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FELKERT ELOADASOK

ALAPELLATAS 1. KEREKASZTAL

Tejfehérje-allergia menedzselése — szempontok
az alap- és szakellatasban

Obezitds alap- és szakellatdsi teendéi,
rehabilitaciés lehetgségek

Sutka Melinda
gasztroenteroldgus, alapelldts gyermekorvos

Dezséfi Antal

gastroenterologus, Semmelweis Egyetem, I. Sz.
Gyermekgydgydszati Klinika

Légiiti allergids megbetegedésekben szenvedd
gyermekek betegilitmenedzselése

Papp Gabor

pulmonoldgus, Szigetvdri Vdrosi Kérhdz és RendelGintézet,
Szigetvar

Simon Noémi

pulmonolégus, alapelldté gyermekorvos, Torokbadlint

Kdntor Irén
endokrinologus, alapelldto gyermekorvos — Nyiregyhdza

Torok Déra

endokrinolégus, Semmelweis Egyetem, Il. Sz.
Gyermekgyogydszati Klinika

Kdntor Katalin

neurolodgus, rehabilitdcids szakorvos, J6sa Andrds Kérhdz,
Nyiregyhdza, Gyermekrehabiltdcids osztdly

ALAPELLATAS 2. KEREKASZTAL

Ldssa orvos — csak hdziorvosi beutalgval!

Moderatorok:

Kovacs Tamads

Gyermek-alapelldtds tagozat, Tagozatvezetd, Debreceni
Egyetem, Klinikai Kézpont, Gyermekgyogydszati Klinika,
Debrecen

Losonczi Laszl6

alapellato gyermekorvos, Hdzi Gyermekorvosok Orszdgos
Erdekvédelmi és Szakmai Egyesiilete, alelnék, Budapest

Résztvevik:

Nagy Aniké

f6igazgats, Heim Pdl Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet,
Budapest

Bogdanyi Katalin

alapelldts gyermekorvos, Gyermek-alapelldtdsi Tagozat,
Budapest

Velkey Gyorgy

féigazgato, MRE Bethesda Gyermekgydgydszati Intézet,
Budapest

Bauer Viktor

osztdlyvezetd f6orvos, Dr. Kenessey Albert Kérhdz,
Csecsemd- és Gyermekosztdly, Balassagyarmat

Tordas Daniel

alapelldté gyermekorvos, orszdgos szakfelligyeld f6orvos,
hdzi gyermekorvostan- €és iskola- és ifjlisdgorvoslds,
Budakaldsz

Az intestinalis mikrobidta jelentdsége kréonikus
betegségek megel6zésében

Araté Andras
Semmelweis Egyetem I. Sz. Gyermekklinika

Az egészséges bélfléra nem csak a gastrointestinalis kérképek
megel6zésében jatszik szerepet, de sziikséges az extraintestina-
lis szervek megfelel6 mikodéséhez. A bélfléra kdrosoddsa, pl.
sorozatos antibiotikus kezelések kovetkeztében, extraintesti-
nalis kérképek kialakuldsdban is fontos etiolégiai tényezd.

Nagy jelent&sége van a kétirdnyu agy-bél tengelynek, hiszen a
bélfléra és az dltaluk termelt metabolitok befolydsoljdk az agy
mkodését, hatnak a magatartdsra, és kdrosoddsuk bizonyitott
autizmusban, ADHD-ban és pszichézisok kialakuldsdban.

Az agy-bél tengely kozotti kétirdnyd kapcsolatban a nervus
vagus, a bél mucosalis immunrenszerének immunsejtejei és
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cytokinjei, az enteralis idegrendszer, az enterohormonok, vala-
mint a hipofizis-hipotalamusz-mellékvese rendszer jdtszik sze-
repet.

A bélfléra patolégids Osszetétele hozzdjarul tobbek kozott az
obesitds, a metabolikus szindréma, az 1-es és 2-es diabétesz és
a stlyos lefolydsu tudégyulladdsok kialakuldsdahoz.

A felnéttkorra jellemz6 bélfléra kialakuldsa harom éves korig
megtorténik. Az optimdlis fléra létrejottében sok faktor jatszik
szerepet, igy tobbek kozott a sziiletés médja, az anyatejes tpld-
lds, az antibiotikumok indokolatlan haszndlatdnak mell6zése, a
rurdlis kornyezet és indokolt esetben megfelel§ probiotikum
addsa.

A probiotikum kivélasztdsa tortéhet tulajdonsdgai (fenotipus)
alapjdn, vagy pedig mikrobiéta adatbdzisokbdl nyert adott tulaj-
donsdg lehet a kiindulépont (in silico). Ezek alapjdn lehet preci-
zi6s probiotikumot kivdlasztani, aminek pontosan ismerjik az

jovében a preciziés probiotikumok lehetdséget adnak azok al-
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kalmazdsdra a betegek adott csoportjaiban, illetve egyénre sza-
bottan.

Laryngealis sziikiiletek inovativ sebészi
megoldadsai ujsziilott- és csecsemgkorban

Bach Addm, Erdélyi Eszter, Sztané Baldzs,

Té6bids Zoltan, Rové Laszlé

SZTE Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Kézpont Fiil-orr-gégészeti
és Fej-nyaksebészeti Klinika

A felnégttkori kronikus vesebetegség
gyermekgydgydszati gyokerei

Bereczki Csaba
Gyermekgyogydszati Klinika és Gyermek Egészségligyi
Kézpont, Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Kézpont, Szeged

Gyermekreumatolégia tjdonsdgai

Constantin Tamads
SE Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Bioldgiai terdpia a gyermekreumatoldgiai
gyakorlatban

Constantin Tamas
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Olajos mag anafilaxia: keresztallergidk igen,
nem?

Csaki Csilla, Paszka Déra
Tudogyogyintézet Toérokbdlint, Gyermekosztdly

Célkitlizés: Az anafilaxia életveszélyes akut kérkép, mely tobb
szervrendszer egyidej( érintettségéval jar. A tinetek ugyanak-
kor a legvéltozatosabb kombindciékban jelenhetnek meg. B6r
és nydlkahdrtya tlinet az esetek 90%-dban jelen van, de a diag-
nézis feldllitdsdban félrevezetd lehet ennek hidnya. Gyermek-
korban leggyakrabban élelmiszerek valtanak ki anafilaxiat,
ezek kozott is egyre gyakoribbak a mogyoré-diéfélék illetve ola-
jos magvak okozta szisztémds reakcidk. A viltozatos tlnet-
egylttes jelentkezhet akut formdban, az ételfogyasztdst kovets-
en perceken-2 6ran belil, de el6fordulhatnak késgi kezdetd, il-
letve prolongdlt vagy bifazisos formdk is. Kofaktorok, befolydso-
|6 tényezsk a tiinetegylttes stlyossdgdt illetve a megjelenés ide-
jét, elhilizéddsat, kezelésre valé reakcidjdt egyardnt befolydsol-
jak. El6addsunkban bemutatjuk az anafilaxia kivdltdsdra képes
leggyakoribb olajos mag allergidkat, valamint ezek jellegzetes
klinikai megjelenési formdit.

Médszerek: Osszegydjtottik a Torokbalinti Tudsgyogyintézet-
ben 2019-2022 kozott végzett ordlis terheléses vizsgdlatok so-
ran észlelt klinikai tlinetek tapasztalatait. A terhelések foldimo-
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gyoréval, térokmogyoréval, diéval, kesudidval, 1-1 esetben
manduldval, makkal torténtek. Vérnyomdseséssel jdré ana-
filaxia, melynél adrenalin addsdra volt sziikség, 1 esetben for-
dult elg, foldimogyoréval végzett terhelés sordn. A pozitiv ese-
teink részletes tineti elemzését mutatjuk be.

eredmények: Elemzésiinkbél kirajzolédik a mogyors-disfélékre
jellemzé allergids-anafilaxids tiinetegytttes, melynél gyermek-
korban a gasztrointesztindlis tinetek, igy a hasfdjds és a soroza-
tos hdnydsok domindlnak A csaldnkitités és a bértiinetek heve-
sek, kinzé viszketéssel jarnak, lassan, 6rdk alatt sziinnek meg és
tobb hulldmban felldngolhatnak. Gyakran beszdamolnak sztilsk
arrél, hogy az allergids reakcié sordn a gyermek hirtelen dlmos-
sdgrél panaszkodik és lefekszik, akdr el is alszik. Ez a tiinet dlta-
ldban nem okoz ijedtséget az észleld laikusndl, pedig jelezheti
keringészavar, hypotonia kialakuldsdt. Az olajos mag egydittes
fogyasztdsa pl. tejjel vagy mds zsiros élelmiszerrel a tinetek
kezdetét akar 1,5-2 6rdval is késleltetheti.

Kovetkeztetések: A foldimogyoré allergia mellett Gj olajos mag
allergidkra, igy a kesudid és legtjabban a szezdmmag allergidra
is gondolnunk kell kisgyermekek tdpldldsa sordn észlelt klinikai
tunetek esetén. Maguk a tiinetek is lehetnek félrevezetSek, utal-
hatnak félrenyelésre, gasztroenteritisre, illetve a kivdlté magok
is gyakorta rejtetten fordulnak el a megvaltozott étkezési szo-
kdsoknak koszonhetSen (pl. peszto, humusz, gluténmentes pék-
druk). A korszer( laborvizsgdlatok, molekuldris allergiavizsgd-
latok mellett kiemelten fontos marad ugyanakkor a lehetd leg-
pontosabb anamnézis felvétel, csaldnkiutést, angio6démdt vagy
szisztémds allergids reakciét okozé ételallergia gyandjdval je-
lentkez& gyermekek vizsgdlata esetén.

Uj lehetsségek, régi kihivasok az atépias ekcéma
kezelésében

Csoma Zsanett

SZTE AOK B6rgydgydszati €s Allergoldgiai Klinika,
Gyermekbdrgyogydszat és Altaldnos Borgyogydszati
Fekvébeteg Osztaly

Bioldgiai markerek értékelése gyermekkori
infekciékban

Farkas Ferenc Baldzs
Semmelweis Egyetem., |. Sz. Gyermekklinika

Lyme arthritis diagnosztikdja és terdpidja

Garan Didna
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Peridodikus liz szindréomak, autoinflammatorikus
betegségek

Horvdth Zsuzsanna
SE Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika




GYERMEKGYOGYASZAT 2022; 73. EVFOLYAM, 5. SZAM

Edes kislanyom, vigydzz a vesédre... is!"

Jakab Ddniel (nefrolégus), Maréti Agnes
(diabetolégus)

SZTE Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Kp. Gyermekgyogydszati
Klinika és Gyermek-Egészségtigyi Kp., Szeged

A myopia progresszié lassitasanak farmakoldgiai
lehetdségei

Janossy Agnes
SZTE Szent-Gydrgyi Albert Klinikai Kézpont, Szemészeti
Klinika

Quo vadis” gyermekinfektolégia?

Kalocsai Krisztina, Szabé Attila
Semmelweis Egyetem , I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A gyermekinfektolégia fékuszédban a 0-18 éves korosztdly infek-
ciéidllnak. Bdr a patogének dltal okozott betegségek alapvetSen
azonosak a feln6ttekével, a gyermekkori infekciék megitélése-
kor fontos figyelembe venni példdul a korcsoportos élettani sa-
jatossdgokat és a jellemzg patogén dominancidt is. A mindenna-
pi gyermekgydgydszati gyakorlatban jelentSs helyet foglal el a
fert6zéses kérképek elldtdsa és megelSzése, de elSfordulhatnak
ritka vagy uj infekcidk és nehézséget jelenthet példdul az im-
munhidnyban szenvedd gyermekek infekcidinak elldtdsa.

