonbozo sejtjeiben
zajlo glukozfelhasznalast.

Ujsziilottekben a vércukorszint a sziiletést kovetd 1-3 oraban esokken, majd spontan emelkedik. A méj glikogén raktarai
kozvetlenil a sziilés utan gyorsan kiiriilnek, és az ujsziildttekben észlelt glukoz turnover 10%-ért elsésorban az alaninbol
torténd glukoneogenezis a felelds.

e Azujsziilottkori hipoglikémia okai
e A hormonalis valasz hianya
e Inadekvat szubsztrat rezerv m4j glikogén formajaban
e Nem megfelel6 izom fehérje raktar, mint a glukoneogenezishez sziikséges aminosavak forrasa
e Inadekvat zsirraktarak a zsirsavak kibocsatasara
e Hipoglikémia az id6sebb csecsembkben és gyermekekben
e A hipoglikémia patofizioldgiaja hasonld a felnéttekhez
e A gluk6z homeosztazist kozvetleniil az étkezést kovetd iddszakban a glikogenolizis, mig tobb oraval az étke-
zést kdvetden a glukoneogenezis hatarozza meg.

Prevalencia

Az USA-ban, az ujsziildttekben 1000 élvesziilottre 1,3-3 szimptomatikus hipoglikémia jut. Az incidencia a definiciotdl, a
vizsgalt populaciotol, az etetés kezdetétdl és a glukdz meghatarozas modszerétdl fiigg. A szérum glukoz szint magasabb,
mint a teljes vér glukoéz szintje. A hipoglikémia incidencidja nagyobb a magas rizikoju ujsziildttek csoportjaban. A korai
taplalas csokkenti a hipoglikémia fellépésének valosziniliségét. A korasziilottség, a hipotermia, a hipoxia, az anyai diabetes,
(a sziilés alatti anyai magas vércukorszint) és az intrauterin névekedési retardacio noveli a hipoglikémia incidenciajat.

A hipoglikémia leglényegesebb hosszutava kovetkezménye a neuroldgiai karosodas, amely mentalis retardaciot, vissza-
téro gorcsallapotokat és személyiségzavart eredményez. Bizonyitott, hogy a sulyos hipoglikémia a kardiovaszkularis funkcio
karosodasat okozza.
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A hipoglikémia klinikai tiinetei

A szimptomatikus hipoglikémia kifejlodésének korai fazisa az adrenalin mobilizacié okozta autoném valasszal hozhatok
Osszefliggésbe. A hipoglikémia sulyosbodasakor a neuroglikopénias tiinetek dominalnak. Az idésebb gyermekekkel ellen-
tétben a fiatalabb gyermekek (csecsemdk) nem képesek a panaszaikat verbalizalni, és igen sériilékenyek a hipoglikémiaval
szemben.

Adrenerg tlinetek

Ujsziilttkorban Id6sebb csecsemokben és gyermekekben
sapadtsag sapadtsag
izzadas izzadas
tachipnoé félelemérzes

szivdobogas

remegés

gyengeség

hanyinger, hanyas

Neuroglikopénias tiinetek

..

Ujsziléttkorban Id6sebb csecsemokben és gyermekekben

izgatottsag izgatottsag

apnoé éhségérzet

hipotonia fejfajas

taplalasi nehézség zavartsag

irritabilitas lataszavar

furcsa sirés ataxia

gorcsok koncentracios nehézség
gorcsok
kéma

A hipoglikémiaval jaré betegségek csoportositasa
Endokrin betegségek

Hiperinzulinizmus

Mellékvese elégtelenség

Hipopituitarizmus

Novekedési hormon hidny
Hipotiroidizmus

Anyagcsere betegségek
A zsirsav oxidacid ¢s a karnitin transzport zavara
A szénhidrat anyagcsere zavara
A szerves sav anyagcsere zavara
A glukoneogenezis zavara

Egyéb betegségek
Neonatalis sz6vodmények - korasziilottség, aszfixia - velesziiletett szivhibak, diabeteszes anyak ujsziilottei - sze-
kunder hiperinzulinizmus
Gyogyszer okozta - inzulin, alkohol, aszpirin, kemoterapias szerek
Mijelégtelenség
Sokszervi elégtelenség
SZepszis

A hipoglikémia kivalté okai kiilonb6z6 életkorban
e Az ujsziilottkori hipoglikémia okai:
o  Kongenitalis hiperinzulinizmus-
Jellemzdi:
¢ A normoglikémia fenntartdsahoz >10 mg/kg/perc glukdz infizidra van sziikség
e A kezdet a sziiletést6] altalaban 18 honapos korig terjed.
e Az inzulinszekréci6 a vércukorszinthez képest ardnytalanul magas.
e Altalaban a béta sejt diffiiz szabalyozasi zavaraval kapcsolatos. A fokalis megbetegedés, mint az izolalt
szigetsejt adenoma, Ujsziilottkorban ritka. A kongenitalis hiperinzulinizmus genetikai okanak felfedezése
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ota a korabbi elnevezések (nezidioblasztozis, leucin érzékeny hipoglikémia, csecsemdkori perzisztald
hiperinzulinémias hipoglikémia (PHHI) elavultta valtak. Jelen tudasunk szerint 4 gén mutacidja ismert,
amely kongenitalis hiperinzulinizmus kialakuldséhoz vezet: (i) Autoszom recessziv (dominans) 6roklodés-
sel jar az ATP szenzitiv K csatorna alegységeit kodolo, a 11-es kromoszéman elhelyezkedd SURI és
Kir6.2 gén mutacioja. Autoszomalis dominans 6roklédést mutatd kongenitalis hiperinzulinizmussal jar a
glukokinaz és a glutaminsav dehidrogendz gén mutdcidja. Az utobbi betegség hiperammonémiaval is jar.

e Atmeneti neonatalis hiperinzulinizmus a diabeteszes anyak ujsziil6ttjeiben jelentkezik, akikben csékkent a
glukagon szekrécio, €s az endogén glukéz képzddés jelentdsen gatolt. Ezeket az ujsziildtteket makro-
szomia, fokozott taplalasi igény, intermittald letargia, nyugtalansag és gorcsok jellemzik. A prolongalt
neonatalis hipoglikémiaban szenved6 ujsziilottek klinikai jellemzoi a kovetkezok:

e A gesztacios korhoz képest alacsony sziiletési suly (SGA)
e  Perinatalis aszfixia
e Anyai toxémia
e Beckwith-Wiedemann szindroma
Korlatozott glikogén raktdarak (korasziilottség, i.u. novekedési zavar)
Kiiiriilt glikogén raktarak (aszfixia, perinatalis stressz, éhezés)
Fokozott glukézfelhasznalds (hipertermia, policitémia, szepszis, névekedési hormon hidany)
o  Csokkent glikogenezis, glukoneogenezis, vagy az alternativ energiahordozok csékkent felhasznalasa (veleszii-
letett anyagcserezavar, mellékvesekéreg elégtelenség)

A hipoglikémia okai idésebb csecsemékben, gyermekekben és tinédzserekben

e Ehezés - A ketotikus hipoglikémia viszonylag ritka korallapot. Altalaban 5 évesnél fiatalabb gyermekekben 1ép fel,
akik az éjszakai vagy egyéb hosszabb ¢hezést kovetden hipoglikémias tiineteket mutatnak kiilondsen betegségek
idején, amikor a taplalékfelvétel korlatozott. Az allapot kialakulasaban a glikogén raktarak kiiiriilése jatszik szere-
pet. Ez az elégtelen glukoneogenezisbdl fakadé inadekvat glukozprodukcidval parosulva hipoglikémidhoz vezet.
Jellemz6 az altalaban enyhe hipoglikémia mellett jelentkezd ketonuria. A glukoneogenezis és ketogenezis
szubsztrat igényének kielégitésére a zsirsav oxidacid fokozdodik. A vizeletben felszaporodnak az ¢hezéses allapotot
jelzo ketontestek, a zsirsav metabolizmus melléktermékei.
Téplalkozasi zavar
Hasmenés
Majbetegség (Reye szindroma, hepatitisz, cirrozis, hepatoma)
Aminosav- ¢s szerves sav betegségek (tirozin6zis, galaktozémia (galaktoz-1-P uridil transzferaz hiany), fruktdz in-
tolerancia (frukt6z-1-6 bifoszfat aldolaz hidny), javorfaszorp betegség, propionsav, ill. metilmalonsav aciddzis,
glutarsav aciduria, 3 hidroxi-3 metilglutarsav aciduria
Szisztémas betegségek (szepszis, ¢gés, kardiogén sokk, respiratorikus disztress szindréma)
A glikogén szintézis enzimatikus zavara
A glikogén lebontds enzimatikus zavara
A glukoneogenezis enzimatikus zavara
Endokrin okok (mellékvese elégtelenség)
Glukagon hiany
Inzulinoma
Csokkent vagy hianyzé zsirraktarak
A zsirsav oxidaci6 enzimatikus zavara
Nagy tumorok
A gybgyszer indukalta hiperinzulinizmus titkolt inzulinadas, vagy oralis antidiabetikum adasanak a kovetkez-
ménye. Az exogén inzulin adas az alacsony C peptid szint alapjan diagnosztizalhato.
o Mérgek/gydgyszerek (alkohol, izoniazid, inzulin, propranolol, szalicilat, oralis antidiabetikumok, pentamidin,

kinin, dizopiramid, éretlen gytimélesok, patkanyméreg

I1. Diagnézis

Laboratoriumi vizsgalatok

Elsédlegesen elvégzend6 vizsgalatok

e  Szérum vagy plazma glukéz meghatarozas. A legfontosabb laboratoriumi vizsgalat a vércukor preciz mérése
Az ujjbegybdl torténd gyorsmeghatarozasok félrevezetok lehetnek (technikai hiba a vérvételben, a gyorstesztekben, stb.). A szé-
rum glukéz szint kb. 10-15%-kal magasabb, mint a teljes vér glukoz szintje. (a vorosvértestek glukoz koncentracidja alacsony).
Az artériakban és a kapillarisokban a plazma glukdz szint 10%-kal magasabb lehet, ha a vérvétel nem éhgyomorra torténik.

e  Vérgdz analizis: az aciddzis jelenléte ketoacidozist, laktacidozist vagy szerves sav acidémiat jelez.

o  Maijfunkcids vizsgalat: a hiperbilirubinémia, a magas enzim értékek és a véralvadasi zavar majbetegségre utal.

e A karbamid nitrogén emelkedése pre-renalis azotémiat jelez, amely a prolongalt hanyast kovetd kiszaradas tiinete lehet
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o Az elektrolit haztartas zavarai (hiponatrémia ¢s hiperkalémia) primer mellékvese elégtelenségre, illetve a mellékvese
kéreg szteroid bioszintézisének zavarara utalnak

e A laktat szint emelkedése majbetegségre, hosszan tartd gorcs kovetkeztében fellépd hipoxiara, illetve glikogéntarolasi
betegségre jellemz6

e Az ammonia szint emelkedése majbetegségre, illetve a hiperinzulinizmus hiperammonémiaval jaré formajara utal

A hipoglikémia idején vért kell félretenni olyan specidlis vizsgdalatokra, amelyek sziikségessége a késobbiekben meriil
fel (C peptid, kortizol, kreatin kindz, triglicerid, szabad zsirsav, ketontestek, hugysav, foszfat, stb. ...)

e Vizeletvizsgélat: a hipoglikémias allapotot koveto elso iiritett vizelet ketonszintje vizsgalandd. Ha a hipoglikémia ide-
jén nincsen magas vizelet ketonszint, az arra utal, hogy a zsirszovetb6l nem tortént zsirmetabolizmus (hiper-
inzulinizmus), vagy a zsirbdl nem torténik ketontest képzés (a zsirsav oxidacio enzimatikus defektusa). A vizeletet
szerves sav analizisre kell kiildeni

Nem glukéz redukald anyag jelenléte a vizeletben galaktozémidra utal.

Specidlis laborvizsgélatok

Endokrin vizsgélatok

e Szérum inzulin és C peptid meghatirozds - az alacsony vércukorhoz képest akar csak viszonylagosan emelkedett
C peptid szint hiperinzulinizmusra utal. Ha a vércukor szint < 2,2 mmol/l, a plazma inzulin koncentracionak altalaban
<5, de mindenképpen <10 pE/ml-nek kell lennie). Magas inzulinszint alacsony C peptid szinttel exogén inzulin tulada-
golast (fakticiozus hipoglikémia; ,,Miinchausen szindroma by proxy”) jelent.

e  Szérum kortizol szint - Addison kor és a mellékvesekéreg szteroidok bioszintézisének zavara esetén hatarozand6 meg.
A mellékvesekéreg elégtelenség idoben megel6zheti az adreno-leukodisztrofia neuroldgiai tiineteit.

e A szérum novekedési hormon szint csokkenése izolalt névekedési hormon hidnyra, illetve panhipopituitarizmusra utal.

Anyagcsere vizsgalatok

e Szérum nem eszterifikdlt szabad zsirsav- ¢és 3-hidroxi vajsavszint meghatarozas - Hiperinzulinizmusban gatolt a
lipolizis. A zsirsav oxidacid zavara esetén a ketogenezis gatolt. A szabad zsirsav /3-hidroxi vajsav hanyados fizioldgiés
kortilmények kozott <2. A >2 érték, a zsirsav oxidécio zavarara utal.

A vizelet cukor kromatografia a galaktozémia és fruktoz intolerancia diagnosztikajaban segit.

A vizelet szerves sav meghatarozas - szerves sav €s zsirsav anyagcserezavarban korjelzo,

A plazma acil karnitin szint eltérése szerves sav, illetve zsirsav anyagcserezavarra utal

A szérum és vizelet aminosav meghatirozas a tirozinémia, illetve a javorfaszorp betegség korismézésében segit.
A szérum alanin szint emelkedése kronikus laktatszint ngvekedésre utal.

A tovdbbi enzimatikus/molekuldris vizsgdlatok elvégzése a beteg dllapotdnak stabilizdldsa utan javasolt.

Prolongalt éheztetéses vizsgalat

Bizonyos esetekben a diagnozis felallitasahoz sziikség van az etetés kihagyasara (csecsemdkben), vagy hosszabb ideig
tart6 éheztetésre (nagyobb gyermekekben). Hipoglikémiara gyanus esetekben ¢heztetéssel jaro vizsgalatot csak szoros orvo-
si feligyelet és normalis acil karnitin profil mellett szabad végezni. Mig felndttekben a 72 oras éheztetéses teszt az organi-
kus hiperinzulinizmus kimutatdsanak arany standardja, gyermekkorban az éheztetéses vizsgalat csak ritkan haladja
meg a 24 oOrat.

Glukagon teszt
A Kklasszikus teszt a maj glukoz produkceid zavaranak kimutatasara glikogéntarolasi betegségben az éhezéses glukagon teszt.

A vizsgalatot 30 pg/kg Glukagon intravénas adasaval végezziik, majd 0-15-30-45-60 pecnél vérvétel torténik a vércukor és
tejsavszint meghatarozasara. Fiziologias koriilmények kozott a vércukor a kiindulasi értékhez képest 2,2-3,3 mmol/l-rel emel-
kedik. Glikogéntarolasi betegségben a vércukor emelkedés minimalis még akkor is, ha a terhelést étkezés utan végezziik.
A glukoneogenezis zavara esetén ¢hezésben nincs megfeleld vércukor valasz, étkezést kovetéen azonban a vércukor emel-
kedés megfeleld. Hiperinzulinizmusban a glukagon teszt markans vércukoremelkedést okoz.

Szegmentalis pankreasz vérminta vétel (szimultan vércukor-és inzulin meghatarozassal) a diffiz és fokalis hiperplazia elkii-
16nitésére

e Képalkoto vizsgalatok
A pankreasz adenoma kimutatasa angiografiaval ritkan sikeres. Két éves kor alatt a tumorszovet kimutatasanak esélyét
a vaszkularis trauma veszélyének fényében kell mérlegelni
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II1. Kezelés

A hipoglikémia kezelése
Elsddleges (teriileti) ellatas:

Cél az akut életveszélyes allapot stabilizalasa és a szupportiv terapia megkezdése. Ha a beteg ontudatanal van és a 1ég-
utakat védo reflexei miikddnek, szajon at kell cukortartalmu italt 10-20 g glukdz tej vagy gytimolcsital formajaban) adni.
Hatéstalansag esetén 10-15 perc milva megismételhetd. A hipoglikémia visszatérésének megel6zose céljabol a cukortar-
talmu folyadék itatasat kovetden szilard taplalékot is kell adni.

Minden gyermek, akinél a hipoglikémia nem az inzulinkezelés kovetkezménye, hospitalizalando az allapot monitorizalasa
és a diagnosztikus kivizsgalds céljabol.

Intézetben a szupportiv terapia oxigénadast, vénabiztositast ¢s monitorizalast jelent. A hipoglikémia korrekcidjara nem
reagald gorcs esetén antikonvulziv terapiat kell alkalmazni. A <7,1-es pH-val jard acidozis sokkra, illetve stlyos alapbeteg-
ségre utal, amelyet megfelelden kezelni kell.

A kezelés célja a >2,5 mmol/l-es vércukor fenntartasa.

Ha a csecsemd vagy kisgyerek nem akar inni, de a Iégutakat védo reflexei jol miikédnek, megkisérelhetd a cukortartalmu
folyadék oro-, illetve nazogasztrikus szondan keresztiil térténd bejuttatasa.

Gyogyszeres kezelés

Az idegrendszeri sz6vomények megelozése céljabol a hipoglikémiat a lehetd leghamarabb kezelni kell.
e Az 6ntudatndl levd és intakt léguti védekezd rendszerrel bird betegeknek szajon at 20 ml/kg glukdz tartalmu folyadékot
kell adni.
e Az inni képtelen vagy sériilt 1éguti védekezo6 reflexti betegekben a gyogyszerek beadasara az intramuszkularis illetve
intravénas utat kell valasztani.

Az eszméletlen hipoglikémias beteg akut gyogyszeres ellatasa:
e Glukagon i.m.: teststly < 25 kg: 0,5 mg, teststly > 25 kg: 1,0 mg
Ujsziilsttkorban: 20 pg/kg
o 10% glukdz i.v 2,5 ml/kg (200-500 mg/kg)
Ujsziilsttkorban: 10% glukéz i.v. 5 ml/kg/dra. Sulyos esetben sziikségessé valhat egy kezdeti bolus (2,5 mlkg 10%-o0s glukéz
5 perc alatt) beadasa

Anti-hipoglikémias szerek

Glukoz - Az els6dlegesen valasztando szer.
Ujsziilttkorban adando:
e Diabeteszes anyak gyermekeinek. (Hiperglikémia keriilendd, mert azonnali inzulinvalaszt eredményez)
e SGA, toxémias terhességbdl szarmazo, illetve aszfixias ujsziilottek glukoz infiziot igényelnek (>20 mg/kg/min).
A kezelés altalaban 2-4 hétig sziikséges.
Gyermekgyogyaszati adagolas:
Kezdeti bolus: 0,25 g/kg (2,5 ml/kg 10% dextroz vagy 1 ml/kg 25% dextréz) kizarolag i.v.
Fenntartd adag: 6-8 mg/kg/min
Mellékhatas: a diurézis fokozasa

Diazoxid (Hyperstat) - A hiperinzulinizmus kezelésének specifikus szere.
Evidenciaszint. 1

Vércukoremel6 hatdsa a pankreaszban az inzulinelvalasztas gatlasan alapul. (V. sz. extrapankreatikus hatds is). A hatas
1 6ra mtlva kezdddik, és normalis vesefunkcio esetén altalaban 8 oran at tart.

Gyermekgyogydszati adagolas: 3-8 mg/kg/die p.o. 4 részre osztva

Kontraindikdcio: Dokumentalt talérzékenység, coarctatio aortae, feokromocitoma; arteriovendzus shunt; aorta aneurysma

Interakciok. Csokkenhet a szérum hidantoin szint (csokkent antikonvulziv hatés). A tiazid tipust diuretikumok potencial-
hatjak a hiperurikemizalé és antihipertenziv hatast

Octreotide (Sandostatin) - a szomatosztatin hosszl hatast analdgja, amely szuprimalja az inzulin szekréciot.
Evidenciaszint: 1
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Gyermekgyogyaszati adagolas: 2-10 wkg/die sc. 3-4 dozisra osztva vagy folyamatos i.v. infizidban
Kontraindikdcio: talérzékenység

Interakcio: a ciklosporin hatasat csokkentheti
Inzulin, oralis antidiabetikum, béta blokkolo illetve kalcium csatorna blokkold kezelésben részesiilo betegek az adag val-
toztatasat igényelhetik.

Mellékhatds: a gyomor-bél rendszer motilitisanak megvaltozasa, hanyinger, hasi fajjdalom, hasmenés, epekdvek megjelené-
se, az epe besiiriisddése. Az ellenregulacios hormonok (inzulin, glukagon, névekedési hormon) szintjének valtozasa miatt
hipoglikémia hiperglikémia, bradikardia, sziv vezetési zavarok és aritmia léphet fel. A TSH szekrécio gatlasa miatt

srer

Glukagon. Hatasos a hiperinzulinémia kovetkeztében fellépd hipoglikémiaban, foként, ha véna nem biztosithato.
Gyermekgyogydszati adagolds: 0,03-0,1 mg/kg/dozis i.v./i.m. A koncentracio ne haladja meg az 1 mg/ml-t.
Kontraindikacio: tulérzékenységi reakcid, feokromocitoma
Interakcio: az antikoagulansok hatasat noveli, ezért a protrobin aktivitds monitorizalando
Mellékhatds: a glukagon csak azokban az esetekben hatdsos, ahol a majban kelld nagysagu glikogén raktar van. Nincs hatas
¢hezésben, mellékvese elégtelenségben, illetve kronikus hipoglikémiaban.

Kortizol adasa nem ajanlhatd, mert akut hatdsa csekély, ugyanakkor a hipoglikémia okanak kideritését késleltetheti.
(A kortizol stimulalja a glukoneogenezist és csokkenti a glukéz felhasznalast, és az igy 1étrejott altalanos vércukorszint
emelkedés elfedheti a hipoglikémia valddi okat).

Kiegészito kezelés

Ha 3 hénaposnal fiatalabb csecsemdben diagnosztizalunk hipoglikémiat, sebészeti intervenciora is sziikség lehet. A sebészi
feltaras a glukdzra illetve szomatosztatinra nem reagald hiperinzulinizmus esetén jon szoba, ahol a hasnyalmirigy 85-90%-nak
az eltavolitasat ajanljak. A beavatkozas veszélye a diabetesz kialakuldsa. Ha a hipoglikémia el6szor 3-6 hénapos korban
manifesztalodik, legalabb 2-4 héten at gydgyszeres kezeléssel (Id alabb) és gyakori étkezéssel kell probalkozni.

Tévedési lehetdségek

e A hipoglikémia visszatérése veszélyének alabacsiilése

e A hipoglikémia diagnosztizalasanak hianya elsdsorban olyan betegekben, akik visszatérd hipoglikémiaban és kovet-
kezményes gorcsokben, illetve mentalis retardacioban szenvednek

IV. Rehabilitacio

V. Gondozas
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Az Egészségiigyi Minisztérium
szakmai protokollja

a kronikus veseelégtelenség dializis kezelésérol

Készitette: a Csecsemd- és Gyermekgyogydszati Szakmai Kollégium

I. Alapveté megfontolasok

1. A protokoll alkalmazasi/érvényeségi teriilete/bevezetésének alapfeltétele

A gyermekkori kronikus veseelégtelenségben szenvedd gyermekek kezelését, gondozasat (a betegség un. konzervativ ke-
zelési fazisaban) az ebben jaratos, lehetGség szerint gyermekgyogyasz és nefrologus szakvizsgaval rendelkezd szak-
emberek végezzék.

A dializis kezelés - mivel specialis felszereltséget €s szakembergardat igényel - a kezelésre akredialt dializis kézpontban
végezhetd.

2. Definicio

2.1. Pathofiziologia

Kroénikus veseelégtelenségen (KVE) a vese vizeletkivalaszto és hormonalis funkcidjanak fokozatos, irreverzibilis beszl-
kiilését értjiik.

Alapjaban véve egy folyamatrdl van szd, amely magaban foglalja mind a glomerularis filtracios rata (GFR) fokozatos
megkevesbedését, mind a tubularis-interstitialis sejtek eldrehalado funkciézavarat.

A barmilyen okbdl kialakult definitiv glomerulo-tubularis kdrosodés kovetkeztében - még ha ez kezdetben a nephronok
kis szamat érintette is - egy onmagat fenntartd és erdsitd, veseparenchymat pusztité folyamat indul be, amely el6bb-utébb
terminalis veseelégtelenséghez vezet.

2.2. Kivalto tényezdk

Gyermekkorban az esetek mintegy felében az alapbetegség kongenitalis/herediter (vese hypoplasiak, dysplasidk,
obstruktiv uropathidk, reflux nephropathidk, cystinézis, oxalozis, a polycystas vesebetegség autosom, recessziv formaja,
Alport szindroma stb.) Az esetek masik felében un. szerzett megbetegedésr6l van szd: kronikus glomerulonephritisek (els6-
sorban fokalis-szegmentalis glomeruloscler6zis [FSGS], tovabba membrano-proliferativ glomerulonephritis [MPGN]),
autoimmun betegségek, vasculitisek (Schonlein-Henoch nephropathia, szisztémas lupus nephritis [SLE], Wegener
granulomatosis) interstitialis nephritis, sporadikus haemolytikus uraemis szindroma (HUS) ill. hipoxids vesekarosodas
(pl. post-natalis hypoxia) stb.

2.3. Kockazati tényezok

A velesziiletett vesebetegségeknél a hugyuti anomalidkat kiséro visszatérd tubulo-interstitialis nephritisek, mig a veleszii-
letett betegségeknél bizonyos genetikai mutaciok tekinthetdk kockazati tényez6knek. Mindkét csoportban a (nem megfele-
16en kezelt) hypertonia €s a proteinuria ugyancsak annak szamit.

2.4. A kronikus veseelégtelenség beosztdsa

A veseelégtelenség folyamata a renalis funkciok besziikiilésének mértéke szerint kiilonb6zo stadiumokra oszthato. Meg-
jegyzendd, hogy bar a beosztas - szokasos modon - a glomerulus funkciot tiikkroz6 GFR-en alapszik, a tubularis miikodés-
zavar romlasat is szem eldtt kell tartani.

- korai veseelégtelenség: a GFR csokkenése nem haladja meg az életkornak megfeleld érték 50%-at (60-90 ml/min/1,73 m?).
Kifejezett klinikai tiineteket még egyaltalan nem, vagy alig okoz.

- krénikus veseelégtelenség: a GFR értéke az életkori standard 10-50%-a kozétt van (15-60 ml/min/1,73 m?). Mar egyre
inkabb el6térbe keriilnek a klinikai tiinetek, kiilonésen akkor, ha a GFR 25% ala keriil.

- termindlis veseelégtelenség: errdl a stadiumrdl akkor beszéliink, ha a GFR az életkori normal érték 10%-a, vagy annal
kevesebb (<10-15 ml/min/1,73 m?). Vesep6tlo kezelést (dializis, transzplantacio) tesz sziikségessé.

- uraemia. Osszetett tiinetcsoport, melynek hatterében stlyos vesemiikodési zavar all, a GFR értéke a normal 10%-a alatt van.

3. Panaszok/Tiinetek/Altalanos jellemzék

A kronikus veseelégtelenség kialakulhat ismert vesebetegség talajan, de gyakran az alapbetegséget nem ismerik fel, a tii-
netek lappangva, honapok, évek alatt alakulnak ki. A panaszok ill. tiinetek sulyossdga a veseelégtelenség stadiumatol és az
alapbetegségtol fiiggnek.