2020 decemberben infektol6gus munkacsoportunk és szakdol-
gozéink kozremkodésével a Semmelweis Egyetem 1. Sz. Gyer-
mekgydgydszati Klinikdjan megalakult egy magas progresszivi-
tdsi szintl fekvé- és jarébeteg elldté gyermekinfektolégiai cent-
rum, mely a profilon beltl néhdny orszdgosan is egyeduldllé
specialitdssal (pl. gyermekkori HIV/AIDS, trépusi betegségek)
rendelkezik. A Semmelweis Egyetem szervezetébe integrdlt md-
kodés révén a gyermekinfektolégia mélté szerepet télthet be az
egységes antibiotikum politika (antibiotic stewardship) kialaki-
tdsdban, valamint a gradudlis- és postgradudlis oktatdsban. A
modern, Gj szemléletli, integrativ és konzultativ gyermek-
infektolégia muvelésének egyik alappilére a gyermekgydgy-
dszatban és az infektolégidban egyardnt jdrtas és tapasztalt
szakember.

Az el6adds nemzetkozi 6sszehasonlitdsban a szubspecialitds
hazai helyzetére és jovGjére vonatkozé kérdésekre keresi a va-
laszt.

Klimavadltozdssal sszefiiggd infekciok

Kardics Kinga, Szabé Attila
Semmelweis Egyetem, |. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Az éghajlatvdltozds megvdltozott feltételeket és folyamatokat
von maga utdn, amelynek hatdsdra megvéltozhat az egyes infek-
cids korképek eléforduldsa és szezonalitdsa. A szakirodalom
szerint az id6jdrdsi viszonyok tobb médon befolydsolhatjdk az
egészségi dllapotot. Az okoldgiai kornyezetben bekovetkezs
vdltozdsok hatdsai, a vektorok dltal terjesztett fert6z6 betegsé-
gek, valamint a klimavdltozds kovetkeztében kialakult extrém
helyzetek (drvizek, hurrikdnok) okozta egészségi dllapotbeli
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vdltozdsok (pl. sériilések, fert6zések) is befolydsoljdk az infekci-
6s kérképek megjelenését. Az el6adds rovid dttekintést nydjt a
Magyarorszdgon eddig csak sporadikusan el&fordulé vagy még
nem igazolt, de potencidlisan megjelenhets infekciékrol, me-
lyekkel a jovében taldlkozhatunk.

Invaziv pneumococcus-fert6zés
a gyermekkorban — Milyen valtozasokat
figyelhetiink meg az elmiilt évek sordn?

Kiss Andrds, Szabé Attila
Semmelweis Egyetem , |. Sz. Gyermekgyodgydszati Klinika

A Streptococcus pneumoniae napjainkban is fontos és gyakori
kérokozéja a bakteriémidnak dgy az ép immunitdsd, mint az
immunszupprimélt betegek esetén. A csecsemd&korban alkalma-
zott 13 komponensi pneumococcus elleni véd@oltds hatdsdra a
stlyos infekciék szama csokkent, de az utébbi évek sordn diag-
nosztizdlt invaziv fert6zések alkalmadval igazolt varidnsok egyre
gyakrabban az oltdsban nem szerepl§ szerotipusok kozul kertl-
nek ki. Eldadasunkban ezt a vdltozdst a kozelmultban, a klini-
kdnkon el6fordult esetek ismertetésével kivanjuk bemutatni.
Ezen tdl, irodalmi adatok alapjdn, kitériink a nemzetkozi hely-
zetre is.

Az djszilott- és csecsemdékori hallaskarosodasok
diagnosztikdja, terdpidja, és a rehabilitacio
lehetdségei

Kiss J6zsef Géza, Jarabin Jdnos, Matievics Vera, Nagy
Roland, Dimdk Baldzs, Perényi Adam, Csanadi Miklgs,
Rové Laszlé

SZTE Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Kézpont Fiil-orr-gégészeti
és Fej-nyaksebészeti Klinika

Uj, innovativ terdpias lehetoségek a gyermek
onko-hematolégidban

Kovacs Gdbor, Erdélyi Daniel, Miiller Judit,
Szabé Sandor, Egyed Balint
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekklinika

Az orvostudomdny és az onkoldgia/hematoldgia 6ridsi fejlédé-
sen ment 4t az elmdlt 10 évben. A kordbbi hagyomadnyos
citosztatikus kezelések, radioterdpids médszerek mellett dj terd-
pidk jelentek meg.

Az Gssejt atlltetés mdr évtizedek 6ta bevilt kezelési médszer,
de ezen a teriileten is vannak donté vdltozasok.

Ujfajta immunterdpids médszerek keriiltek bevezetésre, melyek
mdr a klinikai gyakorlat részei. a kiméra —antigén — T sejtekkel
végzett immunterdpia (CAR-T) kezelés forradalmasitja a rezisz-
tens, nehezen kezelhetd betegek elldtdsdt. Kordbban kezelhe-
tetlen betegek esetében akdr 50 %-os tilélés is elérhetd.
Tobbféle monoklondlis ellenanyag is elérhet6 mar a klinikum
szamdra, Magyarorszdgon is!

Vannak olyan szerek, melyek mar a primer elldtdsban is donté
szerepet kapnak (rituximab, blinatumomab). Jelent&sen novelik
a tulélést és [ényegesen kevesebb mellékhatdssal jarnak.

A genetikai prerdiszpoziciékon alapulé célzott kezeléseknek se
szeri, se szdma. Ezek helye, szerep az elldtdsban jelenleg is
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intenzav kutatds tdrgyai. Az un. check-point inhibitorok, me-
lyek felfedezéséért pdr éve adtak Nobel dfjat, szintén drdmai
eredményeket mutatnak bizonyos daganattipusokban.

Ujra kell tanulnunk a hematoonkoldgiat!

A vérképzé Gssejt-transzplantdcié 30 éve
a Szent Ldszlé Kérhdzban

Krivan Gergely, Kallay Krisztidn, Kassa Csaba,
Kertész Gabriella, Beny6é Gdbor, Horvath Orsolya,
Csordds Katalin, Stréhn Anita, Hau Lidia, Goda Vera,
Timar Laszlé

Dél-pesti Centrumkérhdz Orszagos Hematoldgiai és
Infektolégiai Intézet, Gyermekhematoldgiai és
Ossejt-transzplantdcios Osztdly

Bevezetés: A vérképzG Gssejt-transzplantdcié szamos malignus
és nem malignus gyermekkori betegségben a végleges gyégy-
ulds lehet8ségét teremtette meg. A transzplantdcids technika
fejlédésével a kezdetben jelentds haldlozdssal jaré beavatkozds
napjainkra kiemelkedd tiléléssel és gyégyuldssal jaré, biztonsa-
gos terdpids eljdrdssd vdlt. Munkdnkban dttekintettiik az
1991-t6l napjainkig transzplantdlt gyermekbetegek jellemzgit,
a beavatkozdsok kimenetelét és a kimenetelt meghatdrozé
szempontokat.

Anyag és médszer: Az értékelésbe az 1992. janudr 1. és 2021.
december 31. kozott Gssejt-dtiiltetésen dtesett gyermekbetege-
ket (0-18 év) vontuk be. A betegek és az dtiiltetés jellemzdit a
transzplantdcids adatbdzisbdl és a betegek kérlapjaibol 6sszesi-
tettik.

Eredmények: A fenti id&szakban 820 betegnél végeztiink &s-
sejt-transzplantdciot (allogén: 524 autolég: 296). A 30 éves pe-
riédust 3 részre bontva a betegek dsszesitett tilélése (OS) szig-
nifikdnsan javult/1. periédus: 1992.01.01.-2001.12.31. (89 be-
teg); 2. periédus: 2002.01.01.-2011.12.31. (274 beteg); 3. peri-
6dus: 2012.01.01.-2021.12.31. (367 beteg)/: OS: 46,1%;
61,4%, ill. 73,8% p: 0,000004). A legjelent&sebb haldlokok a
relapszus, fert6zések és az akut graft versus host betegség (GvH)
voltak. A haploidentikus transzplantdcidk terjedésével pdrhuza-
mosan visszaszoruléban van a koldokvér Gssejt (CBU) graftok
alkalmazdsa (CBU: 65 transzplantdcié, OS: 66,7%; CD34+
haplo: 60 beteg, OS: 32,1%, TCR&da- és CD19- haplo: 13 beteg,
OS: 81,8%). Az utébbi években a 100 napon belili transzplan-
tdcios haldlozds tartésan 5% alatti. Primer immundefektus (PID)
miatt 54 (22 sdlyos kombindlt immundefektus /SCID/, 32
non-SCID) betegnél 69 transzplantdcié tortént, a fid/ldny ardny
44/10, a medidn életkor a transzplantdcié id6pontjdban 1,06
(0,3-18) év volt. Az 8sszesitett tilélés medidan 6,32 (0,06-30,33)
év nyomonkovetési idével 65,8% volt. A transzplantdcié idején
fert6zésmentes és az aktiv fert6zéssel transzplantdlt betegek tuil-
élése szignifikdnsan kilonbozott (79,4 vs. 39,3% p= 0,004).
Kovetkeztetés: A javulé eredmények szdmos tényezének ko-
szonhetSk: jobb donorvdlasztds; dj, hatékonyabb szelekcids el-
jdrds a haploidentikus transzplantdciékndl (TCRalfa/béta és
CD19 deplécid); csokkent intenzitdsd és toxicitasu el6készité
kezelések; a farmakokinetikai vizsgdlatok rutinszerd alkalmaza-
sa; preemptiv antivirdlis stratégia és virus-specifikus T sejt terd-
pia; hatékonyabb antimikrébds szerek; a mesenchymalis
stromasejtek alkalmazdsa GvH-ban; a nemzetkozi akadémiai
klinikai vizsgdlatokban valé aktiv részvétel és nem utolsésorban
az évtizedek alatt felhalmozédott centrum tapasztalat.
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Az antitest terdpia lehetdségei gyermekkori
hematolégiai betegségekben

Krivdn Gergely
Dél-pesti Centrumkdrhdz Orszdgos Hematoldgiai €s

Infektoldgiai Intézet, Gyermekhematoldgiai €s
Ossejt-transzplantdcios Osztdly

Asztma kezelés: gyulladdascsokkentg-rohamoldé
egység
Laki Istvan

Tudogyogyintézet, Térékbdlint, Gyermektiidégyogydszati
osztdly, Torékbdlint

A Global Initiative for Asthma (GINA ) 1993-ban indult, hogy
globdlis stratégidt dolgozzanak ki az asztma kezelésére és meg-
el6zésére. Evente késziti el a bizonyitékokon alapulé jelentést
az asztmds felnéttek és gyermekek optimdlis kezelésérél. A
GINA a kezdetektsl hangstlyozza, hogy az asztma léguti gyulla-
dds, de ennek ellenére évtizedekig ajdnlott volt az esetenkénti
béta-2- agonista egyedili alkalmazdsa. Hdrom évtized alatt ju-
tottunk el annak kimonddsdhoz, hogy a béta-2-agonistdk inhala-
ciés kortikoszteroid nélkili alkalmazdsa helytelen és kdros. Az
el6adé szdndéka, hogy ez a gyakorlat (a deduktiv logika révén
lecsupaszitott és kiemelt alapfelfogds bemutatdsaval) az aldbbi-
ak szerint megvdltozzék a gyermekorvosok korében:

Az asztmakezelés alapvets célja a kontroll elérése, az exa-
cerbdci6 esélyének csokkentése.

A kizdrélagos SABA-kezelés az evidencidk szerint néveli a su-
lyos exacerbdcick (kérhdzi kezelés, szisztémds kortikoszteroid
addsa) és a haldlozds kockdzatdt. Az ICS hozzdaddsa ezt a koc-
kdzatot szignifikdnsan csokkenti!

Az enyhe asztma definiciéjarevizié alatt van, de minden silyos-
sdgi lépcsdn ajanlott az ICS-(preferdlt az ICS-formoterol) keze-
[és!

Budesonid-formoterol SMART-kezelés mellett nem indokolt a
kilon SABA-alkalmazds, -javaslat, -felirds!