3.1. Jellemzo kezdeti tiinetek
hagyuti malformaciok, polycystas vesebetegség esetén: polyuria, polydypsia, acidézis, elektrolit zavar
glomerulopathiak esetében haematuria, proteinuria, hypertonia, 6déma
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3.2. Progressziv veseelégtelenség stadiumaban mindkét csoportban:
oliguria, hypertonia, 6déma, anaemia, elektrolit zavar osteodystrophia, névekedési elmaradas

3.3. Terminalis veseelégtelenség:

klinikai jellemzoi: faradékonysag, étvagytalansag, a névekedés és testsuly gyarapodasanak elmaradésa, hanyinger, ha-
nyas, viszketés; uraemias pericarditis alakulhat ki. A folyadék- és elektrolit-haztartas instabilitdsa vagy zavara kovetkezté-
ben 6déma, hyperkalaemia, hypocalcaemia, hyponatraemia, acidozis 1éphet fel, a megfeleld klinikai tiinetekkel. Végiil is az
uraemia kdmahoz, halalhoz vezet; az adekvat dializis kezelés ezt az allapotot kell, hogy kivédje, megeldzze.

4. A betegség leirasa
4.1. Erintett szervrendszerek:

A kronikus veseelégtelenség - stilyossagi foka szerint - a vese vizeletkivalasztd és hormonalis funkcidja mellett érinti a
szivmikodést, a keringést (hypertonia, atherosclerozis, cardiomyopathia), a csontrendszert (osteodystrophia, rachitis), a
gyomor-béltraktust (kronikus gastritis), a belsd elvalasztasu mirigyeket (késoi pubertas, novekedési elmaradas, hyperpara-
thyreozis) és az idegrendszert (mentalis elmaradas, periférias neuritis).

4.2.Genetikai hattér

Szamos, gyermekkori veseelégtelenség mutat autoszomalis recessziv oOroklésmenetet (pl. polycystas vesebetegség,
cystindzis, oxalozis), mig az Alport szindroma pl. X kromoszoméahoz kotott korkép). Ugyancsak ismert a FSGS bizonyos
formajanak, a finn tipusu nephrozisnak, vagy a Denys-Drash szindromanak a genetikai hattere. Szamos kutatas folyik a
hugyuti malformaciok genetikdjanak felderitésére.

4.3. Incidencia/Prevalencia/Morbiditds/Mortalitas Magyarorszdgon

Nem rendelkeziink megbizhat6 adattal a gyermekkori kronikus veseelégtelenség magyarorszagi incidenciajara és mortali-
tasara vonatkozoan. A nemzetkozi statisztikai felmérések arrdl adnak tajékoztatast, hogy a mar vesepotld kezelést igényld
1j, 15 éves kor alatti gyermekek szama mennyi.

A European Dialysis and Transplant Association (EDTA) rendszeresen kozzétett adatai szerint a fejlett europai orsza-
gokban évente 1 millio 15 év alatti gyermeklakosra szamolva 3-6 0j betegnél kezdenek valamilyen tipusu vesepotld keze-
Iést. Az el-mult évtized soran ez a szam Osszességében valtozast nem mutatott, azonban az egyes korcsoportokon beliil arany-
eltolodas volt megfigyelhetd. Eszerint novekszik a kisgyermekkorban (5 éves kor alatt) megkezdett kezelések aranya, mig az
5-15 évesek aranya némileg csokken. A prevalencia is fokozatos novekedést mutat, a fejlett eurdpai orszdgokban: a teljes
populéciéra szamolva ez 25-45/milli6 lakos.

A gyermekkor veseelégtelenség tehat nem gyakori betegség, és mind az incidencia, mind a prevalencia 1ényegesen kisebb,
mint a felndtt populacioban.

A nemzetkdzi mortalitasi adatok szerint a vesepdtlo kezelésben (€letkor, alapbetegség és dializis kezelési mod szerint némileg
eltérden) az 5 éves tulélés 80-85% koriil van.

4.4. Jellemzé életkor

A dializis kezelést igénylo kronikus veseelégtelenségnek mind az incidencidja, mind a prevalencidja az életkor elore-
haladtaval (a csecsemd--és kisgyermekkortdl a fiatal felnéttkorig) fokozatosan novekszik. Nemek kozti kiilonbség az alap-
betegség szerint figyelhetd meg: pl. obstruktiv uropathia els6sorban fiuknal fordul eld.

5. Gyakori tarsbetegségek
A kronikus veseelégtelenség - a korkép komplexitdsa miatt - szamos szervet ill. szervrendszert is érint (1. 1.4. 1. pont).

I1. Diagnézis

1. A vesemiikiodés diagnosztikdja

A krénikus veseelégtelenség diagnozisa és sulyossaganak megitélése a szérum kreatinin szint ill. az endogén kreatinin
clearance (ECC) meghatarozasan alapszik. Figyelembe kell venni az életkornak megfeleld normal értékeket.

Az ECC meghatarozhat6 a percdiurézis, a szérum és vizelet kreatinin értékek alapjan, ehhez altaldban 24 6ras vizelet-
gyljtés és minimum kb. 1 ml/perc diurézis sziikséges. Képlete:

ECC= [Ukrcatin (umOI/l) X V(ml/perc)]/Pkrcatinin (},I.IIIOI/I)

ahol U a gyiijtott vizelet kreatinin koncentracidja, V a percdiurézis, P a szérum kreatinin

Normal értéke gyermekkorban 80-120 ml/perc/1,73 m” testfelszin.
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Van lehetdség vizeletgytijtés nélkiili ECC meghatarozasra is, ennek képlete:

ECC = [testmagassag (cm) x K]/ Seyeatinin (mg/dl)

ahol a K életkor szerint valtozd szorzo (0,55: fiuk 2-12 és lanyok 2-18 éves kor kozott, 0,7 fiuk 13-18 éves korban, 0,45 kis-
dedeknél, 2 éves kor alatt és 0,33 csecsemdknél 2,5 kg alatt).

(A szérum kreatinin koncentracié pmol/l-bdl mg/dl-re vald atszamitasanal az oszt6 88,4.)

2. Anamnézis
A szokasos anamnesztikus adatokon beliil kiemelkedd fontossagu:
a) Csaladban eléforduld crokletes vesebetegségek felderitése. Orokletes vesebetegség diagnozisa esetén a csaladtagok, (be-
leértve a beteg testvérét, testvéreit) sziirdvizsgalata sziikséges.
b) A beteg alapbetegsége, annak lefolyasa
¢) Az aktualis folyadékforgalom, ill. annak valtozasa
d) A szomatikus és mentalis fejloédésmenet
Meg kell jegyezni, hogy a krénikus veseelégtelen, mar vesepotld kezelést igényld 1j betegek mintegy 30%-a felderitetlentiil,
megel6z6 gondozas nélkiil keriil felismerésre.

3. Fizikdlis vizsgdlatok
A szokasos fizikalis vizsgalaton beliil kiemelkedd fontossagu: altalanos allapot, szomato-mentalis fejlettség, 6déma,
hypertonia, kardialis allapot, hasi tapintasi lelet. Az ér-statusz a haemodializis bevezethetésége miatt bir jelentdséggel.

3.1. Kételezd diagnosztikai vizsgalatok
3.1.1. Kotelezé (minimalisan elvégzendd) laboratériumi vizsgalatok:
Szérum: kreatinin, karbamid nitrogén, C-reaktiv protein (CRP), szérum elektrolit, transzferaz értékek, dsszfehérje, albumin,
koleszterin, triglicerid, vércukor, vérkép, se vas, Astrup, PTH
Vizelet: 24 6ras volumen, kreatinin, fehérje, elektrolit koncentracio.
A laboratoriumi eredményeket befolyasolja a dehidraltsag, a hypercholesterinaemia.

3.1.2. Képalkoto vizsgalatok.
Mellkas és kézto rtg., hasi ultrahang vizsgalat, echocardiographia.

3.1.3. Egyéb:
24 oras vérnyomasmérés (ABPM), szemészeti vizsgalat (fundus hypertonicus?), osteodenzitometria (ODM), brain
natriuretic peptid (BNP).

4. Differencidldiagnosztika
Uj betegnél besziikiilt vesefunkcid észlelése soran eldontendd: akut veseelégtelenségrdl van-e szo, ill. fennalld kronikus
veseelégtelenség akut exacerbacidjardl.

I11. Kezelés

I1I/1. Nem gyogyszeres kezelés

1.1. A megfeleld egészségligyi ellatas szintje: lasd I/1. pont.

1.2. Specialis apolasi teendok: a testsuly, a vérnyomas rendszeres mérése, ¢€s a folyadékforgalom szoros kovetése elenged-
hetetlen.

1.3. Fizikai aktivitds: a szomato-mentalis és a kardialis allapottdl fiiggd mértékben a fizikai aktivitas javasolhaté mind a
csontanyagcsere, mind a pszichés rehabilitacid érdekében.

1.4. Diéta: a veseelégtelenség aktualis foka szerint kell beéllitani a natrium-, kalium-, kalcium- és foszfortartalmu ételek
fogyasztasat. Pozitiv kaloria- €s fehérjebalanszra kell torekedni. A folyadékfogyasztast a diurézis mennyisége szerint kell
szabalyozni.

1.5. Betegoktatas: alapvetd, hogy mind a beteg, mind az 6t gondozo csaladi kérnyezet tisztaba legyen a betegség természe-
tével, a megengedhetd és nem megengedhetd étkezéssel, folyadékfogyasztassal. Erre a célra részben irasos tajékoztatd
anyagot kell a szamukra atadni, részben (ismételt) szobeli tanacsadas sziikséges.

111/2. Gydgyszeres kezelés

2.1. A megfeleld egészségligyi ellatas szintje: lasd I/1. pont.
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2.2. Specialis apolasi teenddk: a sziikséges gyodgyszerek rendszeres beadasa ill. szedése, valamint ennek ellenérzése elen-

gedhetetlen. A beteg és csaladja szamara részletes, ismételt felvilagositasra van sziikség az egyes gyogyszerek jelentosé-

gérol, hatasardl, mellékhatasarol.

2.3. Ajanlott gydgyszeres kezelés, gyogyszercsoportonként:

a) diuretikum, a rezidualis diurézis fokozasara, egyuttal vérnyomas- szabalyozas céljabol. A kacs-diuretikumok és (200 umol/l
szérum kreatinin szint alatt) a thiazid szarmazékok javasoltak.

b) antihypertenziv kezelés: angitenzin convertaz inhibitorok, kalciumcsatorna blokkoldk, béta receptor blokkoldk, periférias
¢s kozponti hatasu alfa receptor blokkolok, valamint ezek kombinécioi.

c¢) csontanyagcserére ¢s a mellékpajzsmirigy talmikodésre hatd szerek

d) acidozis kialakulasat kivédd supplementécid

e) hyperfoszfataemia kivédésére a taplalékkal elfogyasztott foszfor felszivodasat intestinalisan csékkentd szerek

f) hyperkalaemia kivédésére a taplalékkal elfogyasztott kalium felszivodasat intestinalisan csokkentd szerek

g) a renalis anaemia kezelését célzo erythropoetin és vaspotlas

h) cardiomyopathia esetén a veseelégtelenségben is biztonsaggal alkalmazhaté pozitiv inotrop készitmény

i) szignifikdns novekedési elmaradas kezelése céljabdl (egyéb feltételek megléte esetén) rekombinans huméan novekedési
hormon és szondataplalas

j) adott huigyuti anatomiai rendellenesség esetén antibiotikus profilaxis

k) a potencialis vesetranszplantacio miatt sziikségessé vald védooltasok
A sorolt gyogyszeres kezelés egyes elemei a kronikus veseelégtelenség diagnosztizalasatol (a beteg aktualis allapota és

igénye szerint) mind az Uin. konzervativ terapids szakban, mind a dializis kezelés idején sziikséges. A gyogyszerek doziroza-

sénal figyelembe kell venni azoknak metabolizmusat, és az eldirt adagokat az aktualis ECC szerint kell megszabni.

2.4. Lehetséges jelentds interakciok:

a) angiotenzin konvertaz inhibitor (ACE-I) kezelés hyperkalaemiat, kohogést okozhat

b) egyes gydgyszerek (pl. Furosemid, aminoglikozidok, vancomycin) beszikiilt vesefunkcid esetén dézis vagy adagolasi
intervallum modositast igényelnek a nephro- és ototoxicitas elkeriilése céljabol

c) kalciumcsatorna blokkoldk folyadékretencidhoz vezethetnek

d) a kozponti hatasu antihypertenziv szerek mellett orthostatikus collapsus 1éphet fel

2.5. Kiegészito/Alternativ gyogyszeres kezelés: az erythropoetin kezelés hatasat az antioxidans kezelés (E-vitamin) fokozhatja

2.6. Terapias algoritmusok ¢és ajanlas:

a) antihypertenziv kezelés: az dltaldnos elv szerint angiotenzin convertaz inhibitor (ACE-I) vagy kalciumcsatorna blokkol6 kezelés
bevezetése az elsd 1épés. Ujabb szer bevezetésére akkor kertil sor, ha az alkalmazott gyogyszer adagolasanak fels6 hatarat elértiik.

b) diuretikum adasa a vizeletmennyiség végso lecsokkenése esetén f6losleges

c) a szubsztiticios kezelést (erythropoetin, novekedési hormon, aktiv D-vitamin) a kezelési protokollok fiyelenbevételél az
aktualis sziikséglethez kell igazitani.

I11/3. Dializis kezelés

3.1. A megfeleld egészségiigyi ellatas szintje. lasd /1. pont.

3.2. A dializis kezelés indikdcioja és célja

A gyermekkori vesepotlo kezelés, a hemodializis (HD) és a peritonealis dializis (PD) kiilonb6z6 formait, valamint a ve-
seatiiltetést (NTx) foglalja magaban. Célja a terminalis rendlis inszufficienciadban szenvedd beteg vesemiikodésének (dializis
kezelés esetében részleges) potlasa, olyan feltételek mellett, amely a beteg szamara a lehetséges optimalis orvosi és szocialis
rehabilitaciot nyujtja.

Az elmult harom évtized soran forradalmi valtozas volt megfigyelhetd a gyermekkori terminalis veseelégtelenség kezelé-
sében: a hemodializis technikai lehet6ségei jelentdsen fejlodtek, valamint elterjedt az otthon végezhetd, un. folyamatos
ambulans peritonealis dializis (CAPD), és annak kiil6nb6z6 valtozatai.

A dializis kezelés megkezdésének iddpontja - kronikus, gondozott beteg esetében - tobb tényezd egyiittes figyelembevé-
telével adhato meg. Abszolut indikaciot jelent az uraemia neuroldgiai manifesztacidja (encephalopathia stb.), befolyasolha-
tatlan hypertonia, hanyasok, vérzések, valamint tiid66déma, uraemias pericarditis, jelentds hyperkalaemia. Egyéb helyzet-
ben az indikéacié nem ennyire éles. A cél, hogy a beteg hirtelen allapotromlasat kivédve, ,,jolétét” megtartva kezdjiik meg a
kezelést. Ez 10-15 ml/min/1,73 m? értékre csdkkent clearance-nél indokolt.

3.3. A hemodializis kezelés alapelve és leirdasa

A hemodializis kezelés lényege a beteg vérének részletekben és specialis filteren torténd keresztiiljuttatasa, folyamatos
extrakorporalis keringetéssel. A (kiilonb6z6 anyagi) szemipermeabilis membran egyik oldalan (mikrokapillarisokban)
aramlik a vér, a membran masik oldalan (a kapillarisok ko6zotti térben) a dializalod folyadék. A kezelés soran (konvekcio,
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difftzio) a vérben 1évd uraemias retencios anyagok koncentracioja csokken. A szervezet folyadéktartalma csdkkenthetd a
felesleges folyadék eltavolitasaval, mert a véroldal feldl a dializalé oldal felé hatdo nyomast (transzmembranalis nyomas)
alkalmazunk (ultrafiltracid). Egy hemodializis kezelés soran a teljes keringé vérmennyiség tobbszor halad at a filteren.

A hemodializis technikai feltételeinek fejlodése az elmult évtizedekben lehetvé tette, hogy ez a tipusu vesepotlo kezelés is
megvaldsithatova valt a csecsemo- és gyermekkorban, mind akut, mind krénikus esetekben. A hemodializis berendezések,
amelyek nem kiilonb6znek a felnétteknél hasznalatosaktol, az alabbi, modern kovetelményeknek kell, hogy megfeleljenck:

e pontos, megbizhato és jol szabalyozhato ultrafiltracios kontroll lehetdsége

e bikarbonét dializis megvaldsithatosaga, a sziikségnek megfeleléen véltoztathatd Na“ és HCO'; koncentraciéval (in. on-line
vagy egy¢b technika)

érzékeny, kis Iépésekben allithatd, vagy cserélhetd vérpumpa

kis volumenti extrakorporalis vérszarak (,,gyerekszar’)

biztonsagos alarm szisztéma (1égbuborék, vérszokés, koncentracid osszetétel stb.)

3.4. Vérnyerési modok

A hemodializis alapfeltétele, és egyben kritikus pontja, hogy megfeleld vér el- és visszavezetést tudjunk biztositani az
extrakorporalis keringéshez. A kronikus kezeléshez elsdsorban az intrakorporalis arterio-vendzus anasztomozis (Cimino-
Brescia shunt, fisztula) kialakitasa és miikodésben tartasa kivanatos. Akut, vagy akutan kezdett kronikus kezelések esetén a
nagy vénak kaniilalasa a valaszthaté megoldas (v. jugularis, v. subcalvia, v.femoralis) kétlumenti kantillel, Seldinger techni-
kaval, vagy operativ eljarassal. Kis csecsemdk, vagy akar gyermekek esetében is aranylag tartdos megoldast jelenthet a
tunelizalt centralis vénas kaniil-par.

Az implantalt vénas kaniiloket a dializis kezelés végén tomény heparinnal kell feltdlteni.

A centralis kanill behelyezése nem optimalis vérnyerési eljaras, alkalmazasara csak feltétleniil indokolt esetben, alternativ
megoldas hianyaban keriiljon sor. Ez esetben a subclavia punctiénal megfelelobb a v. jugularison keresztiil bevezetett kaniil.

Hangsulyozni kell, hogy a centrélis kaniilok szamoly veszélyforrast jelentenek: infekcid, szepszis, vénas sziikiilet kiala-
kulasa stb., ezért hasznalatuk nagy odafigyelést igényel. A dializis céljara behelyezett kaniilt mascélra hasznalni még kivéte-
lesen sem ajanlott.

3.5. Az extrakorpordlis keringés

A jol megvalasztott szurotii (17 G) és a ,,Iépcsdzetes” szirdsok nagyban hozzéjarulnak a fisztula élettartamanak meg-
hosszabbitasahoz. Gyermekeknél az egy-tiis (single-needle) dializis technika a preferalando, melynek hatasfoka nem marad
el 1ényegesen a két-tiis kezeléstol.

A csecsemok ¢és kisgyermekek hemodializiséhez kis t61t6 volumenti vérszarak (és filterek) vannak forgalomban. A cél az,
hogy az extrakorporalis vérmennyiség ne haladja meg a beteg keringd vérmennyiségének 10-12%-at. Teststly kg-onként 80 ml
vérmennyiséget véve alapul, egy 10 kg-os kisdednél legfeljebb 80-100 ml lehet a vérszarak és az alkalmazott dializator
Ossz-térfogata. Labilis keringési és kis sulyt betegnél a kiils6é vérrendszer fiziologias soval, 5%-os albuminnal vagy vérrel
vald feltoltése ajanlhato. Bar az extrakorporalis véraramlas sebességét tobb adat alapjan és individualisan érdemes meghata-
rozni, iranymutato adat, hogy 10 kg testsuly alatt ne haladja meg a 100 ml/percet, 10-40 kg kozott pedig a (teststly x 2,5)
+100 ml/perc a javasolt maximalis aramlas. Az antikoagulacids szerként adott heparin ddzisa a dializis kezdetén 50 E/kg
bélusban, majd 50E/kg déranként, folyamatos pumpaval, az un. artérids vérszarba. Friss miitéti seb, ill. a beteg esetleges
menses esetében a dializis végén ekvivalens ddzisu protaminra van sziikség.

3.6. A hemodializis kezelés formdi és fajtdi.
A gyermekkorban alkalmazott hemodializis formak lényegében nem killonboznek a felndttekénél alkalmazhatokétol. (Kivétel:
az un. high-flux dializis altalaban nem hasznalatos.)

3.7. A kezelés soran alkalmazott eszkozok és anyagok - a dializatorok

A dializator kivalasztasanal a beteg testméretén kiviil figyelembe kell venni a laboratoriumi paramétereit is, valamint a
hemodializis kezelés soran elérni kivant stulycsokkentés (ultrafiltracio) mértékét. A gyari adatok alapjan szamolhato a kiilonbo-
z6 retencids anyagok clearance-e, melyek koziil az urea nitrogén emelendd ki. Gyermekek kezelése soran a cél az, hogy az urea
clearance ne haladja meg a 3-5 ml/kg/perc értéket. Ultrafiltracidval a testsuly 5%-kal csokkentheto anélkiil, hogy ez a betegnek
panaszt okozna. Az ultrafiltracio kiszamitasaban az egyes filterekre jellemz0 ultrafiltracids koefficiens nyujt segitséget.

A bioinkompatibilitassal kapcsolatos kérdések, azaz allergias reakciok a filterek membranjara, ragasztd és sterilizald
anyagara vonatkozoan gyermekeknél is megfigyelhetok (dtmeneti fvs szam esés, komplement aktivalodas, ill. egy¢éb,
anaphylactoid reakcidk). Mindez a kezelés szoros kovetését teszi sziikségessé, valamint gondos mérlegelést igényel a va-
lasztott dializator tulajdonsagaival kapcsolatban. A nem kivanatos ,,allergias” reakciok kivédése érdekében a filterek kezelés
elétti alapos atmosasa (2 liter 0,9%-os NaCl) sziikséges.
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3.8. A hemodializis kezelés gyakorlata

A hemodializis kezelés gyakorisagat, ill. az egyes kezelések iddtartamat individualisan lehet megadni. A kivanatos diali-
zis mértékének kiszamitdsahoz a vér urea nitrogén szintjét, ill. annak dializis kezelések kozotti alakulasat figyelembe véve
az un. urea kinetikus modell nyujt lehetdséget, mely figyelembe veszi az urea képzddését, valamint a rezidualis vizelettel és
a dializissel torténd tiriilését (clearance-¢t).

Az ureakinetikus modell (UKM) mutatja a dializis soran eltavolitott urea mennyiségét. Ennek egyik formaja a Kt/V sza-
mitas. A képletben K a dializator urea clearance-e, t a dializis idétartama (6ra), V az ureamegoszlasi tere, ezez a teljes viz-
tér. Oligo-anurias beteg esetében (ECC <,3 ml/perc/1,73 m?) az egymintas, un. ,,single-pool” spKt/V értéket hatarozhatjuk
meg. Erre a célra szoftver is Iétezik, ennek hianyaban Daugirdas javasolta természetes alapti logaritmusos egyenlete szolgal.

spKt/v=-In (Cy/C;-0,008 x T) + (4-3,5 x C5/C}) x dABW/BW

ahol K a dializator adott ureaclearance-e (ml/min), V az urea megoszlasi tere (ml), t a kezelési id6 (perc), T a kezelési id6
(6tora), C; és C, az ureakoncentracio a kezelés elején €s végén, dBW az interdialitikus stlyvesztés (kg) BW a testsily a
kezelés végén. (kg).

Heti 3 dializiskezelés esetén a javasolt spKt/V értéke 1,4 (vagy efolott).

A fenti képlet hasznalata ismételt méréseket igényel, és a beteg normalis taplaltsagi allapotat feltételezi. Egyszerlibb
megkozelitésben azt mondhatjuk, hogy a dializis kezelést ugy kell alakitani, hogy a K#/V értéke nagyobb legyen, mint 1,4.
A mindennapos gyakorlatban az a cél, hogy a dializis elotti CN érték heti atlaga ne haladja meg a 30 mmol/I-t, ill. az urea
redukcios rata (URR, képlete: 100x(1-C2/C1) heti atlaga 70%-os legyen. Ez kb. 1,3-1,4 K#/V értéknek felel meg.

A beteg idealis, Gn. szaraz teststlyanak megallapitasaban a vérnyomas alakuldsa, valamint a mellkas rtg vizsgalat (sziv
nagysag, cardio-thoracikus index, norm.< 0,5) nyujt segitséget. A gyermekek folyadék (és konyhaso) fogyasztasat gy kell
irdnyitani, hogy a dializisek k6zotti sulygyarapodas ne haladja meg a szaraz suly 5%-at.

Mivel mind az urea nitrogén szint, mind a testsuly csokkentése csak megfelelé ovatossaggal - lassan - vihetd végbe, egy
kezelés idétartama 4ltalaban 4-5 ora.

3 9. Az adekvat HD kezelés
A kroénikus hemodializis kezelésben részesiiloé gyermekek komplex ellatast igényelnek, ennek megfeleloen az adekvat ellatas
széles kori feltételrendszer megvaldsitasat igényli.

Személyi feltételek:
A dializis osztalyon:

e csecsemo- €s gyermekgyogydsz és nefrologus szakképesitéssel rendelkez6 orvosok,
e nefrologiai és gyermek-szakapoldi képesitéssel bird ndvérek (max. 3 beteg/1 novér),
e dializis technikus,
e a kronikus betegek ellatasban jaratos pszichologus,
e dietetikus
e abetegek csaladjanak szocialis problémaval foglalkozo szocialis munkas,
e pedagogus (részallasban)
e adminisztrator
o takarito személyzet.
A dializis osztalyt miikodtetd intézeten beliil:
. megfeleld gyermeksebészeti (érsebészeti) gyakorlattal biré gyermeksebészeti osztaly
. a kronikus uraemias betegek ellatasaban jaratos anaesthesioldgiai és intenziv osztaly
. tigyeletet is biztosito radio-morfoldgiai osztaly
. 24 6ras laboratoriumi hattér
Targyi feltételek:
. hemodializis gép: legalabb bikarbonatkezelésre és kontrollalt ultrafiltraciora alkalmas, de kivanatos haemodiafiltraciora is
szolgalo berendezés, az ezt a kezelési format igényld (kardio-vaszkuléris instabilitasban szenvedd) betegek szamara
. vizeldkészités: Uin. reverse ozmozis eljarassal
. betegagy melletti laboratoriumi diagnosztika (se elektrolit, Ht, Hb)
. ujraélesztéshez sziikséges felszerelés (intubalas, kardioverzid), O, ellatas és szivo
. (az ANTSZ altal el8irt) légksbméter/beteg méretii dializalo tér, megfeleld beteg vard és 6ltoz6, valamint szaniter

helyiségekkel
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3.4. Peritonedlis dializis

3.4.1. Altalanos elvek

A hashartya, mint szemipermeabilis membran biztosit felszint a folyadek, a krisztalloidok, az uraemids retencids anyagok
b6z6 nagysagl porus talalhatd. A kis molekulaju oldatok transzportja a nagy szamu, kb 50 Angstrém (107 mm) sugard
pérusokon torténik, a nagy molekulaju oldatoké a kisebb szami, mintegy 250 A sugar pérusokon keresztiil zajlik, mig
nagy ozmolaritdsu peritonealis folyadék hasznalata esetén ,,ultra-small” atmérdji porusokon keresztiil kizarolagosan viz
ultrafiltracioja megy végbe. Ugyanakkor ellenkez0 iranyu aramlas is létezik, azaz a peritoneumbol reabszorbealddik folya-
dék, melynek atlagos mértéke 1,2-1,3 ml/perc a szokdsos CAPD kezelés mellett. Ez részben (kb. 80%-ban) a nyirokkerin-
géssel torténd folyadékfelszivodas, részben, a maradék 20%-ban, a peritoneum kapillaris halozatan megy végbe. A nettd
ultrafiltraciot a két folyamat ereddje adja.

Csecsemd- ¢és gyermekkorban a peritonealis membran felszine - hasonldan a testfelszinhez - a teststilyhoz viszonyitva a
felnéttekéhez képest 1ényegesen nagyobb, kozel kétszerese annak (testsuly kg-onként 383 cm? versus 177 cm?), ahogy ezt
autopsias vizsgalatokkal kimutattak. Nincs azonban egyértelmii adat arra nézve, hogy a peritonealis dializis ebbdl kdvetke-
z06leg kétszer olyan effektiv is lenne a gyermekeknél. Ugyancsak gyermekkori sajatossag, hogy a peritonealis dializissel
torténd fehérje vesztés jelentdsen tobb, mint a felnotteknél.