A gyermekeknél alkalmazott kezelési sémandl is preferdlt az
ICS-tartalmu kezelés minden terdpids lépcsén, a SABA 6ndllé
alkalmazdsa nem javasolt!

Iroralom

1. Nwaru BI, Ekstrom M, Hasvold P, et al. Overuse of short-acting
a2-agonists in asthma is associated with increased risk of
exacerbation and mortality: a nationwide cohort study of the global
SABINA programme. European Respiratory J. 2020; 55.

2. https://ginasthma.org

Harmas kombindciés modulator terdpia
eredményei cisztds fibrézisban

Laki Istvan, Gyiiriis Eva

Tiudégyogyintézet, Térokbdlint, Gyermektidbgydgydszati
osztdly, Torékbdlint

A cisztds fibrézis (CF) miatt gondozott betegek tobbsége leg-
aldbb egy F508del- CFTR mutdciét hordoz. Elexacaftor és a
tezacaftor/ivacaftor harmas kombindcié a F508del-CFTR-t cé-
lozza, megnovelve a CFTR aktivitdst. In vitro, a hdrmas kombi-
ndcié elGsegiti a F508del-CFTR feldolgozdsat és tovdbbitdsat,
noveli a klorid-ion transzportjdt és a cilidris aktivitds ttemének
frekvencidjdt. Tobb klinikai vizsgdlat eredménye bizonyitja,
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hogy az ELX/TEZ/IVA hdrmas kombindcié képes moduldlni a
F508del allélt CF betegek esetén. ELX/TEZ/IVA terdpidt oszta-
lyunkon az orszdgban els6ként, mar 1 éve alkalmazzuk. Ez id6
alatt kiemelked&en hatdsosnak és j6l tolerdlhaténak bizonyult.
Markdns javuldst figyeltink meg a légzésfunkcioban, léguti tu-
netekben, a verejték Cl értékében, tdpldltsdgi mutatékban. A
mellékhatdsok enyhék, mérsékeltek voltak. TudSgydgydszként
elsésorban azok a véltozdsok emelenddk ki, melyek megdob-
bent6 mddon a kordbban irreverzibilisnek gondolt CF-es
bronchiektdzia szoveti gyégyuldsdra utalnak és kordbban elkép-
zelhetetlen életmingség javuldst eredményeznek. Az j terdpia
az eddigi legnagyobb elGrelépés a CF terdpidjdban és elterjedé-
se alapvetéen megvdltoztatja a betegség klinikai képét,
kezelését, gondozdsat.

Irodalom:

Sutharsan S, McKone EF, Downey DG, Duckers J, MacGregor G, Tullis E,
et al: Efficacy and safety of elexacaftor plus tezacaftor plus ivacaftor
versus tezacaftor plus ivacaftor in people with cystic fibrosis
homozygous for F508del-CFTR: a 24-week, multicentre,
randomised, double-blind, active-controlled, phase 3b trial The
Lancet Respiratory Medicine, 2022; 10(3):267-77

Az elhizédé bakteridlis bronchitis, mint
spektrumbetegség

Laki Istvdn

Tudégyogyintézet, Torokbdlint, Gyermektiid6gyogydszati
osztdly, Torokbdlint

A 4 hétnél tovdbb tarté kohogést definicié szerint krénikus ko-
hogésnek nevezziik. Ez a gyermektiid6gyégydsz szakrendelé-
sekre iranyulé beutaldsok kortlbelul 40 szazalékdért felelGs. A
krénikus hurutos kohogés leggyakoribb oka az elhtiz6dé bakte-
ridlis bronchitis (Protracted Bacterial Bronchitis- PBB). Gyak-
ran aluldiagnosztizdljdk vagy osszetévesztik mds betegségek-
kel. Specifikus okra utalé jelek nélkiili esetben, megfelel& anti-
biotikus kezelésre, két hét alatt megszinik. A diagnézis tobb-
nyire klinikai. Ha gondolunk rd, akkor a krénikus produktiv ko-
hogés esetén lehetgvé vidlik a korai és megfelel§ antibiotikus ke-
zelés, amely megakaddlyozza az elhizédé gyulladdsos folya-
mat kialakuldsdt, meggdtolja, hogy ez az alsé légutak szerkezeti
kdrosoddsdhoz, bronchiektdzidhoz vezessen.
A PBB felismerése alapveten azon mdlik, hogy gondolunk-e rd.
A PBB alulértékelt az alapelldtdsban: a k6zosségben magas a
spontdn gyégyulé ,virusos”léglti fert6zések ardnya. Az
antibiotikumhaszndlat kertilésének szandéka és a véleményve-
zérek hatdsa arra 9sztonzi az alapelldtékat, hogy az asztmdra
6sszpontositsanak, igy a tinetek folytatéddsa esetén ,csak egy
Gjabb virus” vagy asztma a feltételezett diagnézis, az adekvat
kezelés pedig elmarad.
Jelenleg nincs egyszer(, nem invaziv tesztiink a diagndzisra,
ezért elkertilhetetlen, hogy a til- és aluldiagnosztizdltsdg vi-
szonylag gyakori legyen ugyantgy, mint az asztma esetében.
Fontos, hogy ne alakitsunk ki olyan poziciét, amely az ¢sszes
ldtszélagos virusinfekciét antibiotikummal kezeli, hogy meg-
akaddlyozza a PBB kialakuldsdt. De az is egyértelm(, hogy a
PBB-spektrumbetegség felszdamoldsa konnyebb, ha folyamatot a
krénikussd vdlds el6tt
hatékonyan kezeljik. A diagnosztikus megolddst és az antibioti-
kumok észszerl haszndlatdt a 1égzGszervi megbetegedésekben
a matabolomika segitségével a gyulladdsos markerek vizsgdlata
hozhatja el.
Irodalom:
ERS guidelines on the diagnosis and treatment of chronic cough in adults
and children. Morice AH, Millqvist E, Bieksiene K, Birring SS,
Dicpinigaitis P, Domingo Ribas C, Hilton Boon M, Kantar A, Lai K,

McGarvey L, Rigau D, Satia |, Smith J, Song W], Tonia T, van den Berg
JWK, van Manen MJG, Zacharasiewicz A Eur Respir J. 2020;55

341

Szemléletvdltds a vesico-ureteralis reflux (VUR)
kezelésében és gondozadsaban

Mattyus Istvdn
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekklinika

A vesicoureteralis reflux (VUR) lényege, hogy az uretero-
vesicalis szdjadék hibdja kovetkeztében a vizelet a hélyaghdl
rendellenesen visszadramlik az ureterbe, és szinte mindig a ve-
semedencébe is. Gyakori fejl6dési rendellenesség, a gyermek-
populdcié 1-2 %-at érinti. Gyermekkorban az ismétl6d6 vese-
medence-gyulladdsok hdtterében leggyakrabban VUR igazolha-
té6. A VUR kovetkeztében kialakulé reflux-nephropathia tartés
vesekdrosoddshoz, silyos esetben krénikus veseelégtelenség-
hez vezethet. Kezelése az utébbi idében jelent8sen vdltozott,
miutdn egyértelmvé vdlt, hogy szamos VUR-os betegnél az el-
véltozas sem fert6zést, sem vesekdrosoddst nem okoz. Ezért a
kordbbi, szinte minden beteg esetén, sokszor éveken &t adott
tartos antibiotikus terdpidt egyre inkdbb a rovid ideig, tinetek
esetén alkalmazott egyedi kezelés vdltja fel.

A VUR diagndzisat kontrasztos, katéteres ultrahang, rontgen, il-
letve dinamikus izotép dltal kimutatott visszadramlds alapjdn
dllithatjuk fel. Mindegyik vizsgdlat tobbé-kevésbé invaziv, emi-
att csak akkor végezzik, ha terdpids kovetkezménye van.
VUR-ra utalhat az ureter és/vagy a vesemedence tdgulata, illet-
ve lezajlott pyelonephritis. Régebben szinte minden ilyen elval-
tozds refluxvizsgdlat indikdciéjét képezte.

Tunetekkel, azaz ismételt higyditi fert§zésekkel vagy jelentss
veselregrendszeri tdgulattal, hélyagmikodési zavarral jéré
VUR esetén a kezelés célja antibakteridlis szerek addsdval az
akut gyulladds meggydgyitdsa, djabb infekciék megel6zése és
sebészi médszerekkel a visszafolyds megsziintetése, a tagulatok
csokkentése, a hdlyagmkodés normalizdldsa. Ha ilyen tinetek
nincsenek, ma mdr nem kell antibakteridlis profilaxist alkalmaz-
ni.

Bemutatkozik a Nyerges Gabor Tudaskézpont

Mészner Zsoéfia, Fekete Ferenc, Visy Bedta

Heim Pal Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Mddszertani
Igazgatdsdg, Budapest

A gyermekinfektoldgia fontos hatdrtertleti diszciplindja a gyer-
mekgydgydszatnak. Ebbdl kiindulva sziletett meg a gondolat,
hogy a gyermekgydgydszat Orszdgos Intézetében helye kell le-
gyen e szakteriletnek is. Tisztelettel dldozva a hazai gyermek-
infektoldgia egyik legnagyobb alakjdnak, Nyerges Gabor pro-
fesszornak, réla neveztik el Tuddskozpontunkat és a mellé ki-
épitett orszdgos hdlézatot is.

2021. november 16-dn tartottuk meg az elss, on-line- zoom —
tlést, melyre meghivtuk azokat a tapasztalt, nagytekintélyd, a
gyermekinfektolégidban jdrtas kollégdkat, akik vdllaltdk a Tu-
ddskozpont szakmai tdmogatdsdt, mintegy ,bolcsek tandcsa”
szerepkorben. Megkerestiink minden gyermekelldté fekvébeteg
intézményt és osztdlyt, hogy onkéntes jelentkezés alapjdn dele-
gdljanak a hdlézatba fiatal kollégdkat. A célkitizéstink mind a
covid-19 jdrvdnyhoz kapcsolédd, de azon tdl is a gyermek-
infektolégidt érinté egyéb témakorokre vonatkozo ajdnldsok el-
készitése, kozzététele, megheszélése és a j6 gyakorlatok meg-
osztdsa. Tervezzik interaktiv honlap kialakitdsdt és mikodteté-
sét, mely egyben konzultdciés feltlet is lehet a résztvevék
szamdra.

A bemutatkoz6 eladdsban az eddig végzett tevékenység rovid
Osszegzésével kivanunk kedvet csindlni a kollégdknak a Tudds-
kézpont munkdjahoz valé csatlakozdshoz.
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Hogy is dllunk a COVID-19 elleni
immunizdciéval?

Sorstdrsi timogatds a gyermekgyogyaszati team
sziillgket timogaté munkdjdban

Mészner Zséfia

Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Mddszertani
Igazgatdsdg, Budapest

Kihivdsok rovarméreg kivaltotta silyos
anafilaxids reakcidk értékelésében

Mezei Gyérgyi, Balogh Addm, Cserhdti Endre
Semmelweis Egyetem, |. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A mézelS méhek vagy darazsak kivdltotta silyos anafilaxids re-
akciékban szdmos kockdzati tényezével kell széamolni.

A rovarcsipett gyermekek korében 0.8%, felnétteknél 3% a sd-
lyos anafilaxia. Az anafilaxia azonnali im. adrenalin kezelése
javitja a kimenetelt. llyenkor mindig allergolégiai kivizsgdldsra
kell kildeni a betegeket. A korai csipési reakcié utdn az
anafilaxids reakciok 20 %-dban rendszerint kb. 10 6rdn beliil je-
lentkezhet a késGi, bifdzisos reakcié. A diagndzis alappillére a
rovarcsipésre vonatkozé anamnézis, a csipést kovets négy- ha-
todik héten végzett bérteszt, ha szikséges specifikus IgE vagy
mindkettd.