3.4.2. A peritonedlis dializis elényei.:

a) kivitelezése technikailag egyszerii, nem igényel kiilonleges felszerelést, specialis éranasztomozist;
b) a dializis mennyisége jol adaptalhatd a beteg méretéhez 0jsziilott kortdl a felnott korig;

c) alkalmazésa biztonsagos, diszekvilibraciot nem okoz;

d) egyenletes detoxikalast eredményez, alig sziikséges diétas és folyadék megszoritas;

e) jo szocidlis rehabilitacidt tesz lehetdvé.

3.4.3. A hastiri katéter

A peritonealis dializis kulcskérdése a megfelelden megvalasztott és jol beiiltetett hastiri katéter. Széles korben terjedt el az
un. Tenckhoff-katéter hasznalata, amely kiilonb6zé méretben és alakban késziil. A beiiltetés nagy tapasztalatot és szakértelmet
igényel, és a katéter majdani helyzetének eldzetes, részletes megtervezésével kezdodik. Az altalanos gyakorlat szerint a katéter
behelyezése mitéti uton torténik, melynek soran (ellentétben a felnotteknél végzett implantacioval) részleges cseplesz
rezekciora is sor keriil. A peritonealis {ir minél tokéletesebb elzarasa érdekében a katéter egy hasfali alagiton keresztiil jut ki a
felszinre, ill. ezen a szakaszon egy, esetleg két szivacsgyiirti is hozzajarul rogzitéschez, és a tunel lezarashoz. Kivanatos tovab-
ba a katéter optimalis helyzetének (a kismedence alsé része) intraoperativ rtg-felvétellel torténd ellendrzése. A katéter behelye-
z¢sét kovetden, ha mod van ré, a hasznalatba vételével legalabb 4-5 napot, vagy akar hosszabb id6t érdemes varakozni, hogy
elkertiljiik a dializatum hasfali csurgasat. Ez id6 alatt kis adagokkal végzett napi hastiri atoblitések javasolhatok.

3.4.4. A peritonealis dializis inditasa

A hasiiregbe beengedett dializalé folyadék mennyisége kezdetben ne haladja meg a 20 ml/kg teststlyt (= 500ml/m? test-
felszin), majd az adag 4-5 nap alatt fokozatosan emelhetd 40-45 ml/kg testsulyra (=1100 ml/ m” testfelszin). Csecsemdkor-
ban az ennél nagyobb mennyiségii intraabdominalis folyadék 1égzési nehezitettséget, hydrothoraxot okozhat. Tovabbi szovod-
mény lehet a hasfali, inguinalis, umbilikalis, esetleg scrotalis sérvek megjelenése, melyeket - amennyiben fennallnak - tanacsos
még a dializis kezelés bevezetése eldtt megoldani.

3.4.5. Peritonedlis dializis modok

A folyamatos ambulans peritonedlis dializis (CAPD) a gyermekek vesepotld kezelésében, mint elsdnek valasztott eljaras, az
elmult évtized soran szamos, bar nem minden nyugat-eurdpai orszagban 30-40%-ra emelkedett, de pl. Nagy-Britanniaban,
Kanadaban 60% folott van. A kezelés lényege, hogy napi 3-5 alkalommal térténik a dializald oldat cseréje, kézben az oldat a
beteg hasiiregében van, tehat gyakorlatilag a beteg folyamatosan dializis effektus alatt all. A dializalo folyadék glukéz koncent-
racioja 1,5-4,25% kozott valaszthato az ultrafiltracios igény (rezidualis vizelet mennyiség) nagysaga szerint, ill. a kivanatos
testsily és vérnyomas elérése céljabol. A folyadék forgalom egyensulyara tgyelni kell, hiszen a dializissel kinyert
ultrafiltratum mennyisége 1ényegében konstans, és excessziv folyadékvesztés (hanyas, hasmenés), és/vagy elégtelen folyadék-
fogyasztas stulyos hypovolaemidhoz vezethet. Az elégtelen ultrafiltracio és/vagy excessziv folyadékfogyasztas, -bevitel (oligo-
anuria!) hyperhidraciét eredményezhet. Ezért a CAPD soran rendszeres, napi sulyellendrzés sziikséges.

A hastiri dializis egy tovabbi formaja a folyamatos ciklikus peritonealis dializis (angol rov. CCPD). Ennek 1ényege, hogy
mig a CAPD esetében manudlisan végzett cserékkel a nap teljes 24 drajara terjed ki a kezelés, CCPD-nél a dializis az éjsza-
kai 6rakra korlatozodik. Erre a célra specialis, megfeleld alarm funkciokkal felszerelt késziilék szolgal, amely az éjszakai
orakban (mig a beteg alszik) automatikusan, atlagosan tizszer végzi el a dializis folyadék adagolasat és letiritését. Hatranya,
hogy a kezelés fajlagos koltség igénye (1 gép/beteg) jelentdsen meghaladja a gépet nem igényld CAPD-ét, sét a
haemodializisét is. Sziikséges lehet a CCPD és a CAPD kombinalasa is, azaz egy-két nappali kezelés beiktatésa.
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3.4.6. A peritonedlis dializis szovédményei

A peritonealis dializis legnagyobb hatranya a peritonitisz, melynek gyakorisaga amerikai adatok szerint gyermekkorban
lényegesen nagyobb, mint felnétteknél. Vezeto tiinete a laz, hasi fajdalom, és az 6blit6 folyadék zavarossa valasa, melyet a
Biirker-kamraban szamolt polinukleéris sejtek magas szama (norm. érték: 100/l alatt) is jelez. Az ismétlédd peritonitiszek
korokozoja az esetek felében Staphylococcus epidermidis és aureus. Kezelése gyakoribba tett hasiiri oblitésekkel és
intraperitonealisan adott antibiotikumokkal - elsésorban cefalosporinokkal - célszerii. Gram negativ kdérokozd esetében
aminoglikozidak sziikségesek, ilyenkor rendszeres szérum szint ellendrzés is javasolt. Ha a kérokozo Methicillin rezisztens
(béta-laktam rezisztens) Staphylococcus, vancomycin kezelés sziikséges, ugyancsak vérszint ellenérzés mellett. Gombas
peritonitisz esetén az antimikotikus kezelés megkisérelhetd ugyan, de igen gyakran sziikséges a hastiri katéter eltavolitsa.
Ujabb hastiri dializis csak a gombés infekcié dtmeneti hemodializis mellett torténé szandlasa utan kisérelhetd meg.

A peritonealis dializis nem gyulladasos szévodmeénye lehet a katéter fibrines eltomeszelddése. Ennek megeldzésére a na-
ponta egyszer (altalaban az éjszakai folyadékba) adott 500-1000 egység/liter heparin ajanlhatd. A kialakult fibrindugét pe-
dig streptaz intraperitonalis adasaval (50-100 ezer egység/liter) kisérelhetjiilk meg feloldani. Sikertelenség esetén a katéter
cseréje valik sziikségessé.

Részben a visszatérd peritonitiszek, a kovetkezményesen kialakuld sclerotzalo peritonitisz, részben a beteg ill. a csalad ,,belefa-
radasa” a napi kezelésekbe vezethet a peritonealis dializis feladasahoz, a hemodializisre valo attéréshez.

3.4.7. A peritonedlis dializis végzésének feltételei.
targyi feltételek az osztalyon: hasiiri katéterek, dializalo folyadek, tréning szoba betanitashoz, elkiilonitd helység
peritonitis kezeléséhez

személyi feltétek:

csecsemo- és gyermekgyodgyasz és nefrologus szakképesitéssel rendelkezo orvosok,
sebészi hattér (katéter behelyezés)

nefrolégiai és gyermekszakapoldi képesitésii novér, allando elérhetoséggel

a krénikus betegek ellatasban jaratos pszichologus,

dietetikus

a betegek csaladjanak szocialis problémaval foglalkozo szocialis munkas,
pedagdgus (részallasban)

adminisztrator

takarito személyzet.

N

. A vesepotlo kezelések etikai gyakorlata
A kronikus veseelégtelenségben szenvedd gyermekek és csaladjuk komplex orvosi és szocialis ellatast igényelnek. Ennek
etikai kovetelményei a kovetkezok:

4.1. A csalad, valamint - életkoranak megfelelden - a gyermek részletes felvilagositdsa a betegség, és a sziikséges kezelések
feldl. Ennek soran ki kell térni a betegség kimenetelére kezelés mellett €s kezelés nélkiil, valamint a szdba jovo kezelési
formak megvaldsitasanak menetére, tovabba a varhatd szovodményekre. A felvilagositasnak tartalmaznia kell a lehetséges
vesepotlo kezelési formak teljes sorat (hemodializis és annak fajtai, peritonealis dializis és annak formai, vesetranszplan-
tacid halottbol, €16 rokonbdl, valamint pre-emptiv vesetranszplantacio).

4.2. A felvilagositast kdvetden a kezeléorvos csoport a sziilokkel (és lehetség szerint a beteggel) egyiitt allapodjon meg abban,
hogy mely vesepo6tlo kezelést valasztjak, feltételezve azt, hogy a valasztasnak szakmai kontraindikacidja nincsen.

4.3. Szakmai kontraindikdciot képezhet

a) hemodializis esetében a vérnyerés lehetdségének megoldhatatlansaga;

b) peritonealis dializis esetén a haslireg és/vagy a peritoneum alkalmatlansaga (pl. lezajlott miitétek miatti adhesiok vagy
egy¢b hastiri fejlddési rendellenesség);

¢) transzplantacioé esetén aktiv tumoros folyamat. (Bilateralis Wilms tumor esetén a sikeres kezelés befejezését kovetd egy
év utan - amennyiben tumorra utal6 adat nincsen - a transzplantacio nem kontraindikalt. Nem kontraindikalt a transzplan-
tacié akkor sem, ha a non-renalis tumor kezelés sikeresen befejezodott.) Ugyancsak transzplantacids kontraindikaciot je-
lent a krénikus infekcio, beleértve a HIV fertozést is.

Minden tipusu vesep6tlo kezelésnél és annak barmely fazisaban kontraindikaciot jelenthet:

a) sulyos, definitiv mentalis retardacio, amely a kezelés mindennapos gyakorlatdhoz sziikséges minimadlis kollaboraciot is
akadalyozza;

b) a beteg életminéségének alapvetden megrendiilt allapotaban a sziil6 kérése a vesepotld kezelés folytatasanak megsziinte-
tésére, amennyiben ezzel a kezeld orvos-csoport is egyetért.
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5. Egyéb terapia
A korallapot komplex kezeléséhez pszicholdgus, pszichiater is sziikséges a félelmek, szorongasok feloldasara, altalaban
csaladterapia formajaban.

6. Az ellatas megfeleldségének indikatorai
halélozasi adatok
korhazi apolasi napok szama
hemodializis, peritonealis dializis ,,technikai tulélési id6” (fisztula, katéter)
vesetranszplantaciora valo alkalmassag

IV. Rehabiliticié

A vesepotlo kezelés célja (etikai szempontbdl is) a beteg lehetdség szerinti teljes orvosi €s tarsadalmi rehabilitidcidja. Ennek
elérése céljabol a kezelési-gondozasi iddszakban rendszeres kapcsolattartasra van sziikség a beteggel és annak csaladjaval,
melynek soran a kezel6orvos részletes tajékoztatast ad a beteg aktualis allapotardl. Egyuttal a kezeld- személyzet igyekszik
tajékozodni a beteg otthoni helyzetérdl, allapotardl, beleértve a non-medicinalis problémakat is.

V. Gondozas

1. Rendszeres ellendrzés: a konzervativ terapias fazisban 4-8 hetente, haemodialysis kezelés esetén kezelésenként, otthoni
hastiri dializis kezelés esetén havonta sziikséges.

2. Megeldzés: szirdvizsgalatok (vizelet, vérnyomas) ad lehetdséget a kronikus vesebetegségek korai kisziirésére és kezelé-
sére. A kialakult KVE progresszidjanak lassitdsa megfeleld gydgyszeres kezeléssel ugyancsak lehetséges.

3. Lehetséges szovédmények:
haemodialysis kezelés: diszekvilibracios szindroma, hypotenzio, hypertenzid
peritonealis dializis: peritonitis, katéter eltomeszelodés, kimeneti nyilas és tunel infekcid, dehidracid

3.1.1. A sz6vodmények kezelése:
haemodialysis: a ,,tuldializalas” elkertiilése
peritonealis dializis: részletes, ismételt betegoktatas

4. A kezelés varhato idotartama/Prognozis:

A dializis kezelés célja lehetdség szerint a vesetranszplantacio elérése. Az atlagos varakozasi idé cadaver transzplantacio
esetében 16-18 honap.
Prognozis: 1. 1.4.3. pont.

VL. Irodalomjegyzék

1. Pediatric Dialysis (ed: B.A. Warady, F.S. Schaefer, R. N. Fine, S.R. Alexander, Kluwer Acedemic Publisher 2004

2. Vesebetegségek gyermekkorban (szerk: Tuari Sandor Medition Kiadd Kft 2003)

3. Nephroldgia Elmélet és klinikum, dialysis, transplantatio (Szerk: Rosivall Laszlo, Kiss Istvan Medintel Konyvkiado,
Budapest, 2003)

4. Pediatric Nephrology by Ellis D. Avner (Editor), William E. Harmon (Editor) Patrick Niaudet (Editor), Lippancott
Williams & Wilkins; 5 Edition 2004.)

Kapcsolddé internetes oldalak
pedneph@listhost.uchicago.edu (szakmai levelez6 forum)
pedcrrt@listhost.uchicago.edu (szakmai levelez6 forum)
http://www.ndt-educational.org/
http://ndt.oxfordjournals.org/
http://crrtonline.com/

A szakmai protokoll érvényessége: 2009. december 31.
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Az Egészségiigyi Minisztérium
szakmai protokollja

az 6roklédo anyagcsere-betegségek diagnosztikajarol
Készitette: a Csecsemd- és Gyermekgyogydszati Szakmai Kollégium

HBCs kod: 541A

I. Alapveté megfontolasok

1. A protokoll alkalmazasi/érvényességi teriilete

A protokoll célja az anyagcsere-betegségek korai felismerésének elosegitése a gyakorld orvosoknak, els6sorban az alap-
ellatasban dolgozo6 gyermekorvosoknak, belgyogyaszoknak adott diagnosztikus javaslatok osszefoglalasaval.

Csecsemo és gyermekgyogyaszat (0-18 éves kor kozotti gyermekek ellatasa).

Belgyogyaszat, felnottkor

2. A protokoll bevezetésének alapfeltétele

Ebbe a betegségcsoportba jelenleg tobb mint 300 koérkép tartozik. Ez a szam a diagnosztika fejlodésével fokozatosan no.
A korképek idoben torténd felismerése fontos, mert ez a feltétele a ma mar egyre tobb betegségben elérhetd kezelés korai
bevezetésének; csak a diagnozis ismeretében lehet megeldzni a betegség csaladon beliili ismétlodését; €s elkertilni sok feles-
leges vizsgalatot. A protokoll bevezetésének feltétele a megfeleld ismeretekkel rendelkezé gyakorld orvos, aki a panaszok és a
fizikalis vizsgalat alapjan felmertilt gyana esetén az alapvetd vizsgalatokat elvégzi és a beteget anyagcsere-betegségekben jartas
szakorvoshoz kiildi. Tovabbi feltétel az anyagcsere-betegségek diagnosztikdjaban jartas, specialis vizsgalatok elvégzésére is felké-
sziilt laboratorium. A kdrképek iddben torténd felismerése fontos, mert ez a feltétele a ma mar egyre t6bb betegségben elérhetd
kezelés korai bevezetésének; csak a diagnozis ismeretében lehet megeldzni a betegség csaladon beliili ismétlodését; és elkertilni
sok felesleges vizsgalatot

3. Definicié
Kéros enzimmiikddésben vagy transzport folyamatban megnyilvanulod genetikai hiba, melyre idészakosan vagy allan-
ddan megjelend klinikai tiinetek jellemzoek.

3.1. Kivalto tényezok
Oroklodés és mutaciot kivaltd kornyezeti tényezok.

3.2. Kockazati tényezék
Hasonlo betegség eldfordulasa az elsé és masodfoki rokonsagban, mutagen expozicio.

1. tablazat.

Oroklédé anyagcsere-betegség tiineteit kivalté leggyakoribb kornyezeti tényezok.

Kivalto6 tényezo Betegség

Szoptatas elhagyasa Fructose intolerancia

Fructose diphosphatase hiany
Karbamid-ciklus zavarai
Lysinuriés fehérje intolerancia
Javorfaszorp betegség
Organikus aciduriak

Fructose adas Fructose intolerancia
Fructose diphosphatase hiany

Galactose adas Galactosaemia

Fehérje taplalas Karbamid-ciklus zavarai

Lysinurias fehérje intolerancia
Javorfaszorp betegség

Organikus aciduriak

Hiperinzulinizmus (hyperammonaemiaval)
Szénhidrat taplalas Pyruvat dehydrogenase hiany

Légzési-lanc betegség

Hiperinzulinizmus
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Kivalto tényezo Betegség

Fert6zés, katabolizmus, 1az, éhezés Aminosav anyagcsere zavarai
Organikus aciduriak
Zsirsavoxidacié zavarai
Karbamid-ciklus zavarai
Gluconeogenesis zavarai

Glikogenosisok

Anaesthesia, sebészeti beavatkozas Homocystinuriaban thromboembolids szovédmény, malignus
hyperthermia

Gyogyszer Porphyria

Glucose-6-phosphate dehydrogenase hiany

4. Panaszok/Tiinetek/Altalanos jellemzék
Klinikai tiinetek szempontjabol a korképek a kovetkezd két csoportba oszthatok:

1. A betegség egy funkcionalis egységet (endokrin, immunrendszer, alvadasi faktorok), szervet, szervrendszert, anato-
miai rendszert (bélrendszer, vese, csontveld) érint.

2. A koros anyagcsere egyidejiileg kiilonb6zd szervek sejtjeit érinti (P1: raktarozasi betegségek, mitochondrialis betegség)
vagy egy szervet érint, de kdvetkezményesen tobb szerv miikédése karosodik (Pl: hyperammonaemia a karbamid-ciklus
betegségeiben, hypoglikaemia glikogenosisban). Jellemz6 a jelentkezo tiinetek sokszintlisége. Az idegrendszer rendszerint
érintett. Patofiziologiai szempontbol a betegségek a kovetkezo harom csoportra oszthatok:

A) Komplex molekuldk szintézisének vagy lebontasanak zavarai. A tiinetek allandosaga, progresszivitasa jellemzo.
Interkurrens események, taplalkozas nem befolyasolja. Ide tartoznak a lysosomak, a peroxisomak betegségei.

B) Az anyagcsere block miatt felszaporodo toxikus metabolitok okozta mérgezéshez hasonld klinikai tiineteket okozd
betegségek. A klinikai képre tiinetmentes iddszakok jellemzdek, melyeket ,,mérgezéshez” hasonld id6szakok szakitanak
meg. Az akut mérgezés tiinetei: hanyas, bagyadtsag, koma, majelégtelenség. A kronikus mérgezés jele lehet progressziv
fejlodési elmaradas. Jellemzo laboratoriumi eltérés az acidosis, ketosis, hyperammonaemia. Ebbe a csoportba tartoznak az
aminosav anyagcsere zavarai, a karbamid-ciklus zavarai, a szénhidrat intoleranciak.

C) Az energia-termelés és/vagy felhasznalas zavarai. Ezekben a kérképekben a m4j, a szivizom, a harantcsikolt-izom és
az agy érintett. Klinikailag az energiahianybol szarmazd és az intoxicatio okozta tiinetek a jellemzoek: hypoglikaemia,
hyperlactataemia, generalizalt hypotonia, myopathia, cardiomyopathia, fejlédési elmaradas, bolcsé halal. Ebbe a csoportba
tartoznak a glikogenosisok, a glikoneogenesis betegségei, a congenitalis lactacidosisok, a zsirsavoxidacio zavarai ¢s a 1ég-
z¢si-lanc betegségei.

5. A betegség leirasa
5.1. Erintett szervrendszer(ek)
A korképek leirasa a betegségek nagy szama miatt nem lehetséges.

5.2. Genetikai hattér
Tulnyomoan autoszomalis recessziv (AR) 6roklodést korképek, de lehetnek X kromoszémahoz kotott illetve mitochon-
drialis 6roklodéstiek is. Egyre tobb betegségben ismerjiik a felelos gént, és a betegséghez vezetd mutacioit.

5.3. Incidencia /Prevalencia/

Az egyes korképek ritkak, de a betegségek nagy szama miatt 6rokl6d6 anyagesere-betegségekkel viszonylag gyakran ta-
lalkozik a gyakorlé orvos. Az incidencia €s prevalencia megallapitasat torzitja, hogy a korképek dontd tobbségében a diag-
noézis felallitasa elmarad. A betegek jelent6s része interkurrens betegségben hal meg €s a patologiai vizsgalat sem segit a
koérisme tisztdzasaban. Az ujsziilottkorban szlir6vizsgalattal kimutatott PKU gyakorisag 1:10000, mig a lsosomalis 6rokl6do
betegségeké 1:40000.

5.4. Jellemzd életkor

A tiinetek jelentkezésének ideje jellemzd lehet a korképre, azonos kdorképen beliil pedig a szervi érintettség mértékére, a
betegség sulyossagara.

A korképek egy része ujsziilottkorban jelentkezik, mely arra utal, hogy a folyamat mar intrauterin elkezdddott
(peroxisoma betegségei). Mas korképek csak a sziiletés utani hosszabb-rgvidebb 1d6 elteltével okoznak tiineteket. A tiinet-
mentes id6szak kiilonbozo lehet, néhany nap, esetleg évek. A korképek egy része felnéttkorban jelentkezik (Pl: Refsum
betegség).

Gyermekkorban hat periodus kiilonboztetheté meg: sziiletés (congenitalis), 1 nap-1 honapos kor (neonatalis id6szak), 1-12 honap
(csecsemokor), 1-5 év (kisded kor), 5-15 év (gyermekkor), 15 év felett (serdiilokor).
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srer

z6sége, a mutaciok eltérd volta valamint a kiilonbozo kornyezeti kivalto és befolyasolo tényezok.

5.5. Jellemzd nem
Az AR 6r6klddo korképek mindkét nemet egyforman érintik, mig az X-kromoszdémahoz kotott recessziv 6roklodési be-
tegségek fiukban jelentkeznek, de egyes korképekben a hordozoé lanyok/ndk is betegek lehetnek (P1: Fabry-kdérban).

I1. Diagnézis

Az 6roklédo anyagesere-betegségek diagnosztikus szintjei:

1. A betegségre jellemzd koros metabolit kimutatasa. Ez a leggyakrabban alkalmazott mddszer. Rendszerint tobb metabolit
kimutatasa sziikséges egy betegség esetén. Magyarorszagon az 6roklodod anyagcesere-betegségek kozil 3 betegség sziirése
torténik minden ujsziiléttnél: PKU, galactosaemia és biotidinase hiany.

2. A koéros miikodésti enzim aktivitidsanak vizsgalata. Specialisan levett és tarolt mintabol (vvt, fvs, fibroblast, stb.) végezhetd
el. Példaul a 1égzési-lanc betegségeiben van jelentdsége.

3. Genetikai vizsgalat: ahol erre lehetdség van, mutdcid analizis, csalddfaclemzés. Bizonyos betegségekben a diagnézis
legbiztosabb modja a mutacid analizis. Ezekre a korképekre jellemz6, hogy adott populacioban déntben egy vagy csupan
néhany mutécioé-tipus okozza. Ilyen korkép pl. az L. tipusu glikogenosis.

1. Diagnosztikai algoritmusok (A betegségek klinikai tiinetek és életkor szerinti csoportositasa).

A korképek klinikai megjelenési formainak, diagnosztikajanak részletes leirasara a nagyszamu betegség miatt nincs lehe-
tdség. Jelen Osszefoglalds azoknak a klinikai allapotoknak leirasat tartalmazza, amelyekben az intermedier anyagcsere 6rok-
16d6 betegségeire kell gondoljunk. Tovabba osszefoglaljuk azokat a laboratériumi vizsgalatokat, amelyek segitenek az
anyagcsere-betegség gyanujanak megerdsitésében. Gyanu esetén gyors konzultacid javasolt anyagcsere-betegségek diag-
nosztikajaban és ellatasaban jartas szakemberrel.

A jellemz0 klinikai allapotok a tiinetegyiittesek alapjan a kovetkezd négy nagy csoportra oszthatdok:
1.1. Ujsziilsttkori akut tiinetek (,,metabolikus distress™)

1.2. Késo6i heveny és intermittalo tiinetek.

1.3. Progressziv neuroldgiai tiinetek

1.4. Szervspecifikus tiinetek

1.1. I'stziiliittkori akut tiinetek (,,metabolikus distress,,)

Az anyagcsere-betegségek tiinetei Gjsziilottkorban nem specifikusak, szamos mas betegségben megfigyelhetok: 1égzészavar,
hypotonia, evési nehézség, hanyas, dehidracio, gorcsok. A tiinetek nem jellemzdek a betegségekre. Koros anyageseretermék
felhalmozddasa mellett sz6l, ha, ha normalis sziiletési stilyu, az élet elsé oraiban/napjaiban koros tiinetet nem mutatd Gjszilott
varatlanul, minden kimutathat6 ok nélkiil stlyos allapotba keriil.

Koros neurologiai tiineteket okozhat az intoxikacios és az energia hianyt okozo6 anyagcesere-betegségek. Utdbbi esetben a
tiinetek mar sziiletés utan kezdddhetnek, de koma ritkdbban alakul ki. A peroxisomak betegségei kozvetlen sziiletés utan
okozhatnak neuroldgiai tiineteket, dysmorphia mellett. Gorcsok eléfordulhatnak. Generalizalt hypotonia gyakrabban fordul
eld egyéb ok miatt, de mas idegrendszeri tiinethez (kdma) tarsulasa anyagcsere-betegségre figyelmeztethet. A hepatologiai
eltérések harom formaja kiilonboztethetd meg: 1. hepatomegalia hypoglikemiaval és gorcesel glikogenozisra vagy
hiperinzulinizmusra utal, 2. sulyos majkarosodas (hepatocellularis necrosis, hypoglikaemia, ascites) esetén galactosaemidra,
neonatalis haemochromatosisra, mitochondrialis betegségre, tyrosinaemiara gondoljunk, 3. kifejezett cholestasist okozak az
alfa-1-antitirpiszin hiany, progressziv familiaris intrahepaticus cholestasis, az epesavak anyagcseréjének zavarai, Niemann-Pick
C tipusu betegség, a glycosylatio zavarai. Cardiomyopathia hypotoniaval, izomgyengeséggel, gyarapodasi elmaradassal
mitochondridlis betegségre, Pompe-korra és a zsirsavoxidacid zavarara utal.
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2. tablazat
Anyagcsere betegség gyaniija esetén javasolt alapvizsgalatok

Alapvizsgalatok Specialis vizsgalatokhoz sziikséges mintak

Vizelet Szag Gytijtott vizelet, fagyasztani

Szin

Aceton

Redukal6 anyagok

pH

Elektrolitok

Hugysav
Vér Vérkép Plazma, -20 °C

Elektrolitok Sziirépapir

Vércukor Teljes vér, EDTA

Vérgazok

Hugysav

PTI

Transferdzok

Lactat/pyruvat

Szabad zsirsav
Egyéb vizsgalatok Lumbalpunkcid Bdrbiopszia (fibroblaszt tenyészethez)

Mellkas rtg Liquor

ECHOCARD, EKG Post mortem:

Agyi UH, EEG M4j, izom biopszia (-70 °C-on tarolva)

1.2. Késoi heveny és intermittalé tiinetek

Az 6rokl6do anyagcsere-betegségek egyharmadara a késéi kezdet jellemz6. A tiinetmentes idoszak hosszabb lehet egy
évnél, de az elso tiinetek jelentkezhetnek akar gyermek-, ifju- sot felndttkorban is. Erre a klinikai megjelenési formara
visszatéré komatdzus allapot, hanyassal jaro zavartsag, ataxia jellemzo6. Anyagcsere-betegség kezdodhet fokalis neuroldgiai
tiinettel is! A tiinetek hirtelen kezdodnek. Ezt kvetden a betegek vagy spontan javulnak vagy allapotuk olyan mértékben
romolhat, hogy intenziv ellatas valik sziikségessé. Esetenként halallal végzddhet.