Mindenkinél egyszertien eldonthets-e, hogy volt-e anafilaxidja
a csipést kovetSen? Mit tegylink, ha kételyek merilnek fel? Mit
tesziink, ha egyértelmden eldonthets, hogy nem volt shokkos a
beteg, de voltak allergids tiinetei? Hogyan soroljuk be a rovar-
csipés utdni allergids reakcidkat stlyossdg szerint az G4j WAO
ajdnldsok alapjdn ?a szisztémds reakcidk osztdlyozdsa, az
anafilaxia elkiilonitése a nem-anafilaxiatél, addiciondlis tiine-
tek megjel6lése (nydladzds, neurolégiai tiinetek), és a gyermek
populdciéban alkalmazott barmilyen applikdcié?.

Az igazolt méh vagy dardzsméreg allergidsok hosszu tdvi keze-
lésében anafilaxia akcids-tervet kovetiink. Minden rovarcsipés
anafilaxidra gyanus vagy igazolt rovarméreg allergidsnak az im-
munterdpia felépitéséig legaldbb egy, de bizonyos ajdnldsok
szerint az immunterdpidig két adrenalin injekciét készenlétben
kell tartania, a rovar elkerlési tandcsok megtartdsa mellett. EI6-
fordulhat-e, hogy mds is kap adrenalint készenléti szerként? A
megkezdett venom immunterdpia alatt milyen reakciék fordul-
hatnak el6? Lehet-e anafilaxidja a betegnek az immunterdpia
alatt? Mit tegytink, ha ismételten lesz anafilaxidja a betegtink-
nek. Az el6addsban esetek bemutatdsdval megkiséreliink va-
laszt adni a fenti kérdésekre.

Klinikai vizsgdlatok tapasztalatai tiinetmentesen
kezelt SMA-s betegekkel — id6 = motoneuron

Mikos Borbadla
Bethesda Gyermekkdrhdz

Tranzicié. A gyermekelldtdasbél a felngttellatasba
torténé atadas SMA-ban

Molndr Madria Judit

Semmelweis Egyetem, Genomikai Medicina és Ritka
Betegségek Intézete

Monostori Déra'*?, B. Erd6s Mdrta*

"Pécsi Tudomdnyegyetem, Egészségtudomdnyi Kar,
Egészségtudomanyi Doktori Iskola, Pécs

’Kordbban Erkeztem Dél-Alféldi Regiondlis Korasziilstt
Intenziv Osztdlyért Alapitvany, Szeged

’Szegedi Tudomdnyegyetem, Egészségtudomdnyi és Szocidlis
képzési Kar, Szeged

*Pécsi Tudomdnyegyetem, Bélcsészet- és
Tdrsadalomtudomanyi Kar, Tdrsadalmi Kapcsolatok Intézete

A gyermekgydgydszat tertiletét érinté kérképek kovetkezménye-
it nem csak a gyermek, hanem az egész csalddja hordozza. Az
elmult években mar egyre tobb tertileten mondhaté el a beteg
gyermekek elldtdsa kapcsdn, hogy multidiszciplindris team ve-
szi korul a csalddot. A professziondlis tdmogatéok mellett helyet
kapnak az un. tapasztalati szakért6k vagy sorstdrs segiték. A
sorstdrs segité tuddsa mind az emocionélis, mind az intellektud-
lis tudds tartomdnydban optimalisan egésziti ki és mélyiti el a tu-
domdnyos, lexikdlis tudds tartalmait. A sorstdrs segits, mint-
hogy maga is érintett az adott problémakér megolddsdban,
egyenrangt, partneri, hiteles segit6i szerepben van a klienssel.
A sorstdrs segitg életitja, mint redlis, kovethetd lehetdség jele-
nik meg egy diagndzissal valé megkizdés elején. Ez a fajta,
sorstdrsi életut adta intervencié kilonosen erds mentdlhigiénés
tdmaszt tud jelenteni. El6addsunkban a sorstdrsi identitds elmé-
leti hdtterét, valamint egy korasziil6ket timogaté modellprogra-
mot kivdnunk bemutatni.

Anafilaxia

Nagy Adrienne’', Papp Gabor?, Mezei Gyorgyi®,
Csaki Csilla*, Réthy Lajos', Novik Zoltan®

"Heim P&l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Budapest
’Szigetvdri Varosi Kérhdz és RendelSintézet, Szigetvar

’Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyerekgydgydszati Klinika,
Budapest

*Tiidégyogyintézet Torokbdlint, Térokbdlint

’SZTE Szent-Gyérgyi Albert Klinikai Kp. Gyermekgydgydszati
Klinika és Gyermek-Egészségligyi Kp., Szeged

Bevezetés/célkitlizés: Az anafilaxids reakcidk legtobbszor nem
orvos jelenlétében torténnek meg, ezért az anafilaxia felismeré-
sére és az azonnali teend6k elvégésére a beteg kornyezetét is fel
kell késziteni.
Médszer: Az anafilaxia felismeréséhez a harmonizalt nemzet-
kozi kritériumrendszert hasznéltuk. Az el6addsban bemutatdsra
kertlnek a kivdlté okok, a gyors felismerés médszere és az azon-
nali elldtds eszkozei.
A fatdlis anafilaxids esetek megel6zésére a MAKIT és MGYT
Gyermekallergolégiai Szekciéja Anafilaxia Akciécsoportot ho-
zott létre, mely feladata a szigetvdri allergia képzett iskola prog-
ram orszdgos kiterjesztése, széleskord oktaté program kifejlesz-
tése egészségligyi szakemberek és laikusok szdmédra, valamint
az adrenalin autoinjectorok (AAl) tdrsadalombiztositdsi témo-
gatdsba val6 befogadtatdsa.
A vénykoteles adrenalin készitmények tiltott oktathatésdga és
rekldmozhatésdga miatt torvénymédositdi javaslatot nydjtot-
tunk be az EMMI-hez.
Eredmények:
1. Orvosok tuddsfrissitése céljdbol tobb gyermekgydgydszati
kongresszuson anafilaxia blokkal szerepeltink (FJIT, MAKIT,
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HGYE, FIGAMU, MGYT, Gyermekpulmonolégia Kong-
resszusok és tovabbképzések)
2. Medikus, védénd, dietetikus, mentétiszt, diplomds dpolé
képzésben a hangsllyos anafilaxia oktatdst megkezdtiik.
3. Elkészitettiik az iskolai, 6vodai, bolcsédei intézkedési tervet
stlyos allergids gyermekek fogaddsdra, elldtdsa
Pedagdgus képzés és az iskoldk AAl-vel valé elldtdsdnak jo-
gi hétterének biztositdsat elinditottuk.
5. Az adrenalin autoinjekor TB tdmogatdst kapott.
Konklizié: Orvosszakmai, pedagdgiai, tarsadalmi és jogi szin-
ten meginditott munkdnk hozzdjdrulhat a fatdlis anafilaxia elke-
riiléséhez és a AAl TB tdmogatdsdval a konnyebben hozzdférhe-

t6 életmentéshez.

4.

Diabetes Mellitus — Coeliakia Mit tegyiink?

Nemes Eva (gasztroenterolégus), Felszeghy Eniké
(diabetoldégus)

Debreceni Egyetem, DE Klinikai Kézpont (DEKK),
Gyermekgyogydszati Klinika

Terdpids monoklondlis antitestek: az elmélettél
a klinikumig

Németh Tamas

Semmelweis Egyetem, Reumatoldgiai és Klinikai
Immunoldégiai Tanszék

Etelallergia gyakorisdgdnak felmérése a 3-18
éves 6vodai/iskolai korosztdly korében
hazankban

Papp Gabor

Szigetvdri Vdrosi Kérhdz és RendelGintézet, Szigetvdr

Bevezet6: Az ételallergia el6forduldsi gyakorisdga emelkedik a
fejlett vildgban. Prevalencidja nagyon széles hatdrok kozott mo-
zog (Ausztia:1,1 %, Olaszorszdg:10,5%) fuggéen az orszdg
foldrajzi helyzetét6l, gazdasdgi fejlettségétsl és mindenekelstt
a felmérés mdédszertandtél. Hazai, pontos adatokkal jelenleg
nem rendelkeziink az iskolai/évodai korosztdly korében el&for-
dulé ételallergia gyakorisagdrél, ezért munkdnk célja a 3-18
éves korosztdly koréban az ételallergia prevalencia felmérése.
Médszer: Egy 19 kérdésbdl 4116 kérddivvel fordultunk a magyar
kozoktatdsi intézményekhez. A kérdések érintették az iskola lét-
szdmdt, az ételallergids gyermekek szdmdt, az ételallergia tipu-
sdt, az anaphylaxia el6forduldsdt az intézményben. Kérds-
ivinkben rdkérdeztiink az intézményben elérhetd diétds étkez-
tetésre valamint a silyos allergids reakcié ellatdsdra valé iskolai
felkészultségre is. Az adatgytijtés 2022.02.01-t61 2022.05.28-ig
tartott. Ezen id@szak alatt 517 intézmény toltotte ki és kildte
vissza a kérdGivet.

Eredmények: Az 517 intézmény lefedi az orszdg teljes feltletét,
mind foldrajzilag mind pedig az iskola tipusdt és a gyermekek
életkordt tekintve. A vdlaszt kild§ intézményekbe 11 4296
gyermek jdr, ebb&l 32206 f6 a 3-6 éves és 82090 f6 a 7-18 kor-
osztdlyba tartozik.

Az ételallergids gyermekek szdma 2861 f6 ( 865 a 3-6 évesek és
1996 a 7-18 évesek kozott) a teljes lefedett populdciét tekintve.
fgy az ételallergia prevalenciaa 3-18 éves korosztalyban 2,50

343

%-nak (2,69% a 3-6 évesek és 2,43 % a 7-18 évesek kozott) ado-
dott.

Osszefoglalds:Az dltalunk mért 2,5 %-s prevalencia a nemzet-
kozi méréseknél adédott eredmények alsé harmaddban foglal
helyet. Ennek oka, hogy az intézmények elsGsorban a diétds ét-
kezést kérék szama alapjdn jelentették az allergids betegeket.
Intézményi diétds étkezést pedig csak a szakorvos dltal kivizs-
gdlt betegek vehetik igénybe. Ez szamunkra azt jelenti, hogy a
felmérésiink a szigoribb kritériumok (nem az 6nbevallds, nem a
nutritiv spec IgE értékek alapjdn) szerint végzett felmérések
eredményeihez 4ll kozelebb.

Ismereteim szerint hasonlé létszamot felolel& felmérés hazank-
ban még nem tortént, ezért az eredmények részletes ismertetése
végett tartjuk érdemesnek munkdnkat bemutatdsra.

Nukleozid-médositott MRNS - Egy j terdpids
platform kifejlesztese (Nucleoside-Modified
MRNA - Developing a New Class of Drug)

Pardi Norbert
University of Pennsylvania

Tehéntejfehérje allergia fenotipusok
gyermekkorban: haematochesiatél az
anafilaxidig

Paszka Déra, Csdki Csilla

Torokbdlinti Tidégyogyintézet Gyermekosztdly

Annak ellenére, hogy a csecsemék 2-6%-dndl fellelhetSek a te-
héntejfehérje allergia tlinetei, a tobbségiik haroméves korukra
mégis képesek lesznek szabadon fogyasztani a tehéntejet. Nem
egy egységes korképrdl beszélink, hiszen patomechanizmus
alapjan tobb fenotipusra oszthaté: a non-1gE medidlt forma f6-
ként késGi gastrointestinalis és bértinetekkel tdrsul, az IgE
medidlt tipus azonnali szisztémds allergids tiineteket provokal,
a kevert formédt pedig azonnali és késGi tiinetek jellemzik.

Az IgE medidlt tipusndl a molekuldris allergia vizsgdlattal meg-
kilonboztethetiink hélabilis és hdstabil tejfehérjéket. Ez nem
pusztdn arra ad vdlaszt, hogy a gyermek képes-e a tejet ersen
hékezelt formdban fogyasztani, hanem prognosztikai fakor is
egyben. A hélabilis fehérjékre (alfa-lactalbumin és béta-
laktoglobulin) reagdlé gyermekek nagyobb ardnyban és kordb-
ban novik ki a tejfehérjeallergidt a hGstabil fehérjére (kazein) re-
agdlo gyermekekhez képest. A perzisztens, IgE tipusu tejfehérje-
allergids gyermekeknél pedig nagyobb eséllyel szamithatunk to-
vdbbi atépids betegségek kialakuldsdra.

A non-IgE medidlt forma diagnosztikdja sokszor nehézkesebb,
szdmos gastroenteroldgiai kérképet foglal magdba vdltozatos
klinikummal. Csecsemd&kori hasmenés, véresszéklet, gastro-
esophagealis reflux, novekedésbeli elmaradds, falatelakadds,
nyelési nehezitettség, illetve atépids dermatitis felldngoldsa
mind lehet tejfehérjeallergia tiinete.

A tdpldlékallergidk diagnosztizdldsdnak ,gold-standardja” az
ordlis ételterhelés. Az dltalunk elvégzett tejterhelésekhez a
tesztanyagot a gyermek fenotipusdnak megfelelGen vdlasztjuk
ki. Ordlis tejterhelést végziink siilt és nyers tejjel egyardnt, illet-
ve késdi tiinetek esetén a 2 x 7 napos placebokontrolldlt tejpor-
terhelést alkalmazzuk.

Azonnali, stlyos allergids reakcidk esetén fontos a gyermekek
és kornyezetének edukdldsa, stirgGsségi gydgyszerrel valé elld-
tds és szigoru elkerul§ diéta betartdsa. Az erésen hékezelt tejre
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nem reagdlé gyermekek esetében a rendszeres siilt tej fogyaszta-
sa — mintegy ordlis immunterdpia — felgyorsitja a tolerancia ki-
alakuldsdt. Tejlétra segitségével fokozatosan visszavezethetd a
tejfehérje a kinovéfélben évé tejfehérjeallergids gyermekek ét-
rendjébe.

Generdcios szakadék, civilizacios krizis vagy
valami egészen mds?
Ertjiilk-e a gyermekeket és vajon miért nem?

Paszthy Bea

Semmelweis Egyetem, |. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika
Gyermekpszichidtriai Osztaly

HIV betegség gyermekkorban

Pék Tamads, Szabo Attila
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Az elmilt évben az ismert magyarorszdgi HIV pozitiv gyerme-
kek szama mintegy 30%-os emelkedést mutatott. Nohaaz MTCT
(mother-to-child transmission) kapcsdn fert6z6dott gyermekek
elsé, HIV-vel osszefliggésbe hozhatd, tinetei dltaldban hdarom
éves kor kortil jelentkeznek, valamennyi (j betegtink csecsemé-
koru volt. (A sztil6k betegségére ezt kovetSen derilt csak fény).
A betegséget mindhdrmukndl mér az AIDS stddiumdban kéris-
méztik. Az els6 tiinet, valamint a diagnézis megdllapitdsa ko-
zott eltelt id6 egy hét és hat hénap kozotti idGtartamban moz-
gott. Az opportunista infekcidk kozil a Pneumocystis carinii (2
esetben) és a CMV (2 esetben) okozta a legtobb problémat. Egy
gyermeknél kifejezett HIV-encephalopathidra jellemzd tinet-
egydttes alakult ki hydrocephalus-szal, egy gyermeknél sdlyos,
irreverzibilisnek tng tidékdrosodds jott |étre, ami miatt folya-
matos oxigénszupplementdciét igényel. A harmadik gyermek,
akinél a legtobb id6 telt el a HIV betegségre is jellemzé elsé ti-
net és a definitiv diagnézis kozott, gyorsan tiinet- és panaszmen-
tessé vdlt. Két esetben a retroviralis kezeléssel szemben kiala-
kult szerzett rezisztencia is nehezitette a dolgunkat.

Az el6addsban a Magyarorszdgon gondozott HIV pozitiv gyer-
mekekrél, az AIDS indikdtor kérképekrél, valamint a kezelés le-
het&ségeirdl és djdonsdgairdl lesz sz6.

Szisztémds autoimmun betegségek, vasculitisek
gyermekkorban

Ponyi Andrea
SE Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika
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Az anafilaxia molekularis allergoldgidja
Réthy Lajos Attila'?

"Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Budapest

’Semmelweis Egyetem Csalddgondozdsi Mddszertani Tanszék,
Budapest

El6zmények: A komponens alapd allergia- diagnosztika megje-
lenése el6tt az anafilaxids esetek tobb mint felét idiopdtidsnak
tartottdk, a reakcio kivaltd okdt nem lehetett tisztazni.
Médszerek: Ha a kivdlté allergén nem hatdrozhaté meg hagyo-
mdnyos diagnosztikai médszerekkel, dgy a multiplex molekuld-
ris allergia-tesztek alkalmazdsa (,bottom up” megkozelités) és
egyidejlleg a masztocitézis lehet§ségének vizsgdlata (minimd-
lisan szérum alap-triptdz - szint mérés) adhat segitséget.
Eredmények: A gyakoribb rejtett, alkalmasint akdr anafilakto-
gén tdpldlék-allergének (kazein, ovomukoid, magproteinek,
PR-10 fehérjék, lipid-transzfer-proteinek, omega-5 gliadin) ro-
vid, esetekkel illusztrdlt dttekintése mellett a névényi pdnaller-
gén profilin lehetséges anafilaktogén szerepe is megbeszélésre
keral.

Konklizié: Az ismertebb molekuldris allergének mellett kilono-
sen a ritkdbb ,rejtett” allergének egyedi azonositdsdban hasz-
nos segitség lehet a multiplex molekuldris allergia-diagnosztika
alkalmazadsa.

Az ortokeratoldgia szerepe a myopia
terdpidjaban: elméleti alapok, klinikai
eredmények

Sohdr Nicolette

SZTE Szent-Gyorgyi Albert Klinikai K6zpont, Szemészeti
Klinika

A tanulds és a kozosség gyogyité ereje, alcim:
a tartds gydgykezelés alatt all6 gyermekek,
tanulék kéznevelési ellatasanak irdnyelve

Sorompd Anett

Magyarorszdgi Reformdtus Egyhdz Bethesda Gyermekkdrhdza,
Korhazsuli Alapitvany

Hogyan vdltozott a gerincvelGi izomsorvadas
klinikai képe a betegségmddosito terapidak
hatdsdra — 4,5 év tapasztalatai

Szabé Léna
Semmelweis Egyetem Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika
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Specidlis nevelési igény gyakorisdga 8 éves
életkorban intenziv ellatast igénylé
korasziilottek korében

Szab6 Miklés', Valek Andrea', Paszthy Bea®

'Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika,
Neonatoldgiai Tanszéki Csoport

’Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika
Gyermekpszichidtriai Osztdly

Bevezetés: a neonatoldgiai elldtds {6 célkitlizései a vitdlis biz-
tonsdgra, a hosszu tdvid mindségi tilélésre és a csalddok pozitiv
szilésélményére irdnyulnak. Mikozben a csecsemdéhaldlozas
folyamatosan csokken, értéke 2021-ben 3,3%. volt, a minGségi
tdléléssel kapcsolatosan nagyon kevés hazai adat 4ll rendelke-
zésre. A neonatdlis intenziv centrumokban (NIC) kezelt djszi-
lottek alapbetegségei és az alkalmazott terdpidk kedvezétlen
hosszu tdvd hatdsai gyakran csak a beiskoldzds idGszakdban
azonosithaté viselkedési vagy tanuldsi nehézségek formdjdban
mutatkoznak.

Céltlizés: a minGségi tilélés indikdtoraként annak vizsgdlata,
hogy az intenziv elldtdsban részesult kora- és ujszilottek meg-
hatdrozott csoportjaiban hosszi tdvi kimeneteli végpontként
milyen gyakori a specidlis nevelési igény (SNI) 8 éves életkor-
ban.

Mddszer: a Kbznevelés Informdcids Rendszer részadatbdzisa, a
Személyi Nyilvdntarté és adatmédosité rendszer (KIR-SZNY)
tartalmazza a hivatalos koznevelési intézménytorzsben szerep-
|6 intézményekkel jogviszonyban |évé gyermekek, tanulék ada-
tait. A vizsgdlati populdciét a Nemzeti In Vitro Fertilizdcids,
Szllészeti és Perinatdlis Regiszterben szerepls, 2005-2014 ko-
zott sziletett, tdlél6 kora- és Gjszilottek alkottdk (58462 f6),
akiknek iskoldba lépése illetve iskola alkalmassdgi vizsgdlata a
2013/14-2021/22 tanévekben, legkésébb 8 éves életkorukban
megtortént. A Perinatdlis Regiszter dpoltjaibél szakmai szem-
pontok alapjdn képzett csoportokban az SNI gyakorisdgra vo-
natkoz6 adatok lekérdezése GDPR kompatibilis eljdrdssal,
maszkolt TAJ szamok segitségével tortént. Etikai engedély: ETT
TUKEB IV/7693-1/2021/EKU.

Eredmények: a Perinatdlis Regiszterben 2005-2014 kozott
58462 tdléls djszulottet rogzitettek, koziltik 38710 f&nek
(66,2%) volt ismert a TAJ) szama. Ebbdl a KIR-SZNY-ben 37205
TAJ szamot sikerilt beazonositani (96,1%). A 37205 gyermek-
b6l 5200-nél szerepelt SNI jelolés 8 évesen a tanuléi adatlapon
a KIR-SZNY-ben (14,0% el&forduldsi gyakorisag). Azonos id6-
szakban a 8 évesek korében az SNI orszdgos el6forduldsi gyako-
risdga 5,3% volt. SNI gyakorisdga szuletési sily csoportok sze-
rint: <500 g: 59,6%; 500 — 749 g: 49,7%; 750 =999 g : 33,5%,
1000 — 1249 g: 22,0%, 1250 — 1499 g: 17,9%, 1500 — 1749 g:
13,7%, 1750 — 1999 g:11,2%, 2000-2499 g: 10,6%, 2500 —
2999 g: 12,4%, 3000-3499 g: 9,9%, 3500 -3999 g 9,6%, 4000
— 4499 g: 8,7%, 24500 g: 10,4% volt. Az SNI gyakorisdga a
gesztdcio ideje szerint: 23 hét: 62,5%, 24 hét: 56,5%, 25 hét:
48,0%, 26 hét: 39,0%, 27 hét: 34,4%, 28 hét: 28,2%, 29 hét:
22,3%, 30 hét: 19,1%, 31 hét:14,8%, 32 hét:11,4%, 33 hét:
10,8%, 34 hét: 10,2%, 35 hét: 9,2%, 36 hét: 11,4%, 37 hét:
12,1%, 38 hét: 13,5%, 39 hét:11,4%, 40 hét: 10,6%, 41 hét:
8,6%, 42 hét: 11,3% volt.

Megbeszélés: 8 éves életkorban a NIC-ben kezeltek SNI el&for-
duldsa kozel hdromszorosa a teljes populdciét jellemz§ érték-
nek. A sziiletési sily és a gesztdcids kor csokkenésével az SNI ri-
zikéja ardnyosan novekszik. A 34. gesztdciés hétnél érettebbek
korében kevésbé az érettség, mintsem a tarsulé betegségek hatd-
rozzdk meg az SNI ardnyadt. A kutatds eredményei képet adnak a
magyarorszdgi NIC elldtdsban részestil6 gyermekek tanuldsi és
problémdinak nagysdgrendjérél. A jovében, a Perinatdlis Re-
giszter és KIR-SZNY individudlis rekordjainak 6sszekapcsoldsd-
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val mélyebb osszefliggések feltdrdsdt tervezzik az egyes alkal-
mazott kezelések és a hosszu tavi idegrendszeri fejl6dés kozotti
kapcsolat feltdrdsdra.