A betegségek diagnosztikajat neheziti, hogy a sziikséges vizsgalatokat a koros epizod alkalmaval vett mintakbdl kell el-
végezni. A laboratdriumi vizsgalatok azonosak a 2. tablazatban felsoroltakkal.

A korképek részletes felsorolasara nincs mod. A kovetkezokben azokat a klinikai tiineteket, tiinetegyiitteseket ismertet-
juk, amelyek 6roklddé anyagcsere-betegség gyanujat vetik fel. Ilyen esetben javasolt a tablazatban szerepld laboratdriumi
vizsgalatok elvégzése és konzultacié anyagcsere-betegségek diagnosztikajaban €s kezelésében jartas szakemberrel.

Az ide tartozo korképek klinikai szempontbodl a kovetkezd 4 csoportba sorolhatok:

1. Anyagcsere eltérés miatt kialakult koma fokalis neuroldgiai tiinetek nélkdl.

2. Idegrendszeri eltérés miatt kialakult koma fokalis tiinetekkel, gércesel vagy sulyos intracranialis hypertensioval.
3. Hepaticus kdma, sulyos majmiikodési zavarral vagy hepatomegaliaval.

4. Akut ataxia.

A kovetkezo klinikai és laboratoriumi eltérések hatterében allhat 6r6kl6dd anyagcsere-betegség:

Metabolikus acidosist szamos gyermekgyogyaszati korkép okoz, mint fertdzes, stlyos katabolikus allapot, szoveti hypoxia,
sulyos dehidracio, intoxicatid. Mindezek kizarasa utan gondolni kell anyagcsere-betegségre. Tovabbi jellemzd biokémia
eltérés a ketosis vagy annak hidnya, a szérum lactat szint emelkedése, a hypoglikaemia. Fontos jel a szérum lactat/pyruvat
arany koros megvaltozasa.

Hypoketotikus hypoglikaemidval jar a zsirsav katabolizmus ¢€s ketogenesis eltérésein alapuld mintegy 20 korképet magaban
fogado zsirsavoxidacié zavar. A klinikai kép nagyon valtozatos: a velesziiletett malformaciotdl a bolesdhalalig, a felndttek
koéros faradékonysagaig. Szamos korképben alakul ki cardiomyopathia.
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Hyperammonaemia, szérum transzferaz emelkedés jellemzo Reye szindrémara, mely egy akut, nem gyulladasos encephalo-
pathidval, tudatzavarral jaro allapot, melyhez a maj mikrovesicularis steatosisa tarsul. A betegség patofizioldgiai alapja a
mitochondriumok stlyos kéarosodasa. Kialakulasdban igazoltan szerepet jatszik virus fert6zés és szalicilat addsa. Az utdbbi
évek vizsgalata azt mutatja, hogy egyes 6roklédd anyagcsere-betegségek is (pl: ornitin transzkarbamildz hiany) okozhatnak
Reye-szindroma-szerii korképet. Klinikai tiinetek alapjan a két csoport nem kiilonitheto el. A szindroma ismételt jelentkezése
anyagcsere-betegségre utal. Reye-szindroma képében jelentkezhetnek az urea-ciklus, a mitochondridlis zsirsavoxidacio és
ketogenesis, az organikus aciduridk, egyes szénhidrat-anyagcsere betegségek ¢s a peroxisomalis betegségek.

Hirtelen csecsemohalal szindréma hatterében ritkan 6roklodo anyagcesere-betegség is allhat. A kovetkezd korkép-csoportok
szerepét feltételezik hirtelen csecsemohalal kialakulasaban: karbamid-ciklus zavar, organikus aciduridk, congenitalis
laktacidosis, a szénhidrat anyagcsere betegségei, zsirsavoxidacio zavarai.

Visszatérd, sulyos dehidracié. A kiilonbozo okbol kialakult dehidracid gyakori gyermekkorban. Az esetek dontd tobbségé-
ben konnyen és sikeresen kezelheto allapot. Jelentdsége, hogy provokalhatja a meglevd, tiinetmentes anyagcsere-betegség
manifesztalodéasat. Ilyenkor altaldban a dehidracié mellett egyéb tiinetek is megjelennek, mint sovesztés, ketoacidosis,
sulyos hasmenés, fejlodési, gyarapodasi elmaradas.

Fizikai megterhelésre jelentkezd izomgyengeség visszatérd myoglobinuridval. Myalgia, izomgoresok, végtag gyengeség jellemzd
creatin phosphokinaz emelkedéssel, a vizelet szinének megvaltozasaval és esetenként veseelégtelenséggel. A zsirsavoxidacio

zavarat, mitochondrialis betegséget, a purin anyagcsere zavarat és myopathiakat diagnosztizalhatunk.

Visszatéré hasfajas. Altalaban egyéb tiinetek is kisérik, mint neuropathia (porfiria kiilonbozé formai), hepatomegalia
(koleszterinészter tarolasi betegség), végtagfajdalom (Fabry-kor).

Szivbetegségek: ezekben az esetekben akut szivelégtelenség az elsd jel. Ide tartozik a Pompe betegség infantilis formaja, a
hosszi-szénlancu zsirsavak oxidacidjanak zavarai €s a mitochondrialis betegségek. A glycosylatio velesziiletett zavara
okozhat pericardialis effusiot, sokszervi elégtelenséget. Anyagcsere-betegség okozhat szivritmus zavart is.

1.3. Progressziv neurologiai korképek

Az 6roklodé anyagcesere-betegségek jelentds hanyada jar neurologiai tiinetekkel, fejlddési elmaradassal, psychiatriai be-
tegségekkel, mentalis karosodassal. Amennyiben a neuroldgiai tiinethez egyéb szerv érintettsége is tarsul, annak tiinete nagy
segitséget jelenthet a diagnozis felallitasaban. Neurologiai és ,,nem neurologiai” tiinetek egyiittes jelenléte megerdsiti az
anyagcsere-betegség gyanujat. Az 6roklddd anyagesere-betegség talajan kialakulod neuroldgiai tiinetek barmely életkorban
jelentkezhetnek, beleértve az iddskort is. Hairom szempontot kell figyelembe venni: milyen életkorban jelentkezik a beteg-
ség, vannak-e ¢s milyenek az ,,nem neuroldgiai” tiinetek és a neurologiai eltérés maga. A kovetkezd ,,nem neurologiai”
tiineteknek lehet klinikai jelentsége: hepatosplenomegalia, haj és bor eltérések, megaloblastos anaemia, szivbetegség,
szemtiinetek, makrocephalia.

1.4. Szervspecifikus tiinetek

1.4.1. Szembetegségek

Katarakta

A congenitalis kataraktak 90%-anak oka ismeretlen és feltételezhetd, hogy ezek hatterében esetenként anyagcsere-betegség
all. Az Gjsziilottkorban jelentkezd katarakta lehet X kromoszomahoz ko6tott 6roklodésti Lowe szindroma, Zellweger szindroma,
galactose 1-phosphat uridil transferase hiany. Csecsemokorban az ok lehet galactokinase hidny, lysosomalis betegség vagy
mitochondridlis betegség. A gyermekkori katarakta kialakulhat hypoparathyresosis €s pseudohypoparathyreosis talajan.
A felnéttkori kataraktak hatterében a galactose anyagcsere-zavar heterozygota allapota allhat.

Kornea homaly
Kornea homaly lehet az elso jele II. tipust tyrosinaemianak, cystinosisnak, IV. tipusu mucolipidosisnak, Tangier betegségnek

és Fabry-kornak.

Cseresznye piros folt
Egyes lysosomalis betegségekben (Tay-Sachs betegség, Niemann-Pick betegség) a retina idegsejtjeiben felszaporodé anyag
jellegzetes gytirtit képez a voros fovea koriil, mely cseresznye piros foltként jelenik meg a szemfenéken.

Retinitis pigmentosa

A retinitis pigmentosa (RP) a tapetoretinealis degeneracio és az 6rokl6do lataszavar leggyakoribb formaja. A latassériiltek egy
harmadaban ez lehet a betegség oka. Lehet primer vagy szekunder. A primer RP csak a szem betegsége. Oroklédhet
autoszoszomalis recessziv, dominans és X-hez kotott recessziv modon. A szekunder RP esetén mas szerv is érintett. Gyakran
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tarsul idegrendszeri tiinetekhez, myopathidhoz, nephropathidhoz, borbetegséghez. A korképek egy része 6roklodd nem-
anyagcsere-betegség. Az 6roklodo anyagesere-betegségek koziil eléfordulhat lipid, peroxisomalis, mitochondridlis betegségekben.

Ectopia lentis
Négy 6roklodé korkép gyakori tiinete. Ezek: Marfan szindroma, homocystinuria, sulfit oxidase és/vagy xantin oxidase

hiany ¢€s a Marchesani szindroma. A betegségek koziil a legfontosabb a Marfan szindroma. Az ectopia lentis koran megjele-
nik, altalaban a szemészek diagnosztizaljak a betegséget. Tekintettel arra, hogy a Marfan szindroma életveszélyes szovod-
ménye lehet a tarsuld aorta aneurysma ¢és dissectio, elkiilonitése a masik 3 betegségtdl fontos. Az ectopia lentis a klasszikus
homocystinuria egyik legallandébb tiinete. Gyakran tarsul sulyos myopiaval. Ectopia lentist okozhat a sulfit oxidase és/vagy
xantin oxidase hidny. A szemészeti eltérés minden esetben sulyos idegrendszeri tiinetek mellett jelenik meg. A negyedik
korkép a Marchesani szindroma, amely alacsony novéssel, rovid ujjakkal, arccsont hypoplasiaval, esetenként vaksaggal,
szivbetegséggel jar.

1.4.2. Facialis dysmorphia (furcsa arc)

»furcsa arc” kifejezést a genetikusok akkor hasznéljék, ha az arc szokatlan volta nem jellemezhetd, csupédn a szij, a
szem, az orr alakja, helyzete, egymashoz vald viszonya nem a megszokott. Egyes korképekben megfigyelheté dysmorphia
jellemzd, a betegség diagndzisat felvetd eltérés lehet. Ilyen a lysosomalis megbetegedésekre jellemz6 un. gargoyl arc. Gyak-
ran tarsul csont eltéréshez, hepatoslenomegalidhoz, szemtiinetekhez, neuroldgiai tiinetekhez. Mucopolisaccharidosisok,
lipidosisok tartoznak ebbe a csoportba.

1.4.3. Bértiinetek

Az acrodermatitis enteropathica 2-4 hetes korban vagy az elvalasztas utan jelentkezik. a biotidinase hiany, metilmalonsav
és propion acidemia szintén borelvaltozassal jarhatnak. Fényérzékenység a porfiridk kiilonb6z6 formaiban fordul eld.
Hyperkeratosist, ichtiosist okozhat tyrosinaemia II. tipusa valamint a glycosylatio 6roklddé zavara. Angiokeratoma Fabry
betegségben, fucosidosisban, mannosidosisban jelenhet meg. Kopaszsagot, rendellenes hajat okoz a Menkes szindroma,
citrullinaemia sok egy¢b korkép mellett.

1.4.4. Hematoldgiai eltérések

Nem regenerativ anaemiak (macrocyter).

A gyermekkori macrocyter anaemiak a csontveld megaloblastosisaval jarnak. Dont6 tobbségiikben az ok a folsav vagy
kobalamin szerzett hianya, de ez a hidny kialakulhat a felszivodas, transzport és intracellularis metabolizmus 6rokl6d6 hiba-
ja kovetkeztében is. Mas betegségek is jarhatnak macrocyter anaemiaval, mint pl. a Pearson szindroma, a metilmalon-
propionsav vagy isovaleriansav acidaemia.

Nem macrocyter anaemiak (haemolyticus anaemidk)

3. tablazat
Regenerativ anaemia 6rokl6do anyagesere-betegségekben

Vezet6 tiinet Jellemz6 életkor Kérkép
Majbetegség Ujsziilottkor Neonatalis haemochromatosis
Gyermekkor Erythropoetikus porphyria
Wilson kor
Felnottkor Wilson kor
Gyarapodasi elmaradas, hanyas, Az élet elso hete Wolman betegség

taplalasi nehezitettség, hasmenés

Egy honapos kor Abétalipoproteinaemia

Organikus aciduria

Mevalon aciduria

Haemolyticus urémids szindroma | Csecsemokor Lecithin:cholesterin acyltransferase hidny

Pancytopenia, neutropenia, thrombocytopenia

Kevés 6roklodo betegségben fordul eld. Gaucher korra jellemzd a periférids pancytopenia. Kronikus neutropenia jel-
lemz6 az I/b. tipust glikogendzisra. Lysinurids protein intolerancia is jelentkezhet hematoldgiai eltéréssel. Thrombo-
cytopenia két betegségben jelentkezhet: 1. atipusos haemolyticus uremias szindroma ketoacidosissal, cardiomyopathiaval,
hypotoniaval, kémaval, interstitialis pneumonidval a kobalamin anyagcsere-betegségére utal, 2. sulyos, perzisztald
thrombocytopenia metilmalon-, propion vagy isovaleriansav acidaemia esetén fordulhat eld.
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1.4.5. Gyomor-, béltraktus betegségei

Kroénikus hasmenés

Szamos 6roklédd anyagcesere-betegség okozhat hasmenést, ,,emésztési”’ zavart, etetési nehézséget. A korrekt diagnozis
felallitasa gyakran késik, mivel a szerzett és 6roklddd korképek klinikai megjelenése nagyon hasonlo: tartds étvagytalansag,
taplalasi nehezitettség, kronikus hanyas, gyakori fertdzések, generalizalt hypotonia. A leggyakoribb téves diagnoézisok:
tehéntej allergia, coeliakia, kronikus fels6léguti hurut, otitis media, fructuse intoleratia, egyéb bélbetegség.

E korképek patofiziologiai szempontbdl két csoportba oszthatok: (1) enterocyta membran vagy a pancreas exocrin funk-
cidjanak betegségei, mint a congenitalis chlorid hasmenés, glucose-galactose malabsorptio, lactase-isomaltase hiany,
abétalipoproteinaemia II. tipus, (2) tobb szovetet érintd betegségek, melyek szisztémas tiineteket okoznak. Klinikai szem-
pontbdl a két csoport alig kiilonboztethetd meg.

Klinikai tiinetek alapjan a kdvetkezo csoportok allithatok fel:

1. kozvetleniil a sziiletést kovetoen, az elvalasztas vagy keményité adasa utan fellép6 vizes hasmenés, mely dehidraciot
okoz. Ide tartozo betegségek congenitalis chlorid hasmenés, glucose-galactose malabsorptio, lactase-isomaltase hidny ¢és
acrodermatitis enteropathica.

2. krénikus hasmenés malabsorptioval, hypocholesterineamiaval uralja a képet. Ha mindez majbetegséggel tarsul, epesav
anyagcserezavar, infantilis Refsum betegség, abétalipoproteinaemia I. és II. tipus. Mitochondrialis betegség, Pearson
szindroma szintén jarhat ilyen tiinetegyiittessel. Fehérjeveszt6 enteropathiat okozhat a glycosylatio velesziiletett zavara.

3. sulyos gyarapodasi elmaradas, taplalasi nehezitettség, gyakori fert6zéssel, hepatomegaliaval. Glikogenosis I/b tipus,
Wolman betegség, X kromoszomahoz kotott kronikus granulomatosis, intrinsic faktor hidny, lysinurias protein intolerancia
lehetdsége mertil fel.

1.4.6. A maj betegségei

Hepatomegalia vagy hepato-splenomegalia
A korképeket a tablazat tartalmazza.

4. tablazat
Hepatomegaliaval vagy hepato-splenomegaliaval jaro 6roklodé anyagcsere-betegségek

Vezet6 tiinet Tarsulé tiinetek Eletkor Koérképek
Hepatocellularis necrosis | Sargasag (enyhe-sulyos) | Ujsziiléttkor, csecsemdkor | Galactosaemia

Ascites, oedema Fructose intolerancia

Vérzékenység Tyrosinaemia I. tipus

Hepatocyta necrosis Neonatalis haemochromatosis

Hypoglikaemia Mitochondrialis betegség
3-hydoxi hosszu-lancu acyl-CoA
dehydrogenase hiany

3-methylglutacon aciduria
alfa-1-antitripszin hiany

Haemolyticus anaemia Gyermekkor Wilson-kér
Cholestasis Sotét szind vizelet Ujszuléttkori alfa-1-antitripszin hiany
Acholias széklet progressziv
viszketés familiaris intrahepaticus cholestasis

epesav metabolizmus zavara
Niemann-Pick C tipus

Zellweger szindroma

Neonatalis haemochromatosis
Galactosaemia

Tyrosinaemia I. tipus
Mucoviscidosis

Csecsemokori Infantilis Refsum kor

3-hydoxi hosszi-lancu acyl-CoA
dehydrogenase hiany

Hepatomegalia kemény <1év Galactosaemia

tapintatu méajjal Fructose intolerancia
Tyrosinaemia I. tipus
Neonatalis haemochromatosis
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Vezetd tiinet Téarsuld tiinetek Eletkor Korképek
1-6 év alfa-1-antitripszin hiany
> 6 év Wilson-kér
Mucoviscidosis
Glikogenosis III tipus
Hepatomegalia normalis | Raktarozasi betegség Ujszlott és korai Landing kor
tapintatu majjal, jeleivel csecsemaokor Galactosialidosis
splenomegaliaval Furcsa arc Sialidosis II. tipus
Iziileti merevség I-cell betegség
Vakuolizalt lymphocytak
Szemtiinetek
Progressziv neuroldgiai 1-2 éves kor Austin betegség
tiinetek Fucosidosis

Alfa-mannosidosis
Mucopolisaccharidosis 1.

Stlyos gyarapodasi zavar
Anorexia
Neurolégiai tiinetek

Korai csecsembkor

Niemann-Pick kor I/A
Farber betegség
Gaucher kor II tipus

Krénikus hasmenés
Gyarapodasi zavar

Korai csecsemdkor

Wolman betegség
Lysinurias protein intolerancia

Anorexia Krénikus granulomatosis
Hypotonia Glikogenosis I/b.
1zolalt Késoi csecsemokor, Niemann-Pick kor I/B

gyermekkor Gaucher kor I tipus
Kiilonb6zo idegrendszeri | Késdi csecsemokor, Niemann-Pick kér C
tiinetekkel gyermekkor Gaucher kor I1I tipus
Ophtalmoplegia
Neurolédgiai betegség
Hepatomegalia normélis | Ehezési hypoglikaemia Csecsemokor Glikogenosis 1., I11.
tapintata majjal, Hyperlactataemia Glikogen szintetaz hiany

splenomegalia nélkiil

Novekedési visszamaradas

Tubulopathia Korai csecsemokor Bickel-Fanconi szindréma
Stlyos hypotonia Korai csecsemdkor Pompe koér
Cardiomyopathia Mitochondrialis betegség

Novekedési visszamaradas

Glycosylatio zavara
Zsirsavoxidacio zavara

Tobbnyire izolalt

Késbi csecsemokor,
gyermekkor

Glikogenosis IV.
Arginosuccinat lyase hiany
Cholesterin észter raktarozasi
betegség

Neutralis lipid raktarozasi betegség

Tangier betegség
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3. szam

Majelégtelenség, ascites, oedema

A korképeket az 5. tablazat tiinteti fel.

5. tablazat

Majelégtelenséggel jaro anyagcsere-betegségek

Vezeté klinikai tiinet Eletkor Egyéb klinikai tiinet Diagnozis
Hydrops foetalis Congenitalis Raktarozasi betegség Landing betegség
Sialidosis I1.
Galactosialidosis
Congenitalis Haemolyticus Bart haemoglobinopatia
szindromak Pearson szindroma
Izolalt majbetegség Elet els6 napjai E. coli sepsis Galactosaemia
Katarakta
Tubulopathia
Elet els6 napjai Hényas Fructosaemia
Tubulopathia
Elet els6 napjai Haemolyticus anaemia | Neonatalis haemochromatosis
Els6 hetek, honapok Tubulopathia, Tyrosinaemia I. tipus
haemolyticus anaemia | Mitochondridlis betegség
Els6 honapok Cholestasis Mucoviscidosis
Alfa-1-antitripszin hidny
Hosszt-lancu acyl-CoA
dehydrogenase hiany
Elsé honapok Visszatéro cholangitis | Glycosylatio zavara
Elvalasztas utan Hypoglikaemia Fructose intolerancia
Gyermekkortol felnéttkorig | Haemolyticus anaemia | Wilson betegség
Majbetegség neurologiai | Ujsziilottkor - csecsemdkor | Hypotonia Mitochondrialis betegség
tiinetekkel Gyarapodasi elmaradas | Glikogenosis IV.

Glycosylatio zavara

Csecsemdkor - gyermekkor

Mentalis retardacid

s-adenosyl homocystein hydrolase
hiany

Csecsemokor - gyermekkor

Profiria szerii krizisek

Tyrosinaemia I. tipus

Mellékvese meszesedés

tubulopathia
Raktarozas betegség Congenitalis Furcsa arc Mucopolisaccharidosis
Hepatosplenomegalia Gyarapodasi elmaradas | Niemann-Pick A, C.
Cseresznye piros folt
Vakuolizalt lymphocytak
Congenitalis Furcsa arc Landing betegség
Spaszticitas Sialidosis II.
Goresok Galactosialidosis
Hepatosplenomegalia Els6 hét Gyarapodasi elmaradas | Wolman betegség
Vakuolizalt lymphocytak Hényas
Hasmenés

1.4.7. Cardiomyopathiaval jard betegségek

Az 6r6klédo anyagesere-betegségek egy részében a cardiomyopathia a klinikai tiinetegytittes része. Ezeket a korképeket

tartalmazza a 6. tablazat.

6. tablazat.

Cardiomyopathiaval jaré anyagcsere-betegségek

Klinikai tiinet Eletkor Diagndzis
Hepatomegalia Késoi csecsemd és gyermekkor Glikogenosis II1.
Hypoglikaemia Glikogenosis I'V.
Haspuffadas
hypotonia
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Klinikai tiinet Eletkor Diagnozis
Raktarozasi betegségre utald jelek Ujsziilottkor, csecsemdkor Mucolipidosis

Dysmorphias arc
Multiplex dysostosis
Hepatomegalia
Cornea homaly
Inguinalis sérv
Fejlédési elmaradas

2-6 éves kor

Mucopolisaccharidosis

Késoi csecsemobkor

Mucopolisaccharidosis VI.
Fucosidosis

Neuroldgiai és izom tiinetek

Késdi csecsemd és gyermekkor

Friedreich ataxia
Steinert betegség

Az 6rokl6do anyagcesere-betegségek masik részében a cardiomyopathia kezdeti vagy mellék tiinet lehet. Ezeket a korképeket

tartalmazza a 6. tablazat.

7. tablazat

Betegségek, melyekben a cardiomyopathia kezdeti vagy melléktiinet

Klinikai tiinet Eletkor Egyéb Kklinikai tiinet Diagnézis
Hypotonia korai csecsemokor Ketoacidosis Mitochondrialis betegség
Izomgyengeség Hyperlactataemia Ketoglutarat dehydrogenase hiany

Gyarapodasi zavar

Fejlodési zavar

csecsemOkor

Sorszervi érintettség
Fejlodési zavar
Szivtamponad
Pericardialis bevérzések

Glycosylatio zavara

korai csecsemOkor

Macroglossia
Hepatomegalia
Vakuolizalt lymphocytak
EKG eltérések

Pompe betegség

Ujsziiléttkor, csecsembkor

Myopathia
Hypoglikaemia
Visszatéré myoglobinuria

Zsirsav oxidacio zavar
Phosphorilaz b kindz hiany

Csecsemd ¢s gyermekkor

Zsirsav oxidacio zavar

Hypoketotikus
hypoglikaemia
majbetegség

Csecsemobkor

Zsirsav oxidacio zavar

Szivritmus zavar
Kardiovascularis
kollapsus

korai csecsemOkor

Zsirsav oxidacio zavar

Megakariocytas
megaloblastos anaemia

korai csecsemdkor

Cobalamin anyagcsere zavara

Gyermekkor

Diabetes
Siketség
Thiamin érzékenység

Thiamin érzékeny megaloblasztos
anaemia

1zolalt cardiomyopathia

Korai csecsemokor €s
gyermekkor

Mitochondrialis betegség
Phosphorilaz b kinaz
Thiamin érzékeny cardiomyopathia

Izolalt cadiomyopathia korai csecsemd €s gyermekkorban jelentkez6 mitochondrialis betegségben, phosphorilase b
kinase hianyban és thiamin adasara jol reagald esetében jelenik meg.

1.4.8. A tiid6 betegsége: Interstitialis tiidd infiltracid

Az interstitialis tiid6 infiltracid ritka de fontos klinikai jele lehet szamos 6roklddo anyagesere-betegségnek. Az érintet-
tekben évekig nem alakul ki tiidobetegség. A radiologiai kép konnyen Osszetéveszthetd virus pneumonidval, kiillondsen
akkor, ha a vizsgalat idején interkurrens infekcid zajlik. A korképeket a 8. tablazat tartalmazza.
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3. szam

8. tablazat

Betegségek, melyek interstitialis tiidé infiltracioval jarnak

Gyarapodasi zavar

Klinikai tiinet Eletkor Egyéb Kklinikai tiinet Diagnézis
Haemolyticus uremias Ujsziilottkor, Ketoacidosis Cobalamin anyagcsere zavar
szindroma korai csecsemdkor Hypotonia
Cardiomyopathia
Raktarozasi betegségre | Korai csecsemdkor Rekedtség Farber betegség
utal6 jel (az élet els6 3 honapja) Iziileti merevség
(hepatosplenomegalia) Bér csomok

Neuroldgiai tiinetek
Gyarapodasi zavar
Cseresznye piros folt
Vakuolak a
lymphocytakban

Niemann - Pick betegség A tipus

Csecsemd ¢€s gyermekkor

Haspuffadas
Neurologiai tiinet hidnya

Niemann - Pick betegség B tipus

Jelent6s
hepatosplenomegalia
+ neurologiai tiinet
csont betegség

Gaucher kor, 1. tipus
Gaucher kor, II. tipus

Izolalt vagy legfontosabb
tlinet

Csecsemd ¢s gyermekkor

Gyarapodasi zavar
Leukopenia
Hyperammonaemia
Osteoporosis

Lysinurias protein intolerancia

1.4.9. A vese betegségei

Tubulopathia

Renalis Fanconi szindréma gyakran tarsul 6r6kléd6 anyagesere-betegségekhez. A szidroma poliuriaval, magas szabad
viz clearence-szel, normalis vagy alacsony glikémias glucosuriaval, generalizalt aminoaciduriaval, tubularis proteinuriaval
(jelentds béta2-mincroglobulin €s lysosim iirités), hypophosphataemias phosphaturiaval, hypokalaemiahoz, hyponatraemiahoz,
acidosishoz vezetd jelentds kalium és natriumbikarbonatvesztéssel jar. A leggyakoribb Fanconi szindromaval jaré anyagcsere-

betegségek: fructosaemia, galactosaemia, tyrosinaemia I. tipus, Lowe szindroma, cystinosis, mitochondrialis betegség.

9. tablazat

Betegségek, melyek tubulopathiaval jarnak.