Neonatalis VV ECMO stilyos meconium-
aspirdcios szindréma kezelésében — Az elsé
magyarorszagi eset ismertetése

Schnur Jdnos', Szdsz Barbara®?, Mérai Katalin',

Kiss Viktéria', Koncz llona', Cao Chun?,

Brandt Ferenc Addm?, Dobi Marianna?, Mahdi Leina?,
Szakmdr Eniké?, Szabé Miklés?, Szabé Attila*

"Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet

?Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekklinika Neonatolégiai
Tanszéki Csoport

*Gottsegen Gyorgy Orszdgos Kardiovaszkuldris Intézet,
Gyermeksziv Kézpont

*Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekklinika

A meconiumaspirdcids szindréma (MAS) az érett, illetve tdlhor-
dott djszulottekre jellemzd stlyos 1égzészavar. J6llehet a meco-
niumos magzatviz nagyon gyakori (érett Gjsziilottek 10-20%-a),
ugyanakkor a MAS betegség viszonylag ritka: 0,1 - 0,4 %-ban
fordul elé.

Hagyomdnyos kezelési lehetSségek kozé tartozik a gépi Iélegez-
tetés, surfactant pétlds vagy surfactant lavage és a szovédmé-
nyek, mint a perzisztdlé pulmonalis hypertonia és a pneumo-
thorax elldtdsa. Stlyos MAS esetén, ha hagyomdnyos intenziv
elldtassal nem biztosithaté megfelel§ gdzcsere, extracorporalis
membrdn oxigenizdcié (ECMO) alkalmazdsaval, nemzetkozi
adatok alapjdn, kitdng, 90% feletti tidlélés érhets el.
Pulmondlis indikdciéval végzett ECMO kezelés sordn minden
korosztalyban a veno-venézus kezelés (VV ECMO) lenne az ide-
dlis. Azonban ezt a modalitdst Gjszulottek esetében technikai
akaddlyok és problémadk miatt vildgszerte sokkal ritkdbban vd-
lasztjdk a jéval tobb potencidlis szov6dménnyel jaré veno-
arteriézus (VA) ECMO kezeléshez képest.

Eldaddsunkban szeretnénk bemutatni az els6 magyarorszdgi
neonatalis VV ECMO kezelést.

Célunk a figyelem felhivdsa arra, hogy az ECMO kezelés mar ha-
zdnkban is elérhetd terdpids lehet§ség a meconium aspirdcio
gyoégyitdsaban. Uj terdpids és diagnosztikai eljdrdsok -
poszterel6addst jelentek be.

Az SMA ijsziilottkori sziirésének bevezetése
Magyarorszagon

Szatmari Ildiké
Semmelweis Egyetem, |. Sz. Gyerekklinika

Az ,id6ében diagnosztizalt” 1-es tipusu
diabeteses gyermek

Szauer Edit (hdzi gyermekorvos)', Erhardt Eva
(diabetolégus)?

', 140. sz. Gyermekorvosi Szolgdlat, Pécs

? Pécsi Tudomdnyegyetem KK Gyermekgydgydszati Klinika
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Bioldgiai terdpia alkalmazdasa gyermekkori
IBD-ben

Sztics Daniel
Gyermekgyogydszati Klinika és Gyermek Egészségligyi
Kézpont, Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Kézpont, Szeged

Az intenziv osztdlyra keriilé (vagy ,késén
diagnosztizalt” ) 1-es tipust diabeteses gyermek

Téth-Heyn Péter (diabetolégus, intenziv szakorvos)',
Vas Laura (gyermekorvos)2
'Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

*Csecsemé- és Gyermekosztdly, Bacs-Kiskun Megyei
Oktatokorhdz, Kecskemét

Kutyaharapadst elszenvedett gyermek komplett
infektoldgiai ellatdsa

Trébert-Sipos Didna', Herczeg Erzsébet Krisztina®,
Kulcsdr Andrea?, Kalocsai Krisztina', Szabé Attila’

'Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika,
Budapest

’Dél-pesti Centrumkérhdz Orszdgos Hematoldgiai és
Infektoldgiai Intézet, Budapest

A kutyaharapds okozta sérilések a gyermekeket jéval tobbszor
érintik, mint a felnétteket és gyakorisagukndl fogva jelentds koz-
egészségligyi problémdt okoznak vildgszerte. Ezek a sériilések
mind fizikdlisan, mind pszichésen nagyon osszetettek lehetnek,
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igy ezen betegek biztonsdgos kezelése dtfogd megkozelitést igé-
nyel. Az elldtdst alapvetSen a harapds stilyossdga és elhelyezke-
dése hatdrozza meg, de a seb alapos tisztitdsa és fertStlenitése
kulcsfontossdgu. A kutyaharapds elsédleges elldtdsat kovetSen
nem feledkezhetiink meg a tetanusz és veszettség profilaxisdnak
kérdéskorérgl sem. Magyarorszdgon 1994 6ta nem fordult el§
emberi veszettség megbetegedés, ami a humdn veszettség
surveillance megfelel6 mikodését jelzi. Hazdnkban az utébbi
években elvétve tudtdk kimutatni a veszettség virusadt dllatok-
ban, utoljdra 2017-ben, de a kérnyezé Ukrajndban és Roménia-
ban rosszabb a helyzet. A veszettség elleni véd&oltdsban része-
stl6k szdma még mindig magas, dontSen a ,nem megfigyelhe-
t6” dllatok okozta expozicié miatt. Amig Magyarorszdg veszett-
ségmentes teriletté nem vdlik, addig szukséges a hatdlyos jog-
szabdlyok szerint eljdrni, hiszen a veszettség-fert6zés letalitasa
gyakorlatilag 100%.

Az el6addsban ismertetjik a kutydk szdjflérdjaban fellelhets
kérokozék széles palettdjat, mely alapvetéen meghatdrozza a
stlyosan fert6zottnek tekinthetd harapdsos sériilések optimalis
antimikrébds kezelésének megvdlasztdsdt. Részletezzik az el-
engedhetetlen tetanusz elleni védelem életkori sajdtossdgait, az
ebbdl ad6dé aktiv és passzivimmunizdcids formdkat, érintve az
immunsérilt paciensek lehet&ségeit is. Ezen felil tisztazzuk,
hogy mikor szdmit egy kutyaharapds veszettségre gyands dllati
kontaktusnak és mely esetekben indokolt és mennyire siirgets a
veszettség elleni védGoltdsi sorozatot megkezdeni.

Elszivtuk — megszivtuk

Zacher Géabor

Stirgdsségi Betegelldto Osztdly, Albert Schweitzer Korhdz,
Hatvan
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CEGES SZIMPOZIUMOK

ASTRAZENECA SZIMPOZIUM

Moderitor:

Mészner Zséfia

Influenzavédelem fontossdga gyermekeknél

RSV jdrvany aktualitdsai

Zatonyi Adél

Szabé Attila
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

KYOWA KIRIN PHARMA SZIMPOZIUM

Mérfoldkovek a familiaris hypophosphataemia
diagnosztikdjaban és terdpidjaban

Reusz Gyorgy
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Az X kromoszémdhoz kotott hypophospahtaemia (XLH) az 6rok-
letes foszfdtvesztés leggyakoribb oka.

Silyos szovédményekkel jdr:ilyenek a rachitis, alsé végtagi de-
formitdsok, fdjdalom,fogak gyenge mineralizdciéja, tovdbbd
gyermekek esetén ardnytalan torpendvés.

Ritkasdga miatt az XLH diagndzisa csak késén sziiletik meg, igy
specifikus kezelését is késén kezdik el, ami hdtrdnyos kovetkez-
ményekkel jdr a betegség kimenetelére nézve.

Ajelen bizonyitékokon alapulé kezelési iranyelvekben azt java-
soljuk,hogy az XLH diagnézisdnak alapjdt a kovetkezd képez-
ze:rachitis/és /vagy osteomalacia tinetei hypophosphat-
aemaidval és rendlis foszfdtvesztéssel ami nem tdrsul D vitamin
hidnnyal vagy kalciumhidnnyal.

Ha lehetséges,a diagnézist molekuldris genetikai vizsgdlattal
vagy fibroblaszt novekedési faktor FGF23 mérésével javasolt ki-
egésziteni.

A jelen el6addsomban 0Osszefoglalom a foszfdt anyagcsere
klasszikus koncepciéjdt, a PHEX, az FGF 23 és az XLH kozotti
osszefliggéseket, az FGF 23 és foszfdt anyagcsere viszonyat, il-
letve bemutatom a konvenciondlis, és az dj biolégiai kezelés le-
het&ségét.

Burosumabbal szerzett tapasztalataink

Mikes Bdlint, Reusz Gyorgy
Semmelweis Egyetem, |. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Az Eurépai Gyodgyszertigynokség 2018 februdrjdban hagyta jovd
a burosumab kezelést X-hez kotott hypophosphataemids (XLH)
rachitises gyermekekben. A kordbbi konvenciondlis kezelés (ak-
tiv D-vitamin, foszfdt oldat) napi szinten akdr 4-5 gyégyszer sze-
dést is jelent, mely a beteg compliancét csokkenti, igy az elére-
haladé rachitist kevésbé mérsékli, csak szigord, pontos gyoégy-
szer szedés mellett érhet6 el érdemi javulds. A burosumab egy
humdn monoklondlis antitest, mely az FGF23-t blokkolja, mely-
nek kovetkeztében a vese tubulusaiban normal szintre all vissza
afoszfatreabszorpcié, né a szérum foszfat szint, javul a csontal-
lomdny dsvdnyianyag tartalma. A kezelés 18 év alatt két hetente
torténik, s.c. adagoldsban. Klinikdnkon jelenleg 13 pédcienst
gondozunk XLH miatt (8 n6), akik kozul tavaly nydr 6ta 6sszesen
9 beteget kezdtiink el kezelni burosumabbal (6 n&). A NEAK szi-
goru feltételekhez koti a gydgyszer folytatdsdt az elsg fél év
(>30%-0s szérum foszfat és >30%-os TmP/GFR (maximalis
tubuldris foszfdt reabszorpcié) emelkedés) és év végén (RSS (ra-
chitis severity score ) >0,5 pontos, ALP >18 %-0s, 6 perces jdrds-
teszt 10%-o0s, valamint magassdg javuldsdhoz). A kritériumokat
az elsé hat beteglink a fél éves felmérés sordn teljesitette, igy a
gybgyszer addsat folytathattuk, jelenleg az éves zdré vizsgdla-
tok zajlanak. A mdsik hdrom betegiink egyel6re még az elsé fél-
éves kezelési periédusban van. A burosumab kezelést lassan
egy éve kezdtik el, igy az ezzel kapcsolatos gyakorlati tapaszta-
latokat, valamint a kiilonboz§ labor, vizelet és képalkoté vizs-
gdlatokban tapasztalt vdltozdsokat szeretnénk elGaddsunkban
prezentdlni.
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GONDOLKODJUNK MASKEPPEN A CISZTAS FIBROZISROL -
A MEDISON PHARMA TAMOGATASAVAL

A cisztas fibrdzis genetikdja a regiszter
reviziétél az djsziilottkori szirés diagnosztikai

agdig

A cisztas fibrézis pulmonoldgiai
manifesztdciéja: innovativ terdpidk a cisztds
fibrézis kezelésében

Balog Istvan
Debreceni Egyetem, Humadngenetikai Tanszék

Kincs Judit
Semmelweis Egyetem, |. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Szupportiv kezelési lehetdség, 1égzésterdpia

Czovek Dorottya
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Cisztds fibrézis a tiidén kiviil - hepatolégiai
problémadk

Dezséfi Antal
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A cisztas fibrézisos betegek pulmonolégiai
gondozdsa

Kovdcs Lajos
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Cisztas fibrézis a tiidén
kiviil-gasztrointesztindlis érintettség

Parniczky Andrea
Heim Padl Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet

A cisztas fibrozis djsziilottkori kotelezé sziirése

Szabé Attila
Semmelweis Egyetem, |. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

NESTLE NUTRITION INSTITUTE SZIMPOZIUM A NESTLE HUNGARIA KFT.