Klinikai tiinet Eletkor Egyéb klinikai tiinet Diagnoézis
Fanconi szindroma Ujsziilsttkor, Heveny méjelégtelenség | Fructosaemia
korai csecsemokor Galactosaemia

Tyrosinaemia I tipus

Congenitalis

Sulyos hypotonia
Dysmorphia
Katarakta

Lowe szindroma

Csecsemokor

Hepatomegalia
Glikogenosis
Hypoglikaemia
Gyarapodasi zavar
Rachitis

Bickel-Fanconi szindréma

(glikogenosis tubulopathiaval GLOT

II mutacidval)

3-12 hénap

Anorexia

Hanyas

Stlyos gyarapodasi zavar
Photophobia

Cornea lerakodas

Cystinosis
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Klinikai tiinet Eletkor Egyéb klinikai tiinet Diagnézis
Congenitalis és az élet Stlyos myapathia Mitochondrialis betegség
elso honapjai Macroglossia

Lactat acidosis

6 hdonapos kortdl korai
gyermekkorig

Sulyos rachitis

Tyrosimaeia I. tipus (szubakut, kro-
nikus forma)
Mitochondrialis betegség

Renalis tubularis acidosis

Korai csecsemokor

Anorexia
Gyarapodasi zavar
Poliuria, polidipsia
Nephrocalcinosis
Hypokalaemia
Metabolikus acidosis
Alkalikus vizelet pH

Renalis tubularis acidosis I tipus

Korai csecsemokor

Metabolikus acidosis
Bikarbonat vesztés
Savas vizelet Ph sulyos
acidosisban

Ketosis

Lactatacidosis
Neuroldgiai tiinetek
Hyperuricaemia

Renalis tubularis acidosis II tipus

6-18 honapos kor

Metabolikus acidosis
Ketosis hiany

Visszatéro hypoglikaemias
rohamok

Renalis tubularis acidosis kombinalt
forma

Carnitin-palmytoil transferase hiany
II. tipus

Sovesztés

Carnitin-palmytoil transferase hiany

L. tipus
Glycosylatio zavara

Vesebetegség (tubulopathian kiviil)

A klinikai tiineteket és a korképeket a 10. tablazat tartalmazza.

10. tablazat

Betegségek, melyek nephropathiaval jarnak

Klinikai tiinet

Eletkor

Diagnézis

Haemolyticus uremias szindro-
ma

Kora csecsemokor

Cobalamin anyagcsere zavar

Tubulointerstitialis Csecsemd és kisdedkor Metilmalonsav acidemia

nephropathia Glikogenosis I. tipus

Glomerulosclerosis

Heveny veseelégtelenség Gyermekkor, felnéttkor Glycosilatio zavara,

myoglobinuriaval Carnitin-palmytoil transferase hiany
Zsirsavoxidacid zavara

Vesekovesség Csecsemokor, gyermekkor | Cystinuria (cystin)

Hyperoxaluria L., II. tipus (oxalsav)

Xantin oxidaz hiany (xantin)

Herediter renalis hypouricemia (hugysav)
Lesh-Nyhan szindroma (hugysav)

Glikogenosis I. tipus (hugysav)

Organikus aciduria (hugysav)

Molibden kofaktor metabolizmus hiany (xantin)

Nephrosis szindroma

Congenitalis, csecsemdkor

Mitochondrialis betegség
Glutarsav aciduria I.

Vese cysta

congenitalis

Zellweger szindroma
Multiplex acyl-CoA dehydrogenase hiany
Carnitin-palmytoil transferase hiany II.
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Klinikai tiinet Eletkor Diagnézis
Furcsa szag Intermittaloan, csak a be- Methylcrotonyl glycinuria (macska vizelet)
tegség aktiv fazisaban érez- | Glutarsav aciduria II. (izzadt labszag)
hetd €s az elfogyasztott Isovaleriansav acidaemia (izzadt labszag)
taplalék befolyasolja Trimethylaminuria (halszag)

Dimethylglycinuria (halszag)
Javorfaszorp betegség (javorfaszorp, curry)
Tyrosinaemia 1. tipus (fétt kaposzta)

Phenilketonuria (dohos szag)

Koros szin Intermittaloan, csak a be- Alkaptonuria (fekete)
tegség aktiv fazisaban ész- | Myoglobinuria (voros)
lelhetd Porphyria (cseresznye piros)

Indicanuria (kék)

1.5. Endokrinolégiai tiinetek

Diabetes mellitus
Mitochondrialis betegség, Wolfram szindroma, organikus acidurak jarhatnak diabetes mellitus képében.

Hypoparathyreosis
Mitochondriélis betegség, hosszi-1ancu acyl-CoA dehydrogenase hiany (LCHAD), mitochondrialis trifunkcionalisa protein
hiany okozhatja.

Primer mellékvese elégtelenség
Peroxisomalis korképek, mitochondrialis betegség allhat a hattérben.

Novekedési hormon hidny
Mitochondrialis betegség, glycosylatio velesziiletett zavara okozhat novekedési hormon hianyt.

IV. Rehabilitacio

V. Gondozas

A betegek gondozasa specialis kozpontokban javasolt, melyekben a diagnosztikus modszerek, tarsszakmak elérhetdsége
és korszerii kezelési lehetdségek is adottak. Szamos korkép gondozasaban sok a megoldatlan kérdés, ezért a tapasztalatnak
és kiilfoldi kapcsolatoknak jelentdsége nagy.

1. Az ellatas megfelel6ségének indikatorai
Az ellatas legmegfeleldbb indikatora a gondozott betegek ¢és betegségek szama.

2. Dokumentacio, bizonylat
o Az elso kivizsgalaskor, valamint sulyosabb relapszusok esetén a korhazi apolds dokumentumai, zarojelentés, to-
vabbi diagnosztikus €s terapias tervvel
e Rendszeres tovabbi gondozas esetén ambulans lap vezetése az aktualis fizikalis vizsgalat eredményeirdl, a vizsga-
latokrol és terapiarol
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Kapcsolédé internetes oldalak
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=OMIM

A szakmai protokoll érvényessége: 2009. december 31.

VII. Melléklet

1. Gyakori tarsbetegségek
Megel6zden részletesen szerepel.

2. Erintett tarsszakmakkal valo konszenzus.
Megeldzden részletesen szerepel.

3. Egyéb megjegyzések
A gyermekgyogyaszat specialis teriilete. Az alapkutatas és a klinikai gyakorlat kozel 4ll egymashoz és kolesonosen segitik
egymast.
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Az Egészségiigyi Minisztérium
szakmai protokollja

a pajzsmirigymiikodés zavarairél

Készitette: a Csecsemd- és Gyermekgyogydaszati Szakmai Kollégium

A betegségek congenitalis hypo- és hyperthyreosis, illetve szerzett hypo- és hyperthyreosis csoportositasban szerepelnek.
Congenitalis hypothyreosis (CH)

I. Alapveté megfontolasok

1. Definicié

A pajzsmirigy velesziiletett alulmikodése, a tiinetek egy részéért a mar intrauterin kialakult hypothyroxinaemia a felelds.
A velesziiletett hypothyreosis a populacio szlirések elott (Magyarorszagon orszagos szintii sziirés 1984 6ta van) a mentalis
retardacio leggyakoribb oka volt. A stlyosan jodhianyos teriileteken endémias formaban fordult el (endémidas kretinizmus).
Ezzel a sulyos formaban Eurdpaban €s hazankban évtizedek 6ta nem talalkozunk.

2. Tiinetek
Elhtz6dé icterus, praetibialis myxoedema, koldoksérv, obstipacio, nagy nyelv, etetési nehézség, tag kiskutacs, izomhy-
potonia (a tomegsziirés bevezetése ota a jellegzetes klinikai képpel ritkan talalkozunk).

3. Incidencia
Magyarorszagon a nemzetk6zi adatoknak megfeleléen a primer congenitalis hypothyreosis incidencidja 1:4000 élve-
sziiletés. Fitl lany arany 1:2. A szekundaer congenitalis hypothyreosis incidencigja 1:100000.

4. Etiologia

A tartos CH-ért felelds allapotok gyakorisagi megoszlasa a kovetkezd. 85% a pajzsmirigy hibas fejlodése (dysgenesis),
10% a pajzsmirigy hormon bioszintézis zavara, 5% egyéb (pl. szekunder/tercier CH). Az 1jsziilotteknél azonositott &tmeneti
hypothyreosis lehetséges okainak gyakorisdgi megoszlasa régionként nagyon valtozo.

5. Primer congenitalis hypothyreosis
Pajzsmirigy hibas fejlodése (dysgenesis). Ennek alformai:
e  pajzsmirigy agenesis
e  pajzsmirigy hypoplasia
e cctopias (altalaban nyelvgyoki) pajzsmirigy

Pajzsmirigy hormon bioszintézis 6rokl6tt zavara (dyshormonogenesis). Ennek alformai:
e jodizacio zavar (a jod felvétele a sejtekbe)
e jodinacid zavar (a jod megkotése)
e dejodinaz hiany
e thyreoglobulin szintézis zavara

Atmeneti hypothyreosis
e extrém jodhiany
o terhesség alatt szedett tireosztatikumok
e anyai blokkol6 ellenanyagok
e jodtobblet (kontaminacid)

Periférias/centralis pajzsmirigy hormon rezisztencia

Genetikai hattér:
Pajzsmirigy dysgenesis: transzkripcids faktorok (TTF-1, TTF-2. PAX-8) génjének mutacidi
Hormon bioszintézis zavar: NIS, TPO, Tg gén mutacioi (autoszom recessziv oroklésmenet)
Pendred szindréma: pendrin gén, THOX2 gén mutacioi
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Szekunder/tercier congenitalis hypothyreosis
Hypothalamo-hypophysealis tengely anomaliai: TRH és TSH hianya

Genetikai hattér:
Hypophysis fejlodésében résztvevd transzkripeios faktorok (Hesx-1, Lhx3, Lhx4,
PROP-1, Pit-1) mutacioi

I1. Diagnézis

1. Kotelezo vizsgalat

A CH azonositasa ujsziilottkori sziirdvizsgalattal torténik. A minta sziirdpapirra szaritott vér. A vérfolt-TSH meghatarozas a
legelterjedtebb mddszer, ami hatékony ¢és gazdasagos. Magyarorszagon is ez a hasznalatos. Evidencia szint: A

A TSH mérése fluoreszcens immunassay-val torténik, ami a kiugréan magas €rtékeket jol azonositja. A vérfolt-TSH
vizsgalattal azonban a kdrosan alacsony TSH szinttel jaré szekunder hypothyreosis és a centralis pajzsmirigyhormon rezisz-
tencia nem kertiil diagnézisra. Optimalisnak a TSH, fT4 parhuzamos vizsgalata tekinthetd, ez utdbbi azonban igen koltséges,
igy széles korben nem elterjedt.

A vérvételre a 3.-5. életnapon keriil sor. Ha a vérfolt-TSH 50 mE/l felett van, akkor az 1jsziilott azonnal berendelendd
ujabb vérvételre. Ha ebben az fT4 alacsony, pajzsmirigyhormon p6tld kezelés inditand6 14 napos koron beliil. Ha a vérfolt-
TSH 25-50 mE/l k6z6tt van, a beteg akkor is berendelendd, és az ekkor levett vérben mért TSH ill. T4 eredmény alapjan
torténik dontés a kezelés inditasardl.

A betegek kiszlirése adminisztrativ okbol is elmaradhat (rossz jelolés, téves értesités stb.), ezért a congenitalis hypo-
thyreosis klinika jelek alapjan felmeriild gyantja esetén haladéktalanul TSH, fT4 meghatarozas javasolt.

2. Kiegészitd vizsgalatok

Pajzsmirigy ultrahang-vizsgalat az ectopids elhelyezkedésti pajzsmirigy kimutatasara (lehetdség szerint color Doppler)
(barmikor késoébb is elvégezhetd). Evidencia szint: B

- A pajzsmirigy scintigraphias vizsgalata (*"Tc, '*’I) (mivel ez nem mindig azonnal elérhetd és emiatt késedelmet
szenvedhet a kezelés elinditasa, a diagnozis revizio idejére 2 éves kor utanra halaszthato)

Csontkor meghatarozas (térd rtg-felvétel a tibia proximalis magjanak vizsgalatara) az in utero folyamat id6tartamanak és
sulyossaganak megitélésére.

II1. Kezelés

1. Gyogyszeres terapia

A diagnozis felallitasa utan mihamarabb, idealisan a 10., de legkésobb a 14. életnap eldtt megkezdett, élethosszig tartd
pajzsmirigyhormon (L-thyroxin) po6tlo kezelés.

Kezd6 adag: L-thyroxinbol 8-15 pg/ttkg/map (azaz 25-37,5-50 ug naponta egyszer). Egy éves kor felett az egy testsulykg-ra esd
hormon adag csokken (lasd a Szerzett hypothyreosis-nal).
Evidencia szint: A

IV. Rehabilitacio

V. Gondozas

A vizsgalatok gyakorisaga ¢letkorfliggd. Hat honapos korig: a kezelés megkezdése utan 2, 4 héttel, majd 6 hetente. 6-24 ho:
3 havonta. 2 éves kortol félévente, évente. Végzendd vizsgalatok: ndvekedési iitem kovetése, szérum TSH és fT4 mérése.
Evente végzendd csontkor és intelligencia felmérés. A TSH szint 5 mE/l ala szoritandé a gydgyszeradag valtoztatasaval
(egyszerre 6-12,5 pg-onként).

2 éves kor utan diagnozis revizio: 3 hét gydgyszerkihagyas utan TSH mérés ill. scintigraphia (idealis lenne, ha az L-thyroxin
leallitasa utan trijodtrionint kaphatnanak a betegek és igy csak 10 napos gydgyszerkihagyasra lenne sziikség.)

A betegek ellatasa a sziirovizsgalatokhoz kapcsolddoan erre specializalt kozpontokban kell torténjen.
Progndzis

Ha a kezelés 10 napos életkor eldtt kezdddik, a progndzis igen jo, a betegek szellemi teljesitménye megfelel a betegség
nélkiil varhatonak.
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Neonatalis hyperthyreosis (Gjsziilottkori Graves-Basedow betegség)

I. Alapvetéo megfontolasok

1. Definicié

Basedow korban szenvedd anyak ujsziilttjeiben fellép6 pajzsmirigy talmiikodés, ami

csaknem mindig tranziens formaban jelentkezik. A nagyon ritka Gjsziilottkorban kezd6do tartésan megmaradoé forma oka
a TSH receptor gén aktivald mutacioja.

2. Tiinetek

A tiinetek tipusosan a masodik életnapon jelentkeznek, ritkan csak a 3.-10. napon. Kifejezett tachycardia (>160/min),
sulyallas, irritabilitas, eldre ugrd szemek, ritkan elhuzodoé icterus, thrombocitopénia, hepato-splenomegalia, hypoprothrom-
binaemia észlelhetd. Fel nem ismert esetekben keringési elégtelenség és halal is el6fordulhat.

3. Incidencia
1/50000 ujszilott, a Basedow korban szenvedd anyak 1-3%-aban fordul elo.

4. Etiologia
Az anyai TSH receptor stimulalé antitestek (TRAK), atjutva a placentan pajzsmirigyhormon taltermelést okoznak.
I1. Diagnézis
1. Kotelezo vizsgalat
Hyperthyreosis miatt gondozott anyak gyermekeiben a 2., 4. és 8. napon fT4, fT3, TSH, TRAK (TSH receptor elleni sti-
mulalé antitest) meghatarozas. A magas fT4, fT3, TRAK titer szupprimalt TSH mellett megerdsiti a diagndzist.
2. Kiegészito vizsgalat
Pajzsmirigy ultrahang.
II1. Kezelés
A beteg a megfeleld ellatashoz neonatologiai intenziv osztalyt igényel.
Gydgyszeres terapia
Propylthiouracil (Propycil): 5-10 mg/kg/nap  harom egyenld részre osztva, vagy

Thiamasol  (Metothyrin): 0,5-1,0 mg/kg/nap harom egyenld részre osztva.

Kifejezett tachycardia esetén: Propranolol 1-2 mg/kg/map harom egyenl6 részre osztva.
(Keringési elégtelenség esetén leallitando, helyette digitalizalas javasolt.)

Sulyos esetben a hormonszintézis azonnali gatlasara: Lugol oldat 3x1 csepp naponta, kivételesen prednisolon 2 mg/kg/nap.

IV. Rehabilitacié

V. Gondozas

A betegség altalaban 2-3 héten beliil lezajlik, ritkan 2-3 hénapig is elhuzdédhat. A tiinetek mérséklodésével, a hormon-
szintek rendezddésével a gyogyszeres kezelés leallithatd (altalaban egy hét utan adag csokkentés, 6-12 hét milva leallitas).
A TRAK titer valtozasanak nyomon kovetése segit a lefolyas megitélésében. A gondozas gyermekendokrinologus feladata.

Progndzis
Nem ismert, hogy ilyen esetekben a késobbi életkorban nagyobb lenne a hyperthyreosis kialakulasanak kockazata.
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Szerzett hypothyreosis

I. Alapveté megfontolasok

1. Definicié

Ujsziilottkor utan kezd6dé elégtelen pajzsmirigy mitkodés.

A két éves kor utdn megjelend pajzsmirigy alulmiikodés esetén (bar bizonyos esetekben velesziiletett betegség késdi ma-
nifesztaciojardl van sz90) irreverzibilis idegrendszeri karosodassal nem kell szamolni

2. Tiinetek

Struma, novekedési elmaradas, hizékonysag (jelentds sulytobbletet altaldban nem okoz), fogvaltas késése, sapadtsag, fara-
dékonysag, az iskolai teljesitmény romlasa, a serdiilés zavara, menstruacios ciklus zavara. A hypothyreosis klasszikus tiinetei
(letargia, hideg intolerancia, obstipacio) prezentacids tiinetként ritkak.

A szekunder és tercier hypothyreosis altalaban enyhébb tiineteket okoz.

3. Incidencia

A szerzett hypothyreosis leggyakoribb okaként szamon tartott kronikus lymphocytas thyreoiditis gyakorisaga Magyaror-
szagon a 6-14 éves korcsoportban 0,3%. A betegség 5 éves kor alatt ritkdn jelentkezik, leggyakoribb 14-18 éves korban.
A lany fiu arany 4:1.

4. Etiologia

Primer hypothyreosis:

- autoimmun juvenilis kronikus lymphocytas thyreoiditis (JCLT, Hashimoto thyreoiditis)

- jodhiany (fejletlen orszagok szegényei kozott ez a leggyakoribb ok)

- pajzsmirigy dysgenesis vagy hormonszintézis zavar késéi manifesztacidja (ez csak latszdlag szerzett, valojaban vele-
sziiletett)

- gydgyszerek: antiepileptikumok, litium, thionamidok, szalicylsav, aminoglutetimid pajzsmirigy sebészi eltdvolitasa
vagy besugarzas miatt karosodasa

Szekunder vagy tercier hypothyreosis: a hypothalamus illetve a hypophysis karosodasanak eredménye (tumor, trauma, irra-
diacid, infekcid, sebészeti beavatkozas).

5. Gyakori tarsbetegségek
JCLT esetén:
egyéb autoimmun betegségek (1-es tipusu diabetes mellitus, coeliakia, Addison-kor)
hypoparathyreois
kromoszoma rendellenességek (Turner-, Klinefelter-, Down-szindroma)

Szekunder/tercier forma esetén: mas hypophysis hormonok hianya (névekedési hormon, FSH, LH, ACTH)

I1. Diagnézis

1. Kotelezé vizsgalatok:
- Fizikalis vizsgalat: pajzsmirigy mérete, tapintata, testmagassag, teststily mérés
- Laboratériumi vizsgalat: szérum TSH, fT4 mérése

ha T4, TSHT: primer hypothyreosis

ha T4, TSHY vagy normalis: szekunder/tercier hypothyreosis

1.1. Tovabbi célzott vizsgalatok

Primer hypothyreosis esetén: pajzsmirigy ellenes autoantitestek vizsgalata thyreoglobulin elleni AT (anti TG), thyreoidea
peroxidaz elleni AT (anti TPO)

Szekunder/tercier hypothyreosis gyanu esetén: kivételesen TRH-teszt végzése mérlegelendd (TRH adasat kovetden 0.,
20., 40. percben TSH mérés)
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1.2. Képalkotd vizsgalatok
Primer hypothyreosis esetén: pajzsmirigy ultrahang vizsgalat (méret, szerkezet)
Evidencia szint: A
Szekunder/tercier hypothyreosis esetén (ha az anamnesisben nem szerepel nyilvanvald ok):
e hypothalamus-hypophysis MRI
Novekedési elmaradas esetén csontkor meghatarozas.

A JCLT diagnozis felallitasahoz az alabbi harom kritérium koziil kettd teljesiilése sziikséges:
e  autoantitest pozitivi
e inhomogén ultrahang szerkezet
e  aspiracids cytoldgiai képben lymphocytas besziirddés

2. Kiegészito vizsgalatok
A fentick értelmében sziikség esetén aspiracios cytologia elvégzése.

II1. Kezelés
A terapia a betegség etioldgiajatol fliggetleniil pajzsmirigy hormon adagolas, de jodhiany esetén a jodpoétlas is mérlegelendo.

Meérsékelt, kompenzalt hypothyreosis esetén (fT4 normalis, TSH <10 mE/l) kezelés nem sziikséges,de ilyenkor 3-6 ha-
vonta kontroll ajanlott.
Evidencia szint: A

Manifeszt hypothyreosis esetén (fT4 szubnormalis és/vagy TSH 10 mE/I felett) L-thyroxin adasa indokolt. Adagolas (napi
egy adagban)

1-5 ¢év 4-6 pg/kg/map
6-10 év 3-4 pg/kg/nap
> 10 év 2-3 pg/kg/nap

Sulyos, régdta fennalld betegség esetén a teljes dozis fokozatos felépitése ajanlott.
Enyhe formaban a teljes szubsztitucids adaggal lehet kezdeni.

IV. Rehabilitacio

V. Gondozas

A terapias adag elérése utan 6-8 héttel TSH, fT4 mérés. Az euthyreosis elérése utan kontroll: 6-12 havonta. (Megnagyobbodott
pajzsmirigy esetén a TSH értéket célszerii 0,3-1,0 mE/l kozott tartani.)

Autoimmun thyreoiditis esetén évente ultrahang és autoantitest kontroll.

A kezelt betegek novekedési iiteme kovetendo (csontkor meghatarozas évente).

A gyermekorvos altal felvetett gyant esetén a kivizsgalas, a kezelés beallitasa és a gondozas gyermekendokrinologus fel-
adata.

Prognézis
JCLT fennallasa esetén a betegek 20-30%-ban végleges hypothyreosis alakul ki.
Panaszmentes esetben is 2 évente coeliakia sziirés javasolt.

Szerzett hyperthyreosis
I. Alapveté megfontolasok

1. Definicié
Pajzsmirigyhormonok fokozott elvalasztasaval illetve fokozott pajzsmirigy hormon hatassal jaro allapot.

2. Provokalo tényezék
Stressz, virusinfekciok, tulzasba vitt napozas.
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3. Tiinetek

Struma, csillogd szem (ritkan egyéb szemtiinetek: exophthalmus, ritka pillacsapasok), idegesség, tachycardia, tremor, fo-
kozott étvagy, fogyas, fokozott izzadas, faradékonysag, pajzsmirigy feletti surranas, iskolai teljesitményromlas, szivzorej,
palpitacio érzés, alvaszavar, meleg intolerancia, hasmenés.

4. Incidencia
Az esetek tobb, mint 95%-at kitevo Basedow kor gyakorisaga Magyarorszagon az iskolaskortak kozott kozel 0,1%. Lany
fia arany 5:1. Leggyakrabban serdiilékorban fordul elo.

5. Etiologia (gyakorisagi sorrendben)
- Basedow-Graves kor
- toxikus adenéma
- JCLT hyperthyreoticus fazisa
- TSH- termel6 hypophysis tumor
- centralis (hypophysis) pajzsmirigyhormon rezisztencia
- hyperthyreosis factitia (pajzsmirigyhormon szedése)

6. Basedow-Kkor etiolégidja
- TSH receptor stimulalé antitest (TRAK, TSI) éltal fokozott hormon szintézis

7. Basedow-kor genetikai hattere
HLA-BS8, HLA-DR-3, HLA-DQA1*0501 gén hordozassal pozitiv asszociacio
HSP-70, TNF, CTLA-4 polymorphismus meriilt fel, de egyik sem bizonyitott
Evidencia szint: A
8. Gyakori tarsbetegségek
Diabetes mellitus, vitiligo, SLE, JRA, myasthenia gravis, ITP, anaemia perniciosa

I1. Diagnézis

1. Fizikalis vizsgalat
Verejtékes bor, remegd kezek, ritka pillacsapdsok, exophthalmus, megnagyobbodott pajzsmirigy, pajzsmirigy felett sur-
rands tapinthatd, pulzus szapora.

2. Laboratoériumi leletek

fT4T, TSH (fT3 meghatarozas csak akkor indokolt, ha a klinikai kép hyperthyreosisnak felel meg, és a szupprimalt
TSH értékhez normalis fT4 tartozik)
TRAK pozitiv. Anti TPO, TG is pozitiv lehet

3. Képalkoto vizsgalatok

Ultrahang: inhomogén echoszerkezetli megnagyobbodott pajzsmirigy. Doppler vizsgalattal fokozott aramlas. Koriilirt eltérés
adenoma lehetdségét veti fel.
Scintigraphia: Basedow korban diffuzan fokozott izotopfelvétel. Toxikus adenoma esetén: meleg v. forrd gob.

4. Kiegészito vizsgalatok
EKG: a hyperkinetikus keringés terhelési jeleket okozhat.
Szemészet: Hertel-vizsgalat az exophthalmus mértékének megallapitasara

II1. Kezelés

1. Gyogyszeres kezelés
Thiamasol (Metothyrin) 0,5 mg/kg/nap harom részre osztva, vagy
Propylthiouracyl (Propycil) 5 mg/kg/nap harom részre osztva

Propranolol 0,5-2,0 mg/kg 8 dranként (kiegészitd kezeléskeént a hyperkinetikus keringési iddszakban)
DE: (20 tskg felett) 10 mg/nap thiamasol mellett is megfeleld szuppresszio érhetd el €s a mellékhatasok szama csdkken.

A gyogyszeradagokat a szérumszintek alakuldsanak fiiggvényében kell médositani. Altalaban 4-8 hetes kezelés utan az
adag megfelezhetd. Alternativ méd (ha a pajzsmirigy nagy marad): valtozatlan antithyreoid adag pajzsmirigy hormon kiegé-
szitéssel Evidencia szint: A
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A gyerekek 5-14%-aban 1ép fel mellékhatas: erythema, csalankiiités, atmeneti mérsékelt granulocytopénia (granulo-
cytaszam <1,5 G/1). Ritkan hepatitis, lupus-like szindréma, thrombocytopénia ¢s agranulocytosis is el6fordul (granulocytaszam
<0,25 G/).

Propycil adasakor gyakrabban 1épnek fel mellékhatasok.

2. Sebészi kezelés

Ma mar ritkan kertil r4 sor. Nagy struma, vagy a sulyos gydgyszer mellékhatasok esetén javasolt.

Teljes vagy kozel teljes (near-total) pajzsmirigy eltavolitastol varhatd jo eredmény. Az esetek tobbségében posztoperativ
hypothyreosis kialakulasaval szamolni kell.

3. Radioaktiv jod kezelés
A JPizotoppal végzett ablatio gyermekekben Magyarorszagon egyel6re nem engedélyezett.

IV. Rehabilitaci6

V. Gondozas

A gondozas gyermekendokrinoldgus feladata.
Kezdetben 4, majd 6-8 hetente, tartds euthyreosis esetén 3 havonta ajanlott a hormonszinteket (fT4, TSH) ellen6rizni.
Rendszeres vérképkontroll nem sziikséges, de 14z, torokfajas esetén haladéktalanul indokolt a fehérvérsejt szam meghatarozas.