TAMOGATASAVAL

Valéban mar mindent tudunk az anyatejrgl?

Molnédr Andrea
Zala Megyei Szent Rafael Kérhdz

NOVARTIS SZIMPOZIUM
Uléselnok: Constantin Tamds

Az autoinfalmmacids kérképek tiinetei és
kezelésiik

Periodikus laz szindromdk diagnosztizdlasa és
kezelése a gyakorlatban

Mosdési Bernadett

Horvéth Zsuzsanna
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

348



GYERMEKGYOGYASZAT 2022; 73. EVFOLYAM, 5. SZAM

|
NOVARTIS SZIMPOZIUM

SMA kerekasztal beszélgetés

PTC THERAPEUTICS SZIMPOZIUM

Duchenne-féle izomdisztréfia

Dobner Sarolta, Szabé Léna, Liptai Zoltan
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekklinika, SE

Célkittizés: A DMD-re jellegzetes tinetek korai felismerésére és
a terdpids lehetségekre felhivni a figyelmet.

A DMD prevalencidja 16-25/100000. Magyarorszdgon évente
8-10 Uj beteg sziiletik. Ez a X-hez kotott recessziv 6roklédésd
betegség a dystrophin fehérje kdrosoddsdval jar. Az fehérje hid-
nya az izomsejtek leépiléséhez és fibrézishoz vezet. Dontéen
és stilyos formdban a fiigyermekeket érinti. A korai, nem speci-
fikus tinetek mdr kisdedkortdl jelen vannak: hypoténia, megké-
sett mozgdsfejlédés, fejemelés nehezitettsége, vadlik pseudo-

hipertérfidja. Ezek a gyerekek gyakran esnek el, nem tudnak lép-
cs6zni, szaladgdlni. 3-5 éves korban észlelhetSk a proximalis
izomgyengeség elsd jelei, ilyen pl. a Gowers mandver. A bete-
gek CK értéke igen magas, tobb tizezres dltaldban a tinetek in-
duldsakor. Emiatt GOT, GPT emelkedés esetén az izomsejt kdro-
soddsdra is gondolni kell, és a CK-értéket is vizsgdljuk. DMD
esetén a diagnézis késése az els§ definitiv tinettsl dtlagosan
2-2,5 év. Ugyanakkor fontos a betegség korai felismerése, gon-
dozdsa, kezelése, mert igy lassithaté a betegség progresszidja és
tartésan jobb életmingség érhetd el. A szteroid mellett betegség
modosité terdpia is elérhet6 mdr hazdnkban a nonsence
mutdciés formakban.

SANOFI SZIMPOZIUM

Pompe-kdr — A diagnosztika kulcsa a vércsepp
teszt

Karoly Eva
Bajai Szent Rékus Kérhdz, Csecsemd- és Gyermekosztdly

Fabry-betegség gyermekkorban

Szab6 Tamads
DE KK Gyermekgydgydszati Klinika

A Fabry-kér az egyik leggyakoribb lizoszémdlis tdroldsi beteg-
ség, melyet az 4-galactosidase A (GLA) enzim hidnya vagy csok-
kent aktivitdsa okozza, kovetkezményes glycosphingolipid me-
tabolizmus zavarral. A glycosphingolipid szubsztrdtok prog-
ressziv lizoszomdlis akkumuldciéja mdr a magzati életben el-
kezddédik. A szovetekben felhalmozodé globotriaosylceramid
(GL-3) és globotriosylsphingozin (Lyso-GL-3) sejtkdrosoddst és
szoveti vdlaszt (gyulladds, hipertréfia, apoptézis, fibrézis) indu-
kdl, mely jellegzetes klinikai tinetek kialakuldsdhoz vezet mint
neuropathids fdjdalom, hipohydrosis, visszatér§ ldz, gastro-
intestindlis dysmotilitds, angiokeratoma, halldscsokkenés, kré-
nikus vesebetegség. A veseérintettségre a GFR eltérés és
proteindria hivhatja fel a figyelmet. A tiinetek korai gyermekkor-
ban kezdédhetnek, és életet veszélyeztet§ vese-, sziv- és
cerebrovaszkuldris szovédményekhez vezethetnek. A betegsé-
get X-kromoszémdhoz kotott domindns 6roklédés jellemzi. Az
érintett anydk gyerekei nemt6l fliggetlentil 50%-os valészind-
séggel oroklik a mutdns gént, mig az érintett apdk ledny gyerme-
kei oroklik a mutdns gént. A random X kromoszéma inaktivdcié
miatt, n6kben a betegség penetrancidja igen vdltozé lehet, a
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fenotipust az dn. moédosité gének jelenléte is befolydsolhatja.
Becsult incidencidja férfiakban 1:40 000 mig n6k esetében
1:20 000. A GLA gén kozel 1000 mutdcidjat irtdk le (671
missense/nonsense mut.), a fenotipusos varidciékban jelentds
kilonbségek tapasztalhaték a betegség megjelenésének idejét,
a progresszié sebességét és a szervérintettségek stilyossdgat te-
kintve. A korai tiinetek nem specifikusak, a klinikai fenotipus
meglehet§sen heterogén, a diagnosztikai késedelem gyakori
mindkét nemben. A betegek az 4-Gal A enzim aktivitds mérése
és/vagy genotipizdlds révén diagnosztizdlhaték. A korai diagné-
zis azért fontos, hogy a specifikus kezelés (enzimszubsztitiicid)
az irreverzibilis kdrosoddsok kialakuldsa el6tt megkezd&dhes-
sen. A betegség a csaldd tobb generdciéjdt is érintheti, ezért
fontos a csalddszdrés.

Diagnosztikus kihivdsokra adott uj terapias
megolddsok a gyermekbdrgydgydszatban

Szalai Zsuzsanna
Heim Pdl Orszdgos Gyermegydgydszati Intézet

Aki keres, az taldl! — Gyakori tiinetek hatterében
rejt6zé ritka betegségek

Talosi Gyula

Csecsemd- és Gyermekosztdly, Bdcs-Kiskun Megyei
Oktatokorhdz, Kecskemét
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A tatongé kutacsoktél a genetikai vizsgdlatig —
a congenitalis nephrosis szindréma

Balogh Tiinde', L6th Szendile?, Biikki Eva',
Tory Kdlman?, Reusz Gyorgy®, Télosi Gyula'
'Csecsemé- és Gyermekosztaly, Bacs-Kiskun Megyei
Oktatokorhdz, Kecskemét

’l. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika, Semmelweis Egyetem,
Budapest

A nephrosis szindroma a proteinuria leggyakoribb oka gyerme-
keknél; klinikailag 6dema, laborvizsgdlattal nephrotikus mérté-
kd proteinuria és kovetkezményes hypalbunaemia jellemzi. Az
Gjszulott korban és az els hdrom hénapban manifesztdl6dé
esetekben congenitalis nephrosis szindrémarél beszélink, ami
a nephrosisok kiilonosen ritka formdja. Hétterében dllhat gene-
tikai mutdcio, velesziiletett fert6zés, valamint tarsulhat szindro-
mdkhoz, és egy részik lehet idiopathids is.

Betegiink 37+2 gestatiés héten, 3100 g-mal, j6 dllapotban szi-
letett. Megsziiletésekor feltinGek voltak extrém tag koponyavar-
ratai és kutacsai. Otnapos kordban proteinuria és magasabb vér-
nyomdsértékek miatt felvételre kertlt NIC-re. Hypertensio miatt
vérnyomdscsokkentd terdpidban, alacsony éradiuresise, mini-
mdlis 6démdja miatt diuretikum kezelésben részesiilt. Laboraté-
riumi vizsgdlatok hypoproteinaemidt, hypalbunaemidt igazol-
tak normal vesefunkcids és vérzsir értékek mellett. 24 6rds vize-
letgy(jtéssel kifejezett proteinuria igazolédott (115 mg/m?/éra),
amely congenitalis nephrosis lehet&ségét vetette fel, ezért to-
vdbbi vizsgdlatok és kezelés céljdabol nefrolégiai kozpontba he-
lyeztiik dt. Az elmdilt egy évben gondozdsa a Semmelweis Egye-
tem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinikdjdn tortént.

Genetikai vizsgdlattal NPHS2 (podocin) mutdcié igazolédott,
aminek a prognézisa rossz, iskolds korra végstadiumdu veseelég-
telenséget okoz. Ezt a mutdciét 2000-ben ismerték fel, az emiatt
kialakul6 congenitalis nephrosis szindrémdk a finn tipusdi
nephrosis szindrémadtél (nephrin mutdcio) elkilonilnek, végss
soron focalis segnentalis glomerularsclerosissal jarnak.
Alacsony albuminszintek (15 g/I) ellenére keringése folyamato-
san rendezett, albuminpétldst soha nem igényelt. Silyos
hypogammaglobulinemia miatt rendszeres immunglobulin pét-
ldst és folyamatos antibiotikum profilaxist kap, érdemi infekcio-
ja eddig nem volt. Antithrombin-IIl szintje normadl érték alatti,
LMWH terdpia eziddig nem vdlt sziikségessé. Hypercholesterin-
aemidjdt kordra valé tekintettel még nem kezeljik, vaspotldst
kap. A proteinuria mérséklése érdekében ACE gatl6 terdpidn
van. Egy éves kordra hypothyreosis alakult ki, szubsztiticiot igé-
nyel. Emelt fehérje- és kaldrabevitel mellett gyarapoddsa,
pszichomotoros fejlettsége kordnak megfelels.

Esetiink bizonyitja a korai fizikdlis eltérések felismerésének fon-
tossdgdt, valamint a multidiszciplindris gondozds (nefrolégia,
endokrinolégia, immunolégia, hematolégia, dietetika) sztiksé-
gességét komplex betegségek esetében.

Miben biinés a COVID?

Bara Zsanett, Juhdsz Eva, Felszeghy Eniké
DE KK Gyermekgydgydszati Intézet

SARS-COV2 dltal okozott pandémia kovetkezményeként 2020
6ta Magyarorszdgon is jelentds véltozdsok zajlottak le az egész-
ségligyi rendszerben, mely befolydsolta mind az orvos- beteg
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kapcsolatteremtés formdjat, az elldtds hozzaférhet§ségét. Mind-
ez nemcsak pozitiv, de olykor negativ hatdssal is birt az akut, il-
letve a krénikus betegelldtdsra.

Az 1-es tipusu diabetes mellitusos (1TDM) gyermekek gondozd-
sa Osszetett feladat, a rovid és hosszu tavi szovédmények meg-
el6zése az inzulinkezelés, diéta, mozgds és megfelels
edukdltsdg, motivdcié fenntartdsén alapul. A vildgon kozel
650 000 15 év alatti TTDM gyermek él, szamuk évrél-évre no-
vekvd tendencidt mutat. 2020 6ta az djonnan diagnosztizdlt
gyermekek szdma jelentGsen emelkedett. A szakrendelések
visszaszoritdsdval, a hdziorvosi praxisokban a beteg, de enyhe
tiineteket mutaté pdciensek telefonon keresztili iranyitdsaval,
az orvos-beteg taldlkozdsok korldtozottd vdltak, mely a diabetes
idében val6 felismerését, a megfelels kezelés elinditdsét késlel-
tethette.

Felméréstiinkben a DEKK Gyermekklinikdn djonnan diagnoszti-
z4lt TTDMes gyermekek adatait gydjtottik 6ssze 2017-2019, il-
letve 2020-2022. kozott. Kérdéseink kozott volt, hogy a két peri-
6dust 6sszehasonlitva vdltozott—e az TTDM felismeréséig eltelt
idg, illetve rosszabb dllapotban kertiltek-e be a gyerekek Klini-
kdra.