A terapia L-thyroxinnal torténd kiegészitése mérlegelendd akkor is, ha alacsony thiamasol adag (0,25 mg/nap) mellett
hypothyreosis all fenn. Evidencia szint: A

A gybgyszeres kezelés optimalis idotartama nem ismert. A gyermekek 50%-a 4, ujabb 25-%-a 6 éven beliil remisszidba
kertil. A recidiva arany mintegy 30%. Gyakoribb a recidiva olyan esetekben, ahol a diagnéziskor magas TRAK titer nem
csokkent megfeleld modon a gyogyszeres kezelés végére.

Evidencia szint: A
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Az Egészségiigyi Minisztérium
szakmai protokollja

a hazi gyermekorvos kompetencia listajarol
Készitette: a Csecsemd- és Gyermekgyogydszati Szakmai Kollégium
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ANYAGOK
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VII/3. BORGYOGYASZAT

VIl/4. DIAGNOSZTIKA: RADIOLOGIA, LABOR

VIl/5. ENDOKRINOLOGIA, ANYAGCSERE
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VIl21. KOZOSSEGI ORVOSLAS

VII/22. IGAZSAGUGYI ORVOSTAN, A HAZI GYERMEKORVOS SZAKERTOI TEVEKENYSEGE
MELLEKLETEK

I. ALTALANOS BEVEZETO

A hazi gyermekorvos olyan gyermekgyogyasz szakorvos, aki korabban akkreditalt képz6helyeken dolgozva szakor-
vosi vizsgat tett csecsemo- €s gyermekgyogyaszatbol, beleértve annak a curriculum szerinti specialitésait is.

A kompetencia-lista 6sszeallitasanak célja a hazi gyermekorvoslas helyének meghatarozasa a gyermek-alapel-latasban.
Annak a tevékenységi kornek a meghatarozasa, amelynek teljesitésére a hazi gyermekorvos kételezheto, illetve felkésziiltsé-
ge és a rendelkezésre allé infrastruktura alapjan, az adott jogi keretek kozott tevékenysége kiterjeszthet6. A kompetencia lista
Osszességében egy széleskorli javaslat, ezen beliil az adott orvos iuditiuma alapjan dont arrdl, hogy milyen diagnosztikus és
terapias beavatkozasokat végez el, s ezeket illetden személyes felelsséget is vallal.

Célja tovabba, hogy segitséget nyljtson ahhoz, hogy a minimum felszerelés-, a finanszirozas-valtozassal és szakmai
iranyelvekkel §sszhangban szélesitse a hdzi gyermekorvos kompetencidjat a definitiv ellatdsban, specialis ismeretanyag
megszerzése esetén. A kompetencia-lista alapjat képezheti egy jartassagi /licence vizsgarendszer bevezetésének. Szakmai és
jogi tAmaszt ny1jt a hazi gyermekorvos mindennapi tevékenységéhez. Az anyag érvényességi ideje harom év.

II. A HAZI GYERMEKORVOSLAS SAJATOSSAGAI

A hazi gyermekorvoslas vertikalisan a gyermekellato intézményrendszerekhez, horizontalisan az alapellatashoz tartozik.
E kettds kotodésbol adodo sajatossagok tag lehetdségeket, de nehézségeket is jelentenek. A hazi gyermekorvos az egységes
gyermekellaté rendszer ,alapja”-ként latja el gyermekorvosi feladatat. Az alapellatas részeként tevékenysége kiterjed a
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kozosségi orvosldsra, a népegészségiigyi teenddkre, valamint tarsadalmi, szocialis kapcsolatrendszerre ¢és a csaladokhoz
vald kotédése tobblet-lehetséget és -feladatot is jelent. A gyermekellatas az egészségiigyi ellatas 6nalld alrendszerét alkotja.
A kettds kotodés mellett is egyértelmt, hogy a hazi gyermekorvosok szakmai szempontbdl a gyermekellatas tobbi szerep-
16jével (szakellatas, fekvObeteg intézeti ellatas) egységben, harmonikus munkakapcsolatban miikddhetnek eredményesen.
Az alapellatas, jarobeteg szakellatas, fekvobeteg ellatas hierarchiaban a gyermek-alapellatasnak kitiintetett szerepe van.

III. A HAZI GYERMEKORVOS FELADATAI
Az egyén egészséges felnotté valasanak eldsegitése: megel6zo, gyogyitd, gondozo, kommunikacios €és menedzser tevé-
kenység révén, ami magaban foglalja a koncepciotdl a novekedés befejezéséig terjedd periodust.

A sokrétii feladatatok teljesitésének feltételei

Személyi feltételek

» gyermekgyogyasz szakorvosi képzettség, a gyermek alapellatasra szakmailag felkésziilt, motivalt, megfe-
lel6 attittiddel rendelkez6 team (orvos, védond, apolond/asszisztens)

> folyamatos tovabbképzéssel, fenntartott elméleti és gyakorlati tudas
» kommunikacios készség

Targyi feltételek
> anyagi fedezet
» hatékony praxis menedzsment
» minimum feltételek biztositasa

Egyiittmkodési készség
» szoros munkakapcsolat a jard- és fekvobeteg ellato rendszerrel valamint a feln6tt alapellatassal

IV. A HAZI GYERMEKORVOSTOL ELVART SZAKMAI ISMERETEK

1. Elméleti ismeretek

A gyermekgylOgyaszat sajatossagai, szervezési kérdései, a gyermekek egészségiigyi ellatasanak jogi
szabalyozasa

Egészséges és koros novekedés, fejlodes

A gyermekgydgyaszati anamnézis sajatossagai (csaladi, kornyezeti, terhességi, sziilési, jsziilottkori,
csecsemdokori, gyermekkori, aktualis betegségre vonatkozo)

Csecsemotaplalas és a gyermekgyogyaszati dietetika alapjai

Kotelezo és fakultativ véddoltasok, egyéb profilaktikus tevékenységek

Eletkorhoz kotott sziirGvizsgalatok

geinek ismerete

Diagnosztikus és terapias protokollok

Kroénikus betegek gondozasa, rehabilitacioja

A leggyakoribb siirgdsségi ellatast igényld tiinetek

Beutalasi rend ismerete

VVVY VVVY VYV V

2. Gyakorlati ismeretek

Fizikalis vizsgalat, status rogzités

Koérhazi (szakambulanciai) diagnozist kezelést nem igénylo betegségek definitiv ellatasa

Specialis ellatast igényld betegségek elso ellatdsa az alapellatasi kompetencianak megfeleléen és tovabb
iranyitasa

Krénikus betegek gondozasa rendszerint specialista irdnyitasaval, interkurrens betegségek, szovodmények
felismerése és ellatasa

Sziirési tevékenység, ennek soran felderitett betegek kivizsgalasanak, kezelésének, gondozasanak ira-
nyitasa

Laboratoriumi és tenyésztéses vizsgalatokhoz mintavétel (vénas vérvétel, vérvétel capillarisba, vizelet-
vétel/zacskods, kozépsugar, katéter/ torokvaladék, sebvaladék, székletminta vétele)

Laboratoriumi ¢s tenyésztéses vizsgalatok eredményének értékelése.

Terapias beavatkozasok: inhalacids terapia, i.v., i.m., s.c., i.c. injekcid, véddoltas beadasa, vénabiztositas,
sériilések elodleges ellatasa, gyomormosas, bedntés, nyakszivas

VvV VYV VY ¥V VVVY
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RTG és UH vizsgalatok elrendelése és a lelet értékelése

Megfelelo jartassag birtokaban EKG készitése, alapszinti értékelése, életkori jellemzok ismerete
Szamitogépes adatrogzités, adatszolgaltatas. Leletek lekérdezése tovabbitasa, szakmai konzultacio és
tovabbképzés internet segitségével

Megfeleld betegvezetés, a betegek megnyerése az egytittmiikodésre, egészségnevelés.

Kapcsolattartas a betegellatasban érintett szereplokkel (finanszirozasi, feliigyeleti, egészségligyi, szocialis,
oktatasi, onkormanyzati intézményekkel. A team munka preferdlasa, a sikeres szakmai tevékenységet
biztosité munkakapcsolat dpolasa

Alapszintli Gjraélesztés. Stirg6sséget igénylo esetek ellatasa

Orvos- szakértoi tevékenység végzése

V. A HAZI GYERMEKORVOS TEVEKENYSEGI KORE

VV VY VVYV vV VvV VVvYVY VvVvVvyvV Vv Vv©=™

VVVVV VYVYV®
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Prevencié

A csaladot érintd 6rokloédo €s halmozddd betegségek, anyai betegségek ismeretében a varandds anya és
csaladja felkészitése a sziilésre, szoptatasra

Az ujszulott, csecsemd €s gyermek fejlodésének nyomon kovetése, a normalistol valo eltérés felismerése
és okainak tisztazasa

Vakcinacio

D vitamin, K vitamin, fluor, vas, allergia - profilaxis

A csaladdal vald kapcsolattartas, familiaris betegségek, problémak felismerése, a csalad segitése az egész-
ségligyi problémak megoldasaban, a védondvel egyiittmiikodve

Egytittmlikodés a bolcsddei, 6vodai és iskolaorvossal

Eletkorhoz kotott kotelezd és egyéb sziirévizsgalatok

Eletmod tandcsadas és folyamatos egészségnevelés

Gyogyité munka

Siirg6sségi betegek elso ellatasa, sziikség esetén tovabbi kezelés céljabdl intézetbe utalasa.

A megbetegedések ellatasa az érvényben 1évo szakmai ajanlasoknak, ezek hianyaban a szakma szabalyainak
megfelelden, az ellatasi folyamat iranyitasa

Akut, szovodménymentes betegségek onallo definitiv ellatasa biztos diagnozis esetén. Az 6nalldan ellat-
haté betegségek kore a hazi gyermekorvos specialis felkésziiltsége esetén bdvithetd, amennyiben a legkor-
szerlibb diagnosztikus és terapias modszereket rendszeresen alkalmazza, valamint a jogszabalyok altal
megkdovetelt képesitéssel rendelkezik.

Kronikus betegek interkurrens betegségeinek kezelése

Szakkonzilium igénybevétele

Tisztazatlan diagnézis, terapiara nem gydgyuld, szovodményes, vagy intézeti ellatast igényl6 betegségben
szenvedok fekvo beteg intézetbe utalasa kivizsgalas és/vagy kezelés céljabol.

A hazi gyermekorvosi szolgalat tevékenységét a rendeldjében végzi, szakmailag indokolt esetben az ellatas a
beteg otthonaban illetve tartézkodasi helyén torténhet

Fontos a csalad és a kornyezet bevonasa a gyogyit6 folyamatba

Szoros kapcsolattartas a szakellatassal és fekvobeteg intézettel, a tovabbkiildott beteg sorsanak nyomon
kovetése

Gondozas

Ismert és kivizsgalt, egyensulyban 1évo kronikus betegek ellendrzése, gondozasa

A csaladot érinté 6roklddo és halmozodd betegségek, anyai betegségek ismeretében kozremiikodés a
preconcepcionalis gondozasban mas szakorvosokkal és védondvel egytittmiikodve

Habilitacio, rehabiliticié kezdeményezése és nyomon kovetése

Otthoni (szak) apolas kezdeményezése

Stlyos, gydgyithatatlan beteg és csaladjanak gondozasa.

Egytittmiik6dés a szocialis és egyéb gondozo halozatokkal

Palyairanyitasban vald kozremiikodés, a tanulok egészségi allapotanak ismeretében

Egyéb feladatok
Részvétel és segitségnyujtas a testi-lelki krizis-szituaciok megoldasaban
Egyénre, csaladra és kozosségre adaptalt egészségnevelés; egészségmegorzés, -fejlesztés
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YV VVYV

Orvos szakértdi feladatok ellatasa a jogszabalyban meghatarozottak szerint
Kozegészségligyi, jarvanytigyi feladatok ellatasa jogszabalyban meghatarozottak szerint
Problémaorientalt dokumentacio, statisztikak, jelentések elkészitése és kezelése a vonatkozo rendeleteknek
megfelelden
A praxisbdl elkeriil6 gyermek atadasa soran korrekt irasos informacio nyutjtasa, amely segitségével a fo-
lyamatos betegellatas és gondozas magas szinvonalon folytathato.
I. Korabbi anamnézis
1. Novekedés-fejlodés jellemzoi
2. Pozitiv (kdvetkezménnyel jaro) perinatalis, vagy korai gyermekkori események.
3. Koérhazi kezelést igénylo betegségek, mutétek
II. A folyamatos gondozast/ellendrzést sziikségessé tevo betegség:
1. Kezdet, korlefolyés
2. Aktualis allapot
3. Kiilon figyelmet igényld jellemzok

VI. A RESZLETES KOMPETENCIA LISTA OSSZEALLITASABAN FIGYELEMBE VETT SZEMPONTOK ES
ANYAGOK

VVVVYY

>
>
>

A gyermekorvosi szakorvosképzés kurrikuluma alapjan a hazi gyermekorvos elvarhaté felkésziiltsége
Az érvényben 1év0 protokollok, irdnyelvek
A haziorvosi praxis hataskori listaja. A Haziorvosi Szakmai Kollégium anyaga.
A Hazi Gyermekorvosok Egyesiilete 1995-ben 6sszeallitott kompetencia anyaga
A gyermekorvosi praxisok eltérd adottsagai:

=  Viros-falu

=  Gyermekorvosi ligyelet van/nincs

= Korhaztol valé tavolsag

»  (Osszhang a védénéi feladatkorrel
A mindségiranyitasi rendszer eldirasai
Jogi szabalyozok
Finanszirozas

AZ EGYES FEJEZETEK SZERKEZETE

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK

>
>

Elvégzendd
Elvégezhetd

SURGOSSEGI TEVEKENYSEG

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG

>
>

Elvégzendo
Elvégezhetd

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

TAJEKOZOTTSAG

VII. A HAZI GYERMEKORVOS FELADATAI ES KOMPENETNCIAJA AZ EGYES SZAKTERULETEKEN
VII/1. SURGOSSEGI BETEGELLATAS
VII/2. ALLERGOLOGIA, IMMUNOLOGIA
VII/3. BORGYOGYASZAT
VII/4. DIAGNOSZTIKA: RADIOOGIA, LABORATORIUM
VII/5. ENDOKRINOLOGIA, ANYAGCSERE
VII/6. FUL-ORR-GEGE
VII/7. GASTRO-ENTEROLOGIA
VII/8. GENETIKA
VII/9. HEMATOLOGIA, ONKOLOGIA
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VII/10. INFEKTOLOGIA

VII/11. KARDIOLOGIA

VII/12. NEFROLOGIA

VII/13. NEUROLOGIA

VII/14. ORTOPEDIA

VII/15. PERINATOLOGIA

VII/16. PSZICHIATRIA

VII/17. PULMONOLOGIA

VII/18. SEBESZET, TRAUMATOLOGIA

VII/19. SERDULOKOR SPECIALIS JELLEMZOI
VI1/20. SZEMESZET

VII/21. KOZOSSEGI ORVOSLAS

VI1/22. IGAZSAGUGYI ORVOSTAN, A HAZI GYERMEKORVOS SZAKERTOI TEVEKENYSEGE

VII/1. SURGOSSEGI BETEGELLATAS

DIAGNOSZTIKAI TEVEKENYSEG ES ELJARASOK
Alaptevékenység

>

>
>

Felismerendo

VVVVVVVYVYY

VVVVYVYVYVYVYVYVYVYV

Elvégezheto
>
>
>

A stirgds ellatast igényld beteg aktudlis allapotanak megitélése (kritikus, fenyegetett allapot, veszélyezte-
tettség, csoportdiagndzis, veszélyeztetd allapot)

Fizikalis vizsgalat, a 1égzés, keringés, eszmélet megitélése, a vitalis jelek valtozasanak észlelése

Azonnal elérhetd diagnosztikus eszk6zok alkalmazésa, értékelése. (pl. RR, EKG, vércukor vizelet cukor
aceton, testhdmérd)

Heveny keringési elégtelenség, shock, praeshock
Heveny malignus ritmuszavar

Malignus hypertensio

Folyadék és elektrolit haztartas zavara

Heveny 1égzési elégtelenség

Also és fels6léguti stenosisok.

Idegentest gyanuja a Iégutakban

Eszméletlenség, tudatzavar

Akut izomtonus zavar, koros idegrendszeri tiinetek (intracranialis nyomasfokozodas, a meningealis jelek,
gbctinetek)

Konvulzidk (adatok esetén annak pontos leirdsa)
Hypoglikaemia, hyperglycaemia, hypocalcaemia

Akut allergias korképek, anafilaxia

Akut has

Sériilt beteg, polytrauma

Stlyos kiilsd, bels6 vérzések gyanuja

Egés, lehiilés, vizbemeriilés, aramiités

Heveny mérgezés gyanuja, toxikoldgiai tliinet-egylittesek
Klinikai halél

Stirgdsségi labor vizsgalat
Pulzoximéteres monitorozas
EKG monitorozas

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Akut életveszélyt jelentd torténések elsddleges ellatasa, szakintézetbe szallitasanak megszervezése, sziikség esetén az or-
vosi feliigyelet biztositasa.

Alaptevékenység
A magas szinvonali oxyoldgiai beavatkozast biztositdo mentdegység megérkezéséig

>

>

Els6dleges 1égut biztositas: atjarhatd felsd 1égutak biztositasa, 1éguti valadék leszivasa, oropharyngealis
tubus behelyezése
Mesterséges 1élegeztetés (lehetdség szerint arcmaszkkal)
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Conicotomia (pl. nagylumenti i)
Felso 1éguti idegentest eltavolitasi kisérlete
Kardiopulmonalis reszuszcitacié megkezdése (BLS)
Vénabiztositas
Folyadékpotlas, sokktalanitas megkezdése
Vérzéscsillapitas
Mifogasok, fektetések
Immobilizacio, alapszintii rogzitések
Gyogyszeres beavatkozas sziikséges
. alkalmi gorcsroham
akut aszthmdas roham
croup syndréma
hyperpyrexia
hypoglikaemia
sulyos allergias reakciok, anafilaxia
erds fajdalom

VVVVVYVYVYVY

Elvégezhet6

Endotracheadlis intubacid, laringealis maszk alkalmazasa

Kiterjesztett kardiopulmonalis reszuszcitacio, defibrillator alkalmazasa (ALS)
Volumenpotlas plazmaexpanderrel, rehydralas

Intraossealis folyadékpotlas

Oxigénterapia

Gyomormosas

Mellkaspunkcid tilnyomasos ptx esetén

VVVYVVY

TAJEKOZOTTSAG

A mentés és betegszallitas szervezete és miikodése Magyarorszagon
Mentdgépkocsi-tipusok felszerelésének ismerete

A siirg6sségi betegellatas igazsagligyi orvostani vonatkozasainak ismerete
Betegjogok

YV VY

VII2. ALLERGOLOGIA-IMMUNOLOGIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység
Anamnézis felvétele (egyéni és csalddi anamnézis)
Rizikofelmérés, atopias alkat felismerése
Preventiv feladatok (csecsemdtaplalas, allergén eliminacio)
Fizikalis vizsgalat
Allergias betegségek gyanujanak felvetése, kivizsgalasanak elinditasa
Immundeficienciak gyanujanak felvetése, kivizsgalasanak elinditasa
Aspecifikus immunitas laboratoriumi vizsgalata és értékelése (kvalitativ és kvantitativ vérkép, CRP, We)
Eszkoz0s csticsaramlas mérés 6 éves kor folott (Peak-flow metria)
Tiineti naplo vezettetése és ertékelése (nehézlégzeés, taplalék provokalta tiinetek gyanuja)
Autoimmun betegségek gyantjanak felvetése

VVVVVYVVVYVYY

Elvégezhetd
» Szérum Osszes IgG, IgA, IgM szintjének meghatarozasa,
» Taplalékallergia gyantja esetén az elimindcids étrend bevezetése

SURGOSSEGI ELLATAS
Akut életveszélyt jelentd torténések felismerése, elsédleges ellatasa, szakintézetbe szallitisinak megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa
» Anafilaxias reakcio
» Fej-nyak régiora lokalizalédo Quincke oedema
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> Altalanos tiinetekkel jar generalizalt urticaria
» Status asthmaticus, illetve ambulans ellatasra nem reagald nehézlégzés
» Egyéb sulyos allergias reakciok

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység
Igazolt, enyhe és kozépsulyos felsoléguti allergiak
Téplalékallergia igazolt, enyhe tiinetekkel zajlo, csecsemo és kisdedkori formai, melyek az eliminacids ét-
renddel tiinetmentesen tarthatok
Atopids dermatitis enyhe €s kozépsulyos esetei
Acut urticaria (nem generalizalt)
Szekunder (transitorikus) humoralis immunhidny
Secretoros IgA hiany

VVVY VY

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

Felsoléguti allergiak sulyos klinikai stadiuma

Atopias dermatitis sulyos, illetve sz6vodményes formai
Asthma bronchiale kdzépsulyos és stilyos formai
Malnutricoval jaro taplalékallergiak
Immundeficienciak

Autoimmun betegségek

VVVVYVYVYV

TAJEKOZOTTSAG

Allergoldgiai és immunoldgiai ismeretek

A csecsemd és gyermek immunrendszerének sajatossagai
Kornyezeti artalmak és az immunbetegségek Osszefiiggései
Genetikailag determinalt immunologiai betegségek
Hiposzenzibilizalasi eljarasok és immunterapia
Immunglobulin potlas és lehetséges szovodményei
Transzplantacié immunoldgiai vonatkozasai
Immunmodulécios kezelések és mellékhatasaik

A kortikoszteroidok €s az autoimmun betegségekben alkalmazott citosztatikus kezelések elvei; a gydgy-
szerek hatasai, mellékhatasai

VVVVVYVYYVYVYVYYVY

VII/3. BORGYOGYASZAT

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység

» Anamnézis felvétele

» Fizikalis vizsgalatok elvégzése

» Rizikofelmérés (atdpias dermatitis, naevusok, stb.)

» Laboratoriumi, képalkoto és egyéb miszeres vizsgalatok kezdeményezése €s értékelése
SURGOSSEGI ELLATAS

Szakellatast igénylo akut korallapotok felismerése, elsddleges ellitasa, szakintézetbe szallitas megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa
»  Sulyos pyodermak
» Epidermolysis bullosa
» Lyell szindroma
»  Generalizalt herpes

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység

» CsecsemOkori dermatitisek

> A bér banalis infekcidi

» Dermatitisek
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Erysipelas

Dermatomycosisok

Acne

Herpes zoster

Szemolcsok

Ekzéma

Keratosisok, hyperkeratosis

El6skodk altal okozott bérelvaltozasok (scabies, pediculosis ..)
Rovarcsipések, kullancseltavolitas utani nyomonkovetés a terjesztett infekciok felismerése céljabol
Externdkkal torténd kezelés

Haemangiémak

A korom betegségei

Belgyogyaszati betegségek bor manifesztacioi

Borgyogyaszati betegségek belgyogyaszati manifesztacioi
Gydgyszer-mellékhatasok bor manifesztacioi

VVVVVVVVVYVYVVYVYYVY

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL
Acne sulyosabb formai

Ekcéma stlyosabb formai

Dermatitisek stlyosabb formai

Localis kezelésre nem javulo szemolcsok
Naevusok komplikalt esetei

Psoriasis

Alopeciak

Nemibetegségek és szexualis uton terjedo fertozések
Genodermatosisok

Lyme-kor

Mycosisok stilyosabb formai

Nem tisztazott bérelvaltozasok

VVVVVYVYYVYVYVYVYVYVY

TAJEKOZOTTSAG

A borgydgyaszati betegségek, allapotok pszicholdgiai vonatkozasai

Lokalis kortikoszteroidkezelés és egyéb immunmodulans kezelés hatasai, mellékhatasai
Dermabrasio

Elektroterapia, krioterapia, lézerterapia, UV-terapia

Bdratiiltetés (grafting), plasztikai sebészeti beavatkozasok

Tetovalasok készitésének modszerei és veszélyei, eltiintetési lehetéségek

Onkoterapia

VVVVYVYVVY

VII/4. DIAGNOSZTIKA: RADIOLOGIA, LABOR

RADIOLOGIA

1. ELMELETI ISMERETEK

A vizsgaloeljarasok alapvet6 miikodései elve
A haszon/kockazat ismerete

A vizsgalatok indikacioi

A vizsgalatok ismétlésének indikacioi

A vizsgalatokra valo beteg elokészités

A vizsgalati mddszerek informativ értéke

VVVVYVYVYVY

2. GYAKORLATI ISMERETEK
» Iranydiagndzis (a kérést indoklé anamnézis, tiinet, feltételezett diagndzisok)
» A vizsgalati leletek megfeleld értelmezése

crer
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3. ALAPTEVEKENYSEG
» Anamnézis felvétel
» Fizikalis vizsgalat
» Az alapellato orvos altal kérhetd RTG és UH vizsgalatok (1. sz. melléklet)

LABOR DIAGNOSZTIKA

1. ELMELETI ISMERETEK

VVVVVVYVYVVYVYYVYY

Mintavételi technikdk, preanalitikai tényezdk €s hibaforrasok ismerete.
A kiilonbdz6 vérvételi eszkdzok ismerete, felhasznalasi teriilete
A vizsgalatok indikéacioi

A vizsgalatok ismétlésének indikacioi

A beteg elokészitése a vizsgalatokra

A vizsgalati modszerek informativ értéke

Klinikai kémiai labor ismeretek

Hematoldgiai labor ismeretek

Mikrobioldgiai labor ismeretek

Egy¢éb agymelletti labor vizsgalatok

Genetikai laborvizsgélatok alapjai, indikéacio €s korlatok
Szerologiai, immunoldgiai labor ismeretek
Koltséghatékonysag

2. GYAKORLATI ISMERETEK
> A diagnosztikus vizsgalati kérés pontos megfogalmazasa
> A vizsgalati leletek megfeleld értelmezése

srer

3. ONALLO LABORVIZSGALATI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység
> Vizelet gyorsteszt, vércukor gyorsteszt
> Jelenleg érvényes szabalykonyv alapjan alapellatas orvosa altal kérhetd vizsgalatok (2. szamu melléklet)

Elvégezhetd

»  Mintavételek
> A rendel6ben végezhetd vér, vizelet, széklet, torokvaladék vizsgalat
» Egyéb gyorsteszt vizsgalatok

VII/5. ENDOKRINOLOGIA, ANYAGCSERE

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység

VVVVVYVVYY

Elvégezhetd
>
>
>

Anamnézis felvétele, kiilonds figyelemmel a csaladi, terhességi €s perinatalis anamnézisre

Fizikalis vizsgalatok elvégzése, minor és major rendellenességek, szamba vétele, mentalis allapot megitélése
Novekedés, pubertas nyomon kovetése, pubertas stadiumanak megallapitasa

Antropometriai mérések (testsuly, testmagassag, borreddk) BMI, percentilek hasznalata

Pajzsmirigy vizsgalata, struma fokozatok meghatarozasa

Velesziiletett belszervi rendellenességek gyantjanak felvetése

Laboratoriumi, €s képalkoto vizsgalatok, konzilium kezdeményezése

Stirg6sségi endokrin allapotok felismerése

Egyéb okbol szteroid terapiaban részesiild beteg esetében a mellékhatdsok monitorozas

Ujsziilottkori anyagcsere sziirévizsgélatok sziikség szerinti ismétlése

Vércukormérés, vizelet cukor vizsgalat
Testzsirtartalom meghatarozasa
Folyadékforgalom otthoni mérési adatainak értékelése
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SURGOSSEGI ELLATAS
Akut életveszélyt jelento torténések felismerése, elsddleges ellatasa, szakintézetbe szallitaisinak megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa

» CAH s6veszt6d formajanak krizise
» Glikdz anyagesere zavarok krizisallapotai
» Hyperthyreosis krizisallapota
» Addisonos krizisallapot
» Egyéb anyagcsere krizisallapotok
ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG

Alaptevékenység
» Testmagassag, testsuly, pubertds nyomon kovetése.
» Tulsulyosak és elhizottak gondozasa, életmod tanacsadés
> Kivizsgalt beteg nyomon kovetése, gyogyszerelésének, diétajanak ellendrzése
» Fejlesztés és rehabilitacio sziikségességének felmérése és megfeleld helyre iranyitas
» Otthoni apolast, kezelést segit6 eszkozok beszerzésének inditvanyozasa
» Interkurrens, otthon gyogyithato betegségek kezelése
> Korhazi kezelést igényl6 stadium esetén beutalas
» Szil6k pszichés tamogatasa

Elvégezhetd
» Struma I. stadium kovetése, jodkezelése

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

VVVYVVVYVYVYVYVY

Kozremiikodés a gyermek endokrin és anyagcesere betegségek kezelésében és gondozasaban
1-es tipusu diabeteses betegek, a sz6vodmények jeleinek figyelése

Sruma II. st.-t6l

Stulyos foku anyagcsere zavarral jaro elhizas

Tartds gyogyszerelést és/vagy diétat igénylo anyagcsere betegségek

Egyéb hormonterapiat igényld korképek

Daganatos eredetli endokrin betegségek

Malignus betegségre hajlamosito rendellenességek

Progresszidval jaro korképek

Stulyos szervi manifesztacidval jard korképek

TAJEKOZOTTSAG

vV V

VVYVYYVYY

A korképben esetlegesen varhato szervi manifesztaciok

Specialis diétak, gydgyszerek, készitményekkel kapcsolatos tajékozottsag
Kivizsgalas menete, vizsgald modszerek, diagnosztikus vizsgalatok értéke, korlatai
Orsklédésmenet, ismétlddési kockazat

Az alapbetegség és hormonkezelés fertilizaciora gyakorolt hatasa

Varhato koérlefolyas, prognozis

Specialis sziikségletek, integralas

VII/6. FUL-ORR-GEGESZET

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK

Alaptevékenység

» Anamnézis felvétele

» Fizikalis vizsgalatok elvégzése

»  Otoscopos vizsgalat (tajékozodo jelleggel)

» Hallasvizsgalat, vesztibularis funkcidvizsgalatok tajékozdodo jelleggel

» Laboratdriumi és képalkoto vizsgalatok kezdeményezése €s eredményeinek értékelése

» Felsoléguti fert6zések diagnosztikaja

» Szakellatast igényld akut fiil-orr-gégészeti jellegii torténések felismerése
Elvégezhetd

»  Orr-, gégetiikrozés

» Miszeres hallasvizsgalat

»  Streptococcus gyors teszt

» CRP gyors teszt
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SURGOSSEGI ELLATAS

Szakellatast igénylé akut fiil-orr-gégészeti jellegii torténések, elsédleges ellatasa, szakintézetbe szallitisanak meg-
szervezése, sziikség esetén orvosi feliigyelet biztositasa
Hallojarati, orriiregben és garatban levo idegentest
Stlyos epistaxis
Abscessus peritonsillaris, retropharyngealis
A fels6 1égutak stlyos allergias oedemaja
Sulyos laryngitis subglottica, epiglottitis
Heveny hallasromlas
Heveny vesztibularis tiinetegyiittes
Fiil-orr-gégészeti sériilések

VVVVYVVYY

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység
» Szovodménymentes infekciok ellatasa

e Felsoléguti fertozések
e Sinusitisek
e Banalis otitis externa
e Otitis media acuta konzervativ kezelése
e Nyalmirigy gyulladasok
> Banalis orrvérzés ellatasa
» Egyszerlen eltavolithato idegentest.
» Cerumen eltavolitasa korabbi fiilészeti betegség hianyaban
» Nyalmirigy betegségek (gyulladasa)
Elvégezhetd

» Paracentézis

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

» Otitis media acuta paracentesist igényl6 esetei

»  Otitis media acuta szovodményes esetei

»  Otitis media chronica

» Mastoiditis

» Sulyos otitis externa

»  Gatolt orrlégzést okozd elvaltozasok

» Recidivalo epistaxis

» Orrbemeneti gyulladasok szvodményes esetei

» Sinusitisek szovodményes esetei, ethmoiditis

» Felsoléguti sziikiilet

» Fejlodési rendellenességek

» Daganatok

» Hallascsokkenés

» Tracheotomizalt betegek gondozasa

»  Mitéti idikacié meghatarozasa és elozetes vizsgalatok végzése
TAJEKOZOTTSAG

» Adenotomia és tonsillectomia indikacidi

» Hallasvizsgaléo modszerek

» A hangképzés zavarai és hatterében levo elvaltozasok

» Hallokésziilékek

» Hallasjavité miitétek

» Fiil-orr-gégészeti régio fejlodési rendellenességeinek megoldasai

» Plasztikai ful-orr-gégészeti eljarasok
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VII/7. GASZTROENTEROLOGIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység

Anamnézis felvétele

Fizikalis vizsgalatok elvégzése

Rektalis vizsgalat

Laboratoriumi vizsgalatok (vér, vizelet, széklet).

Verejték, H,-teszt, rektalis manometria, pH mérés és képalkotd vizsgalatok kezdeményezése és eredmé-
nyeinek értékelése

Gasztrointesztinalis fertézések diagnosztikaja

Szomatikus fejlodés elmaradésa esetén szoros nyomon kovetés, malabsorptio, maldigestio iranyaban ta-
jékozb6do vizsgalatok
> Etelintoleranciak kivizsgalasa.
» Colica abdominalis kivizsgalasanak elinditasa
» Krénikus obstipacio kivizsgalasanak elinditasa

YV VVYY

Y V

Elvégezhetd
»  Occult gasztrointesztinalis vérzés gyorsteszt
» Coeliakia gyorsteszt

SURGOSSEGI ELLATAS
Akut életveszélyt jelentd torténések felismerése, elsddleges ellatisa, szakintézetbe szallitisinak megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa
idegentest a tapcsatorna teriiletén
akut, massziv nyel6csé-gyomor-bél vérzés
hasi trauma
exsiccatiohoz vezetd gastroenteritis
acut has, kizarddott sérvek
Hirschprung kor krizis allapota
kronikus bélgyulladasok akut krizisallapotai
acut hepatitis
mardszer mérgezések

VVVYVYVYVVYY

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység
» Szovodménymentes infekciok kezelése
e  Stomatitis
o  Gastritis
e  Enteritis
e Helminthiasis, protozon fertzések
Elvégezhetd
» infzid bekotése

Kroénikus betegségek kezelése

Postenteritises szindroma

Nem-organikus obstipatio étrendi tanacsokkal és gyogyszerrel torténd rendezése
Fissura ani, nodus haemorrhoidales kezelése

Etelintolerancik, étrendi beallitasa

Gyarapodasi zavart nem okozd csecsemokori GER

VVVYVYYY

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYIiTASAVAL
» Szajpad- és ajakhasadékok
» Ulcus duodeni seu/et ventriculi
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Gyarapodasi zavarhoz vagy 1éguti tiinetekhez vezeté GER
Oesophagus atresia stp.op. gondozasa, bélsziikiiletek

Krénikus bélbetegségek

Fejlodési rendellenességek, herniak, urachus zarédasi rendellenesség
Hasi daganatok

Kroénikus majbetegségek

Stomas beteg gondozasa

Malabsorptiok, maldigestiok

Coeliakia: a diéta betartas ellendrzése, étrendi tandcsok, csaladtagok sziirése
Cystas fibrosis

Epehdlyag és epeut betegségek

VVVVVVVVVVYY

TAJEKOZOTTSAG

Majtranszplantacio indikacioi

Maj- és nyeldcso-gyomor-bél vizsgald modszerek

Fejlodési rendellenességek megoldasai, optimalis miitéti idopontjuk, kiegészitd kezelések sziikségessége
Krénikus gyulladasos bélbetegségek korszerti kezelése

VVYVYY

VIi1/8. GENETIKA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység

» Anamnézis felvétele, kiilongs figyelemmel a csaladi, terhességi és perinatalis anamnézisre
» Fizikalis vizsgalatok elvégzése, minor és major rendellenességek, szamba vétele, mentalis allapot megitélése
» Velesziiletett belszervi rendellenességek gyantjanak felvetése
» Novekedés, pubertas nyomon kovetése
» Laboratériumi, genetikai és képalkotd vizsgalatok, konzilium kezdeményezése
Elvégezhetd

» Szindroma kutatas (amennyiben a kromoszoma vizsgalat negativ)

SURGOSSEGI ELLATAS
Akut életveszélyt jelentd torténések felismerése, elsodleges ellitiasa, szakintézetbe szallitisinak megszervezése,
sziikség esetén orvosi feliigyelet biztositasa

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység
Kivizsgalt beteg nyomon kovetése, gyogyszerelésének, diétajanak ellendrzése
Fejlesztés ¢s rehabilitacid sziikségességének felmérése és megfeleld helyre iranyitas
Otthoni apolast, kezelést segitd eszk6zok beszerzésének inditvanyozasa
Interkurrens, otthon gyogyithato betegségek kezelése
Korhazi kezelést igénylo stlyossagi allapot esetén beutalas
Sziilok pszichés tamogatasa
Genetikai betegségben szenvedok idoszakonkénti szlirdvizsgdlata malignitas irdnyaba

VVVVVVY

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL
» Malignus betegségre hajlamosito rendellenességek
» Tartos gyogykezelést igényld anyagcesere betegségek
» Progresszioval jar6 korképek
»  Sulyos szervi manifesztacioval jaro korképek

TAJEKOZOTTSAG
» Specialis diétak és gyogyszerek
» A diagnosztikus vizsgalatok értéke és korlatai
> Gydgyszeres kezelés esetén specialis készitmények ismerete
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>
>
>

Vérhato korlefolyas, progndzis
Oroklodés menet, ismétlddési kockazat ismerete
Specialis sziikségletek, integralas

VII/9. HAEMATOLOGIA, ONKOLOGIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység

VVYVYVYV

Anamnézis felvétele (egyéni és csalddi anamnézis: splenectomai, icterus)

Fizikalis vizsgélatok elvégzése (a has vizsgalata!)

Laboratoriumi és képalkoto vizsgalatok kezdeményezése és eredményének értékelése
Vashianyos anaemia diagnosztizalasa

Rizikotényezok felmérése

SURGOSSEGI ELLATAS
Akut életveszélyt jelento torténések felismerése, elsddleges ellatasa, szakintézetbe szallitaisinak megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa

VVVYVVY

Akut 1€gzési €s keringési zavar
Stulyos vérzés

Beékelddés gyanuja

Akut has

Tudatzavar

Idegrendszeri goctiinetek
Hipertonias krizis

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység

VVYVYVV

Onkoldgia korallapotok prevencidja (kornyezeti karositd tényezok elkeriilése)
Vashianyos anémia kezelése

Malignus és hematologiai betegségek gyanujanak felvetése

Az onkoldgiai beteg és kornyezetének pszichés tamogatasa

Terminalis allapotban 1évo beteg és kornyezetének gondozasa

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

VVVVVYVYVY

Egyéb anémidk diagnosztikaja és kezelése

Trombopéniak, trombopatidk

Az onkoterapia mellékhatasainak észlelése, esetleg elharitasa
Szekunder hematoldgiai eltérések

Vérzékenységi allapotok

Primér és szekunder thrombofilia

Csontvel6 aplasztikus korallapotai

Onkoldgiai beteg fajdalomesillapitasa

Malignus vérképzoszervi és nyirokrendszeri betegségek

TAJEKOZOTTSAG

VVVYVYVVYY

A szupportiv (transzfizios, faktorpdtlas) kezelések lehetdségeinek €s szovodményeinek ismerete
Malignus vérképzoszervi betegségek korszerti diagnosztikus és terapias lehetdségei

Ossejt transzplantacio

Onkoldgia diagnosztikus €s terapias modszerei

A terapias lehet6ségek mellékhatasainak ismerete, enyhitésének lehetoségei

Hospice ellatas alapelvei és alkalmazasa, hozzaférés elosegitése

Nem konvencionalis gyogymoddok kritikai ismerete
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VII/10. INFEKTOLOGIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK

Alaptevékenység

» Anamnézis felvétele

» Veszélyeztetettség felmérése

» Fizikalis vizsgalatok elvégzése

» Mintavétel tenyésztéses vizsgalatokra (jogszabalyokban eldirt esetekben)

» Laboratoriumi, képalkoto és egy€b vizsgalatok indikalasa, értelmezése.
Elvégezhetd

» Mintavétel tenyésztéses vizsgalatokra (jogszabalyokban eloirt eseteken feliil)

» Gyorstesztek indikalasa (STREP-teszt, CRP)

»  Vérsejtsiillyedés

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység
» Az eloirt jarvanyligyi intézkedések.
» Immunizacid (kotelezd és ajanlott véddoltasok)
» Preventiv feladatok koordinalasa jarvanyiigyileg veszélyeztetett Gvezetbe torténd

utazasok esetén

» Szakellatast igényl6 fert6zo betegek elsddleges ellatasa.

» Korszerl antibiotikum kezelés

» Szakellatast nem igénylo fert6zo betegek definitiv ellatasa

» Otthon nem kezelhetd fert6zo betegségek esetén a szakintézetbe iranyitas

Elvégezhetd
>

megszervezése

Epidemioldgiai adatgytijtés

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

» Pontosan nem diagnosztizalt fert6z6 betegségek kivizsgalasa, kezelése.
» Ismeretlen eredetii laz
» Alapellatasban hozza nem férhet6 antimikrobas szereket igényl6 allapotok
» Szexualis ton terjedd betegségek.
TAJEKOZOTTSAG

» Fert6z06 betegségek profilaxisanak, diagnosztikajanak és terapiadjanak modern lehetdségei.
» A baktérium rezisztencia aktualis helyzete
» Radiologiai és képalkoto vizsgalatok jelentdsége.
» Migracios eredetii fert6z6 betegségek
» Korszert infektologiai kiegészitd kezelések
» Fert6z06 betegségekkel kapcsolatos jogszabalyok

VII/11. KARDIOLOGIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység

VVVVVYVYVYVYVYYVY

Anamnézis felvétele (csaladi, terhesség, perinatalis torténések)

Fizikalis, vizsgalatok (életkor fiiggd szivfrekvencia, 1égzésszam, tensio, A. femoralis tapintasa)
Akut kardiovascularis torténések felismerése

Kronikus szivbetegségre jellemzo klinikai tiinetek felismerése

Vérnyomasmérés csecsemd, gyermek, serdiilokorban

A hypertonia kivizsgalasanak elinditasa

Riziko statusz felmérése (obesitas, taplalkozasi szokasok, életmdd, csaladi anamnesis: hypertonia, diabetes)

A gyermekkorban jellemzé EKG-paraméterek €s sajatossagok ismerete,
Mellkas-rontgen vizsgalat, UH, Holter vizsgalat kezdeményezése és a lelet értelmezése
Gyermekkardioldgiai konzilium kezdeményezése
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»  Szivmiitétek, és beavatkozasok (invaziv kardioldgia) jellemzd korai
» ¢és/vagy késoi szovodményeinek ismerete, felismerése
Elvégezheto
» Vérnyomas és EKG monitorozas (Holter, ABPM) elvégzése az eredmények értelmezése.
»> 12 elvezetéses EKG készitése, értékelése tjszilott-, csecsemd- és gyermekkor kiilonbozé periddusaiban
eltéro jellemzok ismerete alapjan
SURGOSSEGI ELLATAS

Akut életveszélyt jelentd torténések felismerése, elsodleges ellatisa, szakintézetbe szallitisinak megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa; elvégzendo siirgésségi beavatkozasok

» Cyantikus roham els6dleges ellatasa
» Hipertenziv siirgdsségi allapotok
» Keringési elégtelenség, shock
» Kardiopulmonalis reszuszcitacio
ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység
» Keringési és érrendszeri betegségek prevencitja
> Serdiilokori primer hipertonia kezelése (szekunder és terapia rezisztens hypertonia tovabbiranyitasa)
» Infekcids endocarditis antibiotikum profilaxisa
»  Febris rheumatica prophylaxis
»  Akcidentalis zorejek nyomon kovetése
» Sziv-érrendszeri €s halmozott rizikdju betegek egészségmagatartasanak fejlesztése, laikus oktatas
Elvégezhetd
» Akut ritmuszavarok elsddleges ellatasa

>

Akut szivelégtelenség elsddleges ellatasa

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

VVVVYVYYVYYYYY

Velesziiletett szivhibak

Szivmiitéten atesett betegek, rehabilitacidja

A sziv és a nagyerek szerzett billentylibetegségei
Hypertonia (szekunder és terapia rezisztens hypertonia)
Ritmuszavarok, paroxysmalis tachycardia
Thromboprophylaxis

Pacemaker kontrollalasa

A sziv gyulladasos betegségei, reumas laz
Cardiomyopathiak

TAJEKOZOTTSAG

VVVYVYVYVYVYY

Hemodinamikai invaziv beavatkozasok
Elektromos cardioversio
Pacemaker-terapia

Szivmitétek, érsebészeti miitétek
Specialis gyermekkardioldgiai problémak
Terhelhetdség

Szivtranszplantacié indikacidja

VII/12. NEFROLOGIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység

>
>

Anamnézis felvétele
Fizikalis vizsgalat (kiilonos tekintettel a kiilsé nemi szervek fejlodési rendellenességei, minor anomalidk,
vese eredetli 6déma felismerésére)
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» Testtomeg, testmagassag, vérnyomasmerés
» Bevitt / tritett folyadék mérése, fajsulymérés
» Tajékozddo vizeletvizsgalat (tesztesik, reagens, illetve az azt kiértékeld késziilék)
» A sziikséges laboratdriumi és képalkotd vizsgalatok indikalasa
Elvégezhetd

» Vizelet tiledék mikroszkopos vizsgalata

SURGOSSEGI ELLATAS
Akut életveszélyt jelento torténések felismerése, elsddleges ellatisa, szakintézetbe szallitaisanak megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa:
Colica renis
Acut scrotum
Sériilések
Acut glomerulopephritis, nephrosis syndroma gyanuja
Koves roham kivizsgalt betegnél
Paraphimosis rendelében nem megoldhaté esetei
Acut vizelet retencio

VVVVYVYVYVYVYYVY

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG

Preventiv feladatok, személyi higiene kialakitdsdnak eldsegitése

Nem komplikalt alsé és fels6 hugytti infekcio (kivéve a csecsemdkori el6fordulast)
Primer asymptomaticus enuresis nocturna

Ortostatikus proteinuria kivizsgalasa és ellendrzése

Balanitis, vulvitis

Vese ¢s hugyuti betegségek gyantja esetén kivizsgalas elinditasa

VVVVVYYVY

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL
Fejlodési rendellenességek

Komplikalt és recidival6 hugyuti infekciok
Hematuria

Enuresis tovabbi formai

Inkontinencia

A vese glomerularis betegségei

A vese tubulo-intersticialis betegségei

Akut és subakut vesebetegségek utdgondozasa
Egyéb nephropathiak

Vese és hugyuti daganatok

Sériilések kovetkezményei

Hydrokele, varicokele,

Phimosis

Hugyuti kovesség

Kroénikus veseelégtelenség

Egyéb betegségek urologiai €s nefrologiai vonatkozasai

VVVVVYVVVVYVYVVYVYYVYVYVYVY

TAJEKOZOTTSAG:

Nefro- uroldgiaban hasznalatos képalkoto és egyéb diagnosztikus (pl. vesebiopszia) médszerek
Gyogyszeres €s miitéti terapias eljarasok

Kéeltavolitas modszerei (k6zizas lehetségei)

Miivi méregtelenitd eljarasok

Vese transzplantacio (donacio kérdése)

Gydgyszerddzisok modositasa veseelégtelenségben

VVVYVYYVY



920

EGESZSEGUGYI KOZLONY

3. szam

VII/13. NEUROLOGIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK Alaptevékenység

» Anamnézis és neurologiai alapvizsgalat
e atudatallapot vizsgalata
e azagyidegek és periférias idegek vizsgalata
e amotoros funkciok: izomtdnus és izomerd vizsgalata
o  érzésvizsgalat
e vegetativ funkciok vizsgalata
e meningedlis izgalmi jelek

> Ujsziilott és csecsemd specialis neuroldgia vizsgalata

» Nativ koponya felvétel és koponya UH elvégzésének kezdeményezése ¢és leleteinek értelmezése

Elvégezhetd
» Szemfenék vizsgalat
SURGOSSEGI ELLATAS

Akut életveszélyt jelento torténések felismerése, elsddleges ellatisa, szakintézetbe szallitisanak megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa

YVVVYVVY

Neuroinfekcié gyanuja

Tudatzavarral és tudatvesztéssel jard tisztazatlan eredetu allapotok
Ismeretlen eredetli gorcstevékenység, status epilepticus

Akut és/vagy progredialé koponyatiri nyomasfokozodas

Acut encephalopathia

Acut centralis vagy periférias paresis ill. plegia

Acut goctiinetek

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység

>

Y V VY

Elvégezhetd
>

Neuroldgiai megbetegedések prevencidja
o  Fakultativ védooltasok, baleset megeldzés
e  Eletkorhoz kotott sziirdvizsgalatok
Velesziiletett neuroldgiai korképek €s deficit allapotok észlelése
Szerzett neurologiai korképek észlelése
Kivizsgalas kezdeményezése, elinditasa
Neurohabilitacié és rehabilitacid kezdeményezése

Rehabilitacié és fizioterapia

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

VVVVVVVVVYVVYY

Kroénikus visszatéro elsddleges és masodlagos fejfajas betegségek
Alvaszavarok

Periférias parézisek

Koponya-, agyi traumak maradandé tiinetei és elvaltozasai
Hydrocephalusos illetve shunt-beiiltetett beteg gondozasa
Koponyaliri vaszkularis intervencion atesett beteg gondozasa
Neuromuscularis betegek gondozasa

Postmeningitises, postencephalitises allapotok

Epilepszia szindromak

Velesziiletett vagy szerzett neurologiai deficit allapotok
Idegrendszeri daganatok

Neuralgiak

Neuromuscularis betegségek

Motoneuron-betegségek



3. szam EGESZSEGUGYI KOZLONY 921

»  Extrapiramidalis zavarok
» Cerebrovaszkularis korképek

TAJEKOZOTTSAG

Neurohabilitacio és rehabilitacid lehetoségei

A neuroldgiaban hasznalatos elektrofizioldgiai vizsgalatok
Képalkoto idegrendszeri vizsgalatok: CT, MRI, SPECT, PET-CT
Korszert terapias lehetéségek

Ideg- és érsebészeti beavatkozasok

Neurogenetikai korképek

VVVVYVYVYVY

VII/14. ORTOPEDIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység

» Mozgasszervi szlirévizsgalatok

» A mozgasszervi karosodas megel6zési modszereirdl vald informacionyu;jtas

» Anamnézis felvétele (csontfajdalom jelentdsége egyéb megbetegedések iranyaba)

> A mozgasszervek anatomiai és funkcionalis tajékozddo vizsgalata

» Laboratériumi, képalkoté vizsgalatok kezdeményezése, az eredmény értékelése
Elvégezhetd

> Fizikai terhelhetség megitélése
» Javaslat ortopédiai segédeszkdzok hasznalatara, azok szakszerliségének ellenorzése

SURGOSSEGI ELLATAS
Akut életveszélyt jelento torténések felismerése, elsodleges ellatasa, szakintézetbe szallitaisanak megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa:
Ortopédiai siirgésségi allapotok felismerése
» Perthes kor,
» epiphyseolysis,
> arthritis,
» iziileti duzzanat, meleg tapintat)

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység
Hanyagtartas
Funkciondlis scoliosis
Asepticus csontnecrosisok enyhe formai
Dysplasia coxae
Tranzitorius coxitis
Pes planus
Enyhébb csont, szalag izom és insériilések/betegségek
Javaslat iskolai testnevelési besorolashoz, gydgytornahoz
Gydgy uszas kezdeményezese

VVVVVVVYV

Elvégezhetd
» Ortopédiai szakorvosi ellatast, ellendrzést mar nem igényl6 allapotok esetén a regeneralodast, rehabilitaciot szolgald
mddszerek alkalmazasa (pl. TENS, Bioptron)

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

Velesziiletett csont-iziileti rendellenességek

Ujsziilttkori torticollis

Ujsziilottkori velesziiletett labdeformitasok (sarlolab sajkalab dongalab)
Subluxacio, luxacio coxae

Csont-iztileti rendszerbetegségek

Csont-iziileti j6 és rosszindulatu daganatok

VVVYVY
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VVVYVYVYVY

Gyulladasos csont, iziileti betegségek

Stulyos aszeptikus csontnekrdzisok (m. Perthes)

Strukturalis, congenitalis, statikus scoliosisok

Derékfajas gyermekkorban

A 1ab sulyos statikai rendellenességei

Fizioterapia

Otthoni gyogytorna iranyitasa, ellendrzése

Neuromuscularis betegségek, idegrendszeri betegségek, hemofilia ortopédiai vonatkozasai

TAJEKOZOTTSAG

>
>
>

Csont és izomrendszer jellegzetességei gyermekkorban
Diagnosztikus és terapias beavatkozasok
Gydgyaszati segédeszk6zok

VII/15. PERINATOLOGIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység

>

>
>
>

Elvégezhet6
>

Csaladi, terhességi és perinatalis anamnézis felvétele

Fizikalis vizsgalat (kiilonos tekintettel a fejlodési rendellenességek, velesziiletett genetikai betegségek,
anyagcserezavarok, sziilési sériilések felismerésére)

Az egészséges fejlodést korosan befolyasolo tényezok felismerése

Kivizsgalast és/vagy beavatkozast igényl6 allapotok felismerése (Légzészavar-keringés zavar, cyanosis,
szivzorej, ritmus zavar, elhizddo icterus, ismétlddé hanyas, idegrendszeri tiinetek, vérzékenység, taplalasi
nehezitettség, 14z, mekonium {iritési zavar, gastrointestinalis rendszer atréziai, acut has)

Izomtonus eloszlasi zavarok felismerése

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység

VVVVYVVYV VVV

Elvégezhetd
>

Koldokellatas

Szoptatas segitése

Anyatej hianyaban kornak ¢és allapotnak megfelel6 kevert, illetve mesterséges csecsemoétaplalas rendelése,
nyomon kovetése

D-, és K-vitamin profilaxis elinditasa

Hepatitis B profilaxis

Feliiletes lokalis borbetegségek kezelése

Szovédménymentes clavicula fractura nyomon kdvetése

Otthoni sziilés esetén az ujsziilott allapotanak felmérése, szallitas el6tti allapotanak stabilizalasa
Anyai megbetegedés esetén tandcsadas az ujsziilott ellatdsara vonatkozoan

Kivizsgalast és/vagy beavatkozast igényld allapotok felismerése utan szakellatasra iranyitas

Légzésfigyeld késziilékkel torténd ellatas és betanitas

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

>

Sziiletési sériilések ellatasa

e  (Csonttorés

Plexus brachialis sériilés

Nervus phrenicus, nervus facialis, n. peroneus sériilés
Traumas eredet(i intracranialis vérzés

Visceralis sériilés és vérzés

M. sternocleidomastoideus sériilés

Ujsziilottkori apnoe okainak megallapitasa
Hypoxias-ischeamids kézponti idegrendszeri laesio €s intracranialis vérzések habilitacioja, korai fejlesztés
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VVVYVYVYYV

Diszkrét izomtonus eloszlasi zavarok neurohabilitacioja
Congenitalis vitiumok és ujsziilottkori ritmuszavarok gondozasa
Elhuzodé icterus kivizsgalasa

Neonatalis fertdzések utokezelése

Akut sebészeti korképek, miitét elotti és miitét utani allapotok
Velesziiletett anyagcsere zavarok ¢és endokrin betegségek gondozasa
Egyéb kronikus betegségek és fejlodési rendellenességek gondozésa

TAJEKOZOTTSAG

VVVYVY

Az jsziilottkorban alkalmazhato korszerti diagnosztikai modszerek.

A fejlodési rendellenességek korrekcios miitéteinek idépontja, varhatd lefolyasa, rehabilitacioja
A neurohabilitacié formai.

Szindromatologia

Az 8ssejt bank lehetdségei

A velesziiletett rendellenességek 6roklodési modja, ismétlddési kockazata

VII/16. PSZICHIATRIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK

Alaptevékenység
» Tajékozddo pszichiatriai anamnézis és heteroanamnézis felvétele (csaladi hattér, provokativ tényzok)
> Fizikalis vizsgalat
» Pszichés statusz elsédleges felmérése
» Rizikotényezok felmérése
» Szomatizaci6 gyantjanak felismerése
» Emocionalis és magatartasi zavar gyanujanak felvetése
» Rendellenes pszichés fejlodés gyantjanak felvetése
Elvégezhetd
Jartassag birtokaban tudomanyosan-modszertanilag elfogadott pszichés és mentalis allapotot felmérd tesztek tajékozddod
jelleggel
SURGOSSEGI ELLATAS

Akut életveszélyt jelento torténések felismerése, elsédleges ellatasa, szakintézetbe szallitisinak megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa

>
>

Akut megvonasi szindroma
Kozvetlen veszélyeztetd allapotok ,.cry for help* felismerése

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG

Alaptevékenység
>

>
Elvégezhetd

YV VY

Pszichés korallapotok prevencidja
Emocionalis és magatartasi zavarok kivizsgalasanak kezdeményezése

Gyodgyito beszélgetés

Pszichiatriai betegek rehabilitacidjanak kovetése
Haziorvosi team rehabilitacids tevékenységeének vezetése
Mentalhigiéné fejlesztése, csaladvezetes

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

VVVVYVYYVYVYVY

Pszichozisok

Bipolaris korképek

Szorongasos korképek

Depressziok

Mentalis retardacio

Magatartas-tarsadalmi beilleszkedési zavarok
Személyiségzavarok

Addiktologiai korképek és rehabilitacid
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TAJEKOZOTTSAG

Pszichofarmakologiai ismeretek

Pszichologiai és pszichiatriai tesztmodszerek
Moédszer specifikus pszichoterapias eljarasok
Krizisintervencio

Onismereti csoportok, csoport-, csaladterapidk
Radiologiai és egyéb képalkotd vizsgalatok

YVVVYVVYVYYY

VII/17. PULMONOLOGIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység
Anamnézis felvétele (kérnyezeti artalmak is)
Fizikalis vizsgalat
Hajlamosit6 tényezok felismerése.
Léguti csucsaramlas méres elvégzése (6 éves kor felett)
Laboratériumi, képalkotd vizsgalatok kezdeményezése, a lelet értékelése
Iranydiagnozis felallitasa
A kohogés differencial-diagnosztikaja (CF, GOR)
Akut stirgdsségi ellatast igényld 1égzdszervi betegségek felismerése

YVVVVYVYYVYY

Elvégezhetd

Spirometia

Spirometria fizikai terheléssel

Prick teszt

AP ¢és oldaliranyti mellkas rtg. értékelése
CRP gyors teszt

YV VVY

SURGOSSEGI ELLATAS
Akut életveszélyt jelento torténések felismerése, elsodleges ellatisa, szakintézetbe szallitisanak megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa
Croup-syndroma,
Status asthmaticus
Idegentest aspiracid
PTX
Mellkasi sériilés
Fiistbelégzés, 1éguti égés
Egyéb akut 1égzési elégtelenség

VVVVYVYVYVVYY

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység
» Prevencids tanacsadas
»> Az also és fels6léguti megbetegedések elkiilonitése
> Alsoléguti fert6zések altalanos allapot romlassal nem jard esetei
e  Bronchitis
e  Obstructiv bronchitis
e Pneumonia, pleuritis
» Recidivalo alsoléguti infekciok kivizsgalasanak elinditasa
» Inhalaciés gydgyszeradagolas (a forma kivalasztasa, betanitasa)
Elvégezhetd

» A diagnosztizalt epizodikus, valamint az enyhe perzisztalo asthma bronhiale kezelése, gondozasa.
» Mellkaspunkci6 tilnyomasos ptx esetén
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BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYIATASAVAL
Recidivalo obstructiv bronchitis
Recidivalo croup syndroma
Kozépstlyos és sulyos perzisztalo asthma bronchiale
Tuberculosis
Kroénikus progressziv tiidébetegségek

e  Mucoviscidosis

e  Cyliaris dyskinesia

e  Alfa-1 antitripszin hiany
» Immunhianyos betegek 1éguti fert6zései
» Autoimmun betegségek 1égz0szervi manifesztacioi
» Diffuz parenchymas tiidébetegségek

YVVVVYVYY

TAJEKOZOTTSAG
» Diagnosztikus vizsgalatok
Modern képalkoto eljarasok
Légzésfunkcids vizsgalatok
Invaziv beavatkozasok
Biokémiai és mikrobioldgiai vizsgalatok
e Invivo allergoldgiai és immunoldgiai vizsgalatok
» Kezelési eljarasok
e Sulyos l1égzoszervi betegek otthoni apolasat segité modszerek
e Respirator-kezelés
e Rehabilitacids kezelések
e Tiid6transplantacié

VII/18. SEBESZET, TRAUMATOLOGIA

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység
» Anamnézis és fizikalis vizsgalat
» Laboratériumi és képalkoto vizsgalatok kezdeményezése és eredményének értékelése
» Gyermeksebészeti konziliumok sziikségességének felismerése
» Posztoperativ sz6vddmények felismerése

Elvégezhetd
» Specialis diagnosztikai tesztek a sériilés jellegének és a funkci6 aktualis allapotanak megitélésére

SURGOSSEGI ELLATAS
Szakellatast igénylé akut sebészeti jellegii torténések felismerése, elsédleges ellatasa, sziikség esetén szakintézetbe
szallitaisanak megszervezése, illetve orvosi feliigyelet biztositasa

Akut has

Akut scrotum

Koponya trauma

Tompa hasi sériilés

Sulyos vérzések

Ficam, torés

Nyilt sériilések

Polytrauma

Osteomyelitis acuta

I11. foku égések, fagyasok és marddasos sériilések

VVVVYVYYVYVYVVYY
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ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység

VVVVVVVYVYVYYVYYYYY

Elvégezhetd

YV VYV

Felszini sértilések

[ziileti huzodas, randulds

L. II. foku égés, fagyas, marodas kis kiterjedésti formai a lokalizaciotol fiiggden
Tisztazott hatterti idiilt sebek kezelése

Tertileten végezhetd kisebb sebészeti beavatkozasok

Enyhe sziilési sériilések ellatasa, ellendrzése (clavicula fractura, cephalhaematoma)
Pylorus stenosis gyanujanak felvetése

Hernia inguinalis és hydrokele felismerése

Retentio testis, buvarhere felismerése

Phimosis felismerése

Rectalis digitalis vizsgalat

Tetanusz profilaxis

Trombo-profilaxis

Pszichés és szomatikus preoperativ felkészités

Miitéti sebek kezelése

Varratszedés

Furunculus és feliiletes talyog ellatasa
Hernia inguinalis repositio

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

VVVVYVY

Tajékozottsag

YV VVYVYVVY

Sebészeti szakellatast kovetd rendeldi/otthoni kezelések €s utogondozas
Traumatologiai szakellatast kovetod rendeldi/otthoni kezelések és utdogondozas
A sebészeti beavatkozasok korai €s késdi szovodményei

Posztoperativ rehabilitacio

Fizikoterapias kezelések

Sebészi ¢€s traumatologiai indikaciok, modszerek, eljarasok, kockazatok, varhatd eredmények ismerete
Egynapos sebészet

Gyermeksebészeti beavatkozasok optimalis idépontja

Gyermeksebészeti beavatkozasok és a véddoltasok titemezése

Plasztikai sebészet

Anesztezioldgiai eljarasok és szempontok ismerete

VII/19. A SERDULOKOR SPECIALIS JELLEMZO1

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK

Alaptevékenység
>

VVVYVY VY

Elvégezhetd
>

Anamnézis felvétele: kiilonos tekintettel a csalddban el6forduld riziko betegségekre és életmodbeli riziko-
tényezokre, valamint a serdiil fiatal életmddjara

Fizikalis vizsgalat, amely kiemelten kezeli a nemi fejlettség, a mozgasszervek, a pajzsmirigy vizsgalatat,
és tartalmazza a vérnyomas mérését

A csaladi és kornyezeti tényezOk felmérése, értékelése, kovetése

A nemi fejlettség alakulasanak megitélése (a Tanner stadiumok alapjan)

A serdiilékorban kezd6d6 emocionalis és magatartas zavarok felismerése

Téplalkozasi magatartas zavarainak korai felismerése

EKG-leletek, ABPM Ileletek értelmezése
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ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység

VVVVVYVYVVVYY

Elvégezhetd
>
>

Eletmédi tanacsadas (napirend, mozgas, taplalkozas, menstruacid, szexualitas)
Karos szenvedélyek prevencidja

Fogamzasgatlas

Baleset-megel6zésre vonatkozo tanacsadas

Bantalmazas, er6szak megel6zésére vonatkozo tanacsadas

Esszencialis hypertonia és obezitas gondozas

Vashianyos anémia

Struma I. stddium

Dysmenorrhoea

Pszichoszomatikus panaszok

Fakultativ véddoltasok (Varicella, HPV)
Palyavalasztasi tanacsadas segitése

BETEGELLATAS A SZAKELLATAS IRANYITASAVAL

VVVY VYVVVVYYVY

Borgyogyaszati betegségek (acne, hirsutismus, mycosisok)

Essencialis hypertonia

Metabolikus syndroma

Gastroenterologiai korképek (ulcus, GOR)

Ismétlddd hugyuti infekcid

Pszichiatriai korképek (anorexia nervosa, bulimia nervosa, suicidum, devians magatartas, depresszid, szo-
rongas, szenvedélybetegségek)

Fizikai és szexualis er0szak, bantalmazas

Mozgasszervi betegségek (scoliosis, osteochondrosisok)

Endocrin korképek (struma II. stadiumtol, menstruacids ciklus zavarai, fogamzasgatlas)
Szexualis uton terjedd betegségek

TAJEKOZOTTSAG

>
>
>

>
>

A serdiilokor pszichés sajatossagai

A serdiil6 altalanos és helyi szokésainak ismerete

Szenvedélybetegségek (drog, jatékszenvedély) felismerése, megel6zési modszereinek ismerete, motivacids in-
terju elsajatitasa

Ujabb fakultativ védéoltasok ismerete

A serdiil6 korosztaly specialis jogi helyzete

VI1/20. SZEMESZET

DIAGNOSZTIKUS TEVEKENYSEGEK, ELJARASOK
Alaptevékenység

>
>
>

VVVYVVYY

szemészeti anamnézis
tajékozodo oftalmoldgiai vizsgalat az életkori sajatossagoknak megfelelden
szlirévizsgalatok meghatarozott életkorokban
e fejlodési rendellenességek gyanujanak felvetése
e strabismus gyanujanak felvetése
e fénytorési hibak gyanujanak felvetése
szinlatas tajékozodo vizsgalata
szemmozgasok és pupillareakciok vizsgalata
a szem konny- és védoszervei gyulladasanak felismerése
a kotohartya gyulladasanak felismerése
szaruhartya, szivarvanyhartya és az inhartya gyulladas gyanujanak felvetése
szakellatast igényl6 akut korallapotok felismerése
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Diagnosztikus mddszerek alkalmazasa

» aszem kornyékének megtekintése
» aszemhéj vizsgalata kiforditassal
> latasélesség tajékozodo vizsgalata Kettessy-tablaval
» szinlatas vizsgalata
» pupilla reakcid vizsgalata
Elvégezhetd

» tajékozodo szemfenék-vizsgalat

SURGOSSEGI ELLATAS

AKkut életveszélyt jelento torténések felismerése, elsédleges ellatisa, szakintézetbe szallitisanak megszervezése, sziikség
esetén orvosi feliigyelet biztositasa

VVVYVYYV

mar6 anyagok mechanikus eltavolitasa, a kotohartyazsak kimosasa
szem ¢s fiiggelékeinek sériilései

perforald szemsériilés és rogziilt idegentestek

akut latasromlas, latasvesztés

ONALLO BETEGELLATASI TEVEKENYSEG
Alaptevékenység

SVVVVYVYVY

Elvégezheto

Y

Szovoédménymentes conjunctivitis kezelése
Szovédménymentes hordeolum kezelése
Lokalis kezelés

cseppentés

kendcs behelyezése a kotohartyazsakba

a kotohartyazsak kimosasa

Feliiletes idegentest eltavolitasa a kdtéhartyardl

BETEGELLATAS SZAKELLATAS IRANYITASAVAL , A SZAKELLATAS SEGITESE

VVVVVVVVVYVYVYVVVYVY

Conjunctivitisek differencialasa

Stlyos, elhtizodd conjuctivitis

Hordeolum kezelése, chalazion

Fénytorési hibak

Strabismus

Amblyopia

Szemmozgés zavarai

Ptosis

Cataracta

Glaukéma

Retinopatia, retinalevalas

Orbitalis cellulitis

Szisztémas betegségekhez tarsulo gyulladasos szembetegségek
A szemgoly6 €s véddszerveinek sériilése

Cornea-abrazid, -irritacio

Szemgoly¢ és véddszerveinek benignus és malignus daganatai

TAJEKOZOTTSAG

YVVYVYVYV

Fénytorési hibak konzervativ és operativ ellatasanak lehetoségei
A congenitalis szembetegségek ¢és a strabismus korai felismerésének jelentsége

Congenitalis szembetegségek és strabizmus konzervativ és operativ kezelésének lehetéségei

Gydgyszerek oftalmologiai vonatkozésai
Egyéb betegségek szemészeti manifesztacioi
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VII/21. KOZOSSEGI ORVOSLAS

Alaptevékenység
» Az altalanos iskolai tanulok egészségi allapotanak sziirése: teljes fizikalis vizsgalat 1., 3., 5., 7. évfolyamon,
illetve 8. osztalyban az iskolavaltas miatt, az eredmény dokumentalasa

> Kisziirt eltérésekrél a valasztott haziorvos/hazi gyermekorvos értesitése a sziildének kiadott LELETADAS
altal

» Modszertani levél szerinti életkori kampanyoltasok elvégzése

> Fertdz6 megbetegedések esetén jarvanyiigyi intézkedések elrendelése, az ANTSZ illetékes intézetével
egylittmikodve

» Szoros és egyeztetett munkakapcsolat az iskolavédéndvel

» Egyiittmiikodés a tantestiilettel és a sziilokkel

» A testnevelési csoportbeosztas a haziorvos javaslata és igazolasa alapjan

» Els6segélynyujtas (iskolédban valo jelenlét esetén)

» Az adott kozosség szamara konzultacids lehetdség biztositasa

» Kozremiikodés az iskolai egészségnevelési terv elkészitésében

Elvégezhetd

»> Egészségtudatos magatartas formalasa

> Az egészséges taplalkozas megismertetése, elosegitése az iskolai étkezés soran.

»> Kozremilikodés a dohanyzas, alkohol-fogyasztas, drogozas, szenvedélybetegségek primer prevencidjaban

» Szexualis viselkedésre vonatkozo primer prevencio

» A mindennapos testedzes elosegitése az intézményben

» Részvétel a testnevelési csoportok mozgasterapiajanak megszervezésében és a munka nyomon kovetése

> Torekvés a személyi és iskola higiénia megvaldsitasara

» Az észleld és jelzorendszer kozosségi szinten torténd mitkodtetésének szakmai segitése

» Tudomanyos igényii munkahoz felmérés

» A rendeletet meghaladé sziirdvizsgalat végzése egyénileg vagy szlirdcsoport tagjaként.

> A beilleszkedés elésegitése

» Csoportterapia

» Lelki gondozas

» Specialis ellatast igényld betegek intézeti beilleszkedések segitése, a sziikségletnek megfeleld feltételek
biztositasa

TEVEKENYSEG SZAKELLATAS SEGITSEGEVEL
» Gondozas a kézosség koriilményei mellett a betegség szerinti szakorvos Gtmutatasai alapjan.
» Jogszabaly altal nem eldirt célzott szlirdvizsgalat szakorvosi Gtmutatasok alapjan
» Rehabilitacids tevékenység az intézet altal biztositott feltételekkel

TAJEKOZOTTSAG
» Az intézmény munkajét érint6 legfontosabb jogi szabalyai, miikodési rendje
» Szocialis és gyermekjoléti szolgalatok ismerete
» Az intézmény és az 6nkormanyzat kapcsolattartasa
> A kozosségbe jard gyermekek sziileinek szocio-kulturalis allapota

VI1/22. IGAZSAGUGYI ORVOSTAN, A HAZI GYERMEKORVOS SZAKERTOI TEVEKENYSEGE

Jogi ismeretek
Altalaban: a napi munka soran sziikséges az aktualis joganyagok ismerete és alkalmazasa.

A) Az Egészségiigyi torvény

A gyakorlo orvos kotelezettségei

Gydgykezelési kotelezettség

Orvosi tevékenység megtagadasanak a kotelezettsége
Tajékoztatasi kotelezettség

Utasitas adasi kotelezettség

Miitéti és kezelési hozzajarulas beszerzésének a kotelezettsége

VVVVVYYVY



930

EGESZSEGUGYI KOZLONY 3. szam

VVVVVVVVYYVYY

Szakértoi miikodés kotelezettsége
Titoktartasi kotelezettség

Magatartasi kotelezettség

A gyakorlo orvos jogai

Gyogyitasi mod megvalasztasanak a joga
Gydgykezelés megtagadasanak a joga
Az orvos biintetdjogi védelme

Az orvosi magangyakorlat joga

Az orvos feleldssége

Etikai, fegyelmi, polgari jogi, biintetjogi
Betegjogok

B) Egészségbiztositasi torvény és annak médositisai

>

(1997. évi LXXXIII. torvény a kotelez6 egészségbiztositas ellatasairdl, valamint a végrehajtasardl szolo
217/1997. (XII. 1.) Korm. rendelet)

C) Adatvédelmi torvény

>

(az 1997. évi XLVILI. torvény az egészségiigyi és a hozzajuk kapcsolddo személyes adatok kezelésérdl és
védelmérol)

D) A haziorvos szakértdi tevékenysége

>

Vélemény és igazolas: a haziorvos statuszt rogzit, az adatokat igazolja (nem mindsit)
Egészségiigyi nyilatkozat
Fogyatékossagi tamogatas adatlapja
Rokkantsag elozetes vizsgalata
Szocidlis jogosultsag elnyeréséhez sziikséges egészségiigyi vizsgalatok. (otthonba kertilés, 6rokbe fo-
gadas stb.)
e Szocialis jogosultsag elnyeréséhez sziikséges igazolasok (pl. kozgyogyellatas, gyogyszertamogatas
stb.)
Latlelet készitése
Ko6z6sségi fontossagl egészségi allapotrdl igazolas

A haziorvos mérlegel és dont: sajat vizsgalatai és/vagy kiegészitd vizsgalatokkal
o KeresOképtelenség elbiralasa

o Alkalmassagi vizsgalatok (jarmlvezetés, tovabbtanulas stb.)

o Iskolaérettségi vizsgalat

e Taborozas elbtti vizsgalat

Jogszabalyoknak valé megfelelés igazolasa sajat vagy mas szakorvosok vizsgalatai alapjan
e Sulyos mozgaskorlatozottsag igazolasa

e Sulyos fogyatékossag igazoldsa (pl. adékedvezmény igénybevételéhez)

e Apolasi dijra val6 jogosultsag

E) Kiilonleges eljarasok és ismeretek:

>

Halottvizsgalat

A halottvizsgalat szabalyai

A halottakkal kapcsolatos eljaras ismerete

Halal és hullajelenségek

A halél idopontjanak megallapitisa

Helyszini szemle

Halottvizsgalati bizonyitvany és egyéb dokumentumok
Temetkezés ¢s hamvasztas szabalyai, helyi rendje

Természetes halalokok, hirtelen halal

Rendkiviili halal és fajtai

Terhességgel, sziiléssel kapcsolatos igazsagiigyi orvostani kérdések
e Terhesség engedélyezett megszakitasanak feltételei és szabalyozasa, helyi rendje
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TAJEKOZOTTSAG:

>

VYV VYV

Jogi ismeretek

e Jog, jogszabaly, jogrendszer alapjai

e Biintetdjog, polgarjog, csaladjog, polgari eljarasi jog alapvetd ismeretei

e Az orvosszakértd kotelessége és jogai, orvosszakértdi vélemény és igazolasok kiadasanak kompetencia
korei, finanszirozoja

A munkaképesség véleményezése
e A munkaképesség meghatarozasaval kapcsolatos fogalmak és eljarasi rend

Elmeallapot orvosszakértoi véleményezése

e Korhazi elmeosztalyok felvételi rendje, beutalas korhazi elmeosztalyra, betegek statusa, jogai, apolas
idétartamanak meghosszabbitasa, elbocsatas, illetve tovabbi gondozas szabalyai

e Beszamithatdsag, cselekvoképesség meghatarozasanak kompetenciaja

Kényszergyogykezelés

Nemi élettel kapcsolatos orvosszakértéi kérdések
Kriminalisztikai vizsgalatok

Magasabb 6sszegii csaladi pétlékra valé jogosultsag
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MELLEKLETEK
1. szami melléklet'

Mandibula felvétel Mellkas felvétel

Allkapocs iziileti felvétel Borda felvétel

Allesucsfelvétel Sternum felvétel

Koponya felvétel - AP/PA

Has nativ felvétel

Koponya felvétel - oldaliranyu

Has felvétel - célzott

Koponya felvétel - kétiranyu

Dens felvétel

Basis felvétel

Nyaki gerinc felvétel - AP

Sella felvétel

Nyaki gerinc felvétel - oldaliranyu

Stenvers felvétel

Nyaki gerinc felvétel - kétiranyt

Sciiller felvétel

Nyaki gerinc felvétel - funkcionalis

Orrmellékiireg felvétel

Hati gerinc felvétel - AP

Rhese felvétel

Hati gerinc felvétel - oldaliranyu

Arcus zygomaticus felvétel

Hati gerinc felvétel - kétiranya

Orrcsont felvétel

Lumbalis gerinc felvétel - AP

Arckoponya felvétel

Lumbdlis gerinc felvétel - oldaliranyu

Orbita felvétel

Lumbalis gerinc felvétel - kétiranyu

Trachea légsav felvétel

Sacrum coccygeum felvétel - AP

Mellkas felvétel - AP/PA

Sacrum coccygeum felvétel - oldaliranya

Mellkas felvétel - oldaliranyu

Sacrum felvétel - kétirdnyu

Mellkas felvétel - kétiranyi

Foramen vertebratum felvétel

Medence felvétel - AP

Patella felvétel - axialis

Csipéiziilet felvétel - AP

Labszar kétiranyu felvétel

Csipoiziilet felvétel - Lauenstein

Boka kétiranyu felvétel

Femur kétiranyu felvétel

Sarokesont felvétel - oldalirinyu

Térd kétiranyu felvétel

Sarokcsont felvétel - axialis

Térd felvétel - tartott

Lab kétiranyu felvétel

Dittmar felvétel

Emlok UH vizsgalat

Clavicula felvétel

Pleuraiir UH vizsgalat

Sterno - clavicularis iziileti felvétel

Hasi UH (attekint6, komplex) UH vizsg.

Scapula felvétel kétiranya

Ma34j UH vizsgalat

Vall felvétel - AP

Pancreas UH vizsgalat

Vall felvétel - 6sszehasonlitd

Lép UH vizsgalat

Vall felvétel - axialis

Vese UH vizisgalat

Vall felvétel - transthoracalis

Mellékvese UH vizsgalat

Humerus kétiranyu felvétel

Hasi nyirokcsomok UH vizsgalat

Konyok kétiranyu felvétel -

Gyomor - bél rendszer UH vizsgélat

Alkar kétiranyu felvétel

Hasi nagyerek UH vizsgalat

Os naviculare négyiranyu felvétel

Prostata UH vizsgalat

Kéz kétiranyu felvétel

Herezacské UH vizsgalat

Kéz I- es ujj kétirdnyt felvétel

Hugyholyag UH vizsgélat

Kézujjak kétiranyi felvétele

Kismedence UH vizsgalat

Lab ujjainak kétiranyu felvétele

Valliziilet UH vizsgalat

Agy UH Vizsgalat

Csipdiziilet UH vizsgalat

Nyaki lagyrész UH vizsgalat

Térdiziilet UH vizsgalat

Pajzsmirigy UH vizsgalat

Iziilet UH vizsgalat

Mellkas UH vizsgalat

Végtagi lagyrész UH vizsgalat

Mellkas nagyerek UH vizsgalat

Axilla UH vizsgalat

! Az elsésorban javasolt vizsgalatok vastag betiitipussal szerepelnek




3. szdm EGESZSEGUGYI KOZLONY 933

2. szamu melléklet

Vizsgalatkérdlap az alapellatas orvosai szamara

KEMIA
v U Ionok V U E Fehérjék v U Vesefunkeid
O 0O Natrium, Kalium, klorid O 0O 0O Oszfehérje 0 Mikroalbuminuria (vKreat,vTP)
0 Anion gap " (Na, K, Cl, HCOs) | O 0 Albumin 0 0O Karbamid

O Vizelet anion gap™(Na, K, Cl) | O Reumatoid faktor O O Kreatinin
0 Korrigalt Kalcium " (kalcium, 00 Anti-Streptosyn O 0O O Hugysav
albumin)

O Vizelet kalcium o IgG O IgA O O B-2-mikroglobulin
O 0O Magnézium o IgM [J  Altalanos vizeletvizsgalat
0 0 Foszfat V U E Sziv [0 Vizelet tiledék vizsgalat
V U E Szénhidrat nyagcesere 0 CK [+ 0 Kreatinin clearance’

Testmagassag: ........ cm
Testsuly:.....kg
O 0O O Glikéz 00 CK-MB aktivitas v Vitamin statusz
(ck, ck-mb/ck)

O Vizelet keton O 0O LDH 0 Folsav
00 Hemoglobin A, \% Majfunkcio 0O Bj, vitamin
Gliikoz terhelés (perc) O GOT o GPT vV U Toxikolégia,
fDO fDm gyogyszerszint
Gliikéz profil "0, Ty "0, 0 Alkalikus foszfataz 0] Vizelet drog tesztek (MTD,

oy ‘o, o5 fme oy BZ0, COC, AMP, THC, OPL, BAR, TCA)
Laktat profil (perc) fDQm Ow._ 0o GGT O Litium
Oy, 'Oy, O

0 Laktat 01 Ossz bilirubin 0 Digoxin

U E Lipid anyagcsere 0 Konjugalt/direkt bilirubin v Hormonok

(magas 0ssz bilirubin esetén
direkt bilirubin)

O 0 Koleszterin 0 Kolinészteraz 0O TSH 0 fT4
0 Triglicerid V U E Hasnyidlmirigy | O FSH 0 LH
0 HDL-koleszterin 0 O O a-amilaz 0 Osztrogén O Progeszteron
00 LDL-koleszterin (Chol, TG, HDL) 0 Lipaz 0 Tesztoszteron
\4 Vasanyagcsere \4 Akut fézis reakcio
0 Vas 0 CRP Y0 Vvt siillyedés
0 Szolubilis transzferrin receptor
0 Ferritin
0o TVK
(Transzferrin, TRF-szaturacio, vas)
HEMATOLOGIA
01 Vérkép automataval IV.” (kvalitativ vérképpel) 01 Vérkép automataval I11.°
‘0 Retikulocita (automataval) (vérkép automataval IV.) ‘0 Fehérvérsejt egyéb mintatipusokbdl:..........

HEM O S Z TA Z 1S (Thrombophilia kivizsgalas esetén a specialis kérblapot kérjiik kitolteni!)
Terapia: 0 Syncumar [ Na-,Ca-, heparin 1 LMWH 0O Fibrinolitikum 00 Egyik sem 0 Egyéb:.....

‘0 Protombin id6 (PI) °0) Aktivalt parcialis tromboplasztin id6 * (APTI)
0 Trombin idé? (TI) ‘0 Fibrinogén 0 D-dimer
EGYEB VIZSGALATOK: |

A szakmai protokoll érvényessége: 2009. december 31.