2017-2019. (1. csoport) kézott 57, 2020-2022. (2. csoport) ko-
z6tt 74 Gj 1TDMes gyermek kerilt a latétertinkbe. 2020-t61 az dj
diabetesesek koziil 4 (5,4%) aktiv fert6zott volt a diabetes felis-
merésekor, 8 gyermeknél (10,8%) tiinetmentes dllapotban
szeropozitivitds igazolédott, bdr teljes kor( szGrévizsgdlat
ezirdnyban nem tortént. Az 1-es csoport dtlagéletkora 9,5+4,5
év vs. 2es csoport 9,6+4,4 év volt. A diabetes tipusos tineteit az
1. csoport 89,4%-a, a 2. csoport 94,5%-a mutatta hetekkel a di-
agnozis feldllitdsdt megel6z86en. Az 1. csoport 29,8%-a, ezzel
szemben 2. csoport 41,9%-a keriilt be DKA-val a Klinikdra. Kor-
csoportokra lebontva, 2017-2019 kozott a 10 év alattiak ésa 10
év feletti gyermekek pH dtlaga kozott eltérés nem volt
(7,30/7,31), 2020-2022 kozott a 10 év alatti gyermekek alacso-
nyabb, de nem szignifikdns pH-értékkel birtak, mint a 10 év fe-
lettiek (7,25/7,29). A 3 év alattiaknak rosszabb kezdeti pH-érté-
kik volt, melyeknek dtlaga az 1. csoportban 7,23, a 2. csoport-
ban 7,18 volt. Az 1. csoport tagjaibdl 16, a 2. csoportbdl 9 gyer-
meknél merilt fel mdr az alapelldtds sordn a diabetes lehet§sé-
ge. HbA1C dtlaguk a diabetes prezentdciéjakor 2017-ben
11,98, 2018-ban 11,27, 2019-ben 10,51, 2020-ban 11,72,
2021-ben 13,86, 2022-ben 12,76 volt.

Tapasztalataink alapjdn emelkedett a covid id6szak alatt kiala-
kult djonnan diagnosztizdlt 1TTDM gyermekek szdma, azonban
kevesebb alkalommal meriilt fel a tipusos tiinetekkel biré gyer-
mekek tiineteinek hatterében a megfelel diagnézis. Mindezen
eredmény hangsilyozottan rdmutat a szul6k szdmadra készitett
figyelemfelhivé kampdny terjesztésének szikségességére.
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PKU-s betegeink sziirése és anyagcsere
kontrollja a COVID-19 pandémia idején

Becsei Déra’, Kiss Erika', Szatmadri Ildiké’,

Araté Andréas', Reusz Gyorgy', Szabé Attila'?,

Békay Janos', Zsidegh Petra’

"1st Department of Pediatrics, Semmelweis University, Békay
Jdnos u. 53-54, Budapest 1083, Hungary

*ELKH-SE Pediatrics and Nephrology Research Group,
Budapest, Hungary

Bevezetés: A fenilketonuridban (PKU) szenvedd betegeknek
élethosszig tarté, természetes fehérjében szegény étrendet kell
tartaniuk a neurokognitiv kdrosoddsok megel6zése érdekében.
A korai diagndzist Gjszilottkori szlrés sordn dllitjdk fel, a diétdt
ezt kovetSen rendszeres fenilalanin (Phe) monitorozds alapjdn
szabdlyozzdk. A rendszeresen kért Phe egyben j6 mutatéja az
anyagcsere dllapotdnak, a terdpids egylUttm@kodésnek.
A COVID-19 vildgjarvédny idején jelentds korldtozdsokat vezet-
tek be, amelyek befolydssal lehettek a fentiekre.

Célkitiizése: Megvizsgdltuk, hogy a diagnézis késett-e az djszi-
I6tteknél a pandémia idején. Osszehasonlitottuk betegeink
COVID-19 pandémia korszaka (CK) alatti anyagcsere kontroll-
jdt az el6z6 év adataival. A korldtozdsokkal teli idészakokat is
osszevetettiik a korldtozds nélkili idészakokkal.

Betegek, médszerek: Hat COVID-19 pandémia alatt sziiletett
Ujszilott és nyolc elGzetes évben sziletett Gjszilott szerepelt az
Ujszulott-szirési elemzésben. A metabolikus stdtusz felmérésé-
be 72 klasszikus PKU-s beteget vontunk be, ebbdl 51 volt 2-12
év kozotti, 21 pedig serdils. A Spemet programban rogzitett
szdritott vércsepp (DBS) mintavételek gyakorisdgdt és a Phe
szinteket gy(jtottik ossze.

Eredmények: A COVID-19 pandémia alatt sziletett Gjszilottek-
nél nem volt diagnosztikus vagy terdpids késés az ajdnlott
Phe-tartomdny elérésében az el6z6 évben sziletettekhez képest
(medidn [interkvartilis tartomdny, [IQR]: 23,5 [22,5-24] vs. 22
[18,0-27] nap, p. =NS). A szdritott vércsepp mintdk kumulativ
gyakorisdga a 2-12 éves korban 9,9%-kal n6tta COVID-19 id6-
szak alatt, mfg a serdtl§ csoportban nem figyeltink meg vélto-
zdst. A medidn Phe szint mindkét korcsoportban szignifikdnsan
emelkedett a COVID-19 vildgjdrvdny idején, de az ajdnlott cél-
tartomdnyon belil maradt. A vildgjdrvdny idején a Phe-szintek
eltérgen vdltoztak a két korcsoportban: a 2-12 éves gyermekek-
nél legmagasabb Phe-értékeket a mdsodik korldtozdsok idején
tapasztaltunk, mig a kamaszok esetén a korldtozdsok nélkili ho-
napokban.

Szignifikdns negativ korreldcié volt a szdrftott vércsepp minta-
vételi gyakorisdga és a Phe szint kozott mindkét korcsoportban a
vildgjdrvdany el6tt (gyerekek: r -0,43, p=0,002; serdul6k r=
-0,37, p=0,012), valamint serdtlékben a pandémia ideje alatt
(r=-0,62, p=0,006).

Kovetkeztetés: A jdrvdny nem befolydsolta az djszulottkori
anyagcsereszUrést. A szdritott vércsepp mintavételek gyakorisd-
ga jobb terdpids egyuttmikodésre utal. Szamos tényezd befolya-
solhatja az anyagcsere stdtusz vdltozdsait a kiilonb6z6 korcso-
portokban gy tovabbi vizsgdlatok sziikségesek a pontosabb
megértéshez.

Kulcsszavak: COVID-19 pandémia, korldtozdsok, PKU, anyag-
csere kontroll
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A génterdpia korai hatdsa a spindlis
izomsorvaddsban szenvedé gyermekek motoros
teljesitményére

Békés Timea', Szotak Déra', Csohany Agnes?,
Mikos Borbdla®, Vekerdy-Nagy Zsuzsanna®
"Rehabilitdcios Osztdly, Magyarorszagi Reformatus Egyhdz
Bethesda Gyermekkdrhdz, Budapest

’Génterdpids Osztaly, Magyarorszagi Reformatus Egyhdz
Bethesda, Gyermekkdrhdz, Budapest

Bevezetés: A spindlis izomsorvadds (SMA) egy ritka, azonban az
egyik legsilyosabb autoszomdlis recessziv 6roklédésd neuro-
degenerativ betegség, amely korai gyermekkori haldlt okoz. Az
onasemnogén abeparvovec gén (OAG) terdpia bevezetése forra-
dalmasitotta ennek a progressziv betegségnek a prognézisdt. Az
OAG terdpia (regisztrdlva 2019-ben az USA-ban, 2020-ban Eu-
répdban) a hidnyzé SMN1 gén pétldsdra szolgdl, és egyetlen int-
ravénds infizié formdjdban adjdk be a gyermekeknek. A gyégy-
szeres kezelés el6tti és utdni prospektiv megfigyeléses kutatd-
sunk célja az OAG terdpia korai motoros teljesitményre gyako-
rolt hatdsdnak a vizsgdlata. A vizsgdlatot az MRE Magyar Refor-
mdtus Egyhdz Bethesda Gyermekkérhdzdban végeztik 2019 no-
vembere és 2022 februdrja kozott.

Médszerek: A vizsgdlatba bevont tizenhat gyermek kozul (dtlag-
életkor 14 hénapos, a legfiatalabb 6, a legidésebb 25 hénapos)
13-at SMA 1-ként, a tobbieket SMA 2-ként diagnosztizdltak.
Mind a terdpia elétti vizsgdlatot, mind az azt kévet6 gondozdst
és nyomon kovetést (FU) egy multidiszciplindris team végezte,
rehabilitdciés =~ szakemberekkel. Az  értékeléseket az
OAG-terdpia el6tt és a 4., 8., 10. és 12. héten végeztik. A kote-
lez8 orvosi vizsgdlatokon tdl a funkciondlis mérés a mobilitdsi
készségek vdltozdsanak CHOP-INTEND skédldval torténé moni-
torozdsdbol dllt. A CHOP-INTEND skdla (The Children’s
Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular
Disorders) a motoros képességeket méri, mely 16 vizsgalati té-
telbdl dll, a maximdlis pontszdm 64. A skdldban a 3 pontos no-
vekedése klinikailag szignifikdnsnak szamit minden gyermek
szdmdra. A HFMSE skdla (Hammersmith Functional Motor Scale
Expanded) 33 elembdl dll, amelyek a motoros funkciékat mérik.
A skdldra adhaté maximdlis pontszam 66, amely a 2 éves életkor
betoltése utdn alkalmazhaté. A terdpidk kozé tartozott a specid-
lis fizioterdpia (PT), a foglalkozdsi terdpia (OT), a segédeszko-
z0k biztositdsa és a szil6i oktatds. A terdpidk génterdpia utdn
négy héttel indultak el heti rendszerességgel, a szil6k
oktatdsdval egyiitt.

Eredmények: A CHOP-INTEND dltal tesztelt 16 gyermek kezde-
ti (OAG elétti) dtlagos pontszdma 37,81 (+-10,53) volt, ami
48,1-re (+-8,07) n6tt a 12 hetes FU-ndl mérve. Az dtlagos nove-
kedés 10,25 pont volt. A legnagyobb javulds a legkisebb gyer-
mekeknél volt tapasztalhaté. A HFMSE skaldt hat gyermeknél
vettik fel, mely 8,2-es pontszdm novekedést mértink 10,5
(+-11,19) dtlag kezdeti (OAG elétti) értékkel, amely a 12 hetes
FU-ndl mérve 18,67-re (+-10,17) nétt. Ezek a klinikailag jelen-
t6s vdltozasok matematikailag nem szignifikansak.

Konklizié: A szakirodalom és sajdt tapasztalataink aldtdmaszt-
jdk az egyszeri OAG terdpia hatdsossdgdt SMA-s gyermekek sza-
mdra. Minél fiatalabb a gyermek, anndl valészintbb, hogy gyor-
sabb motoros fejlgdést tud produkdlni az OAG-terdpia és a
komplex elldtds utdn. Minél hamarabb kapnak OAG-t és
PT/OT-t, anndl jobb motoros fejlédés varhaté. Az OAG-kezelés
korai rehabilitéciéval kombindlva javithatja az SMA-ban szen-
ved6 gyermekek motoros funkcigit.
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Bioldgiai terdpia alkalmazasa korai induldsd
IBD-ben

Béres Nora Judit, Léth Szendile, Dezs6fi Antal,
Cseh Aron

I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika, Semmelweis Egyetem

A korai induldsd gyulladdsos bélbetegség (very early onset
inflammatory bowel disease, VEO-IBD) 6 éves életkor el6tt kez-
dédik. Ebben az életkorban az azathioprine addsa nem javasolt,
igy ezek a betegek gyakran igényelnek biolégiai terdpidt. Az
élethosszig tarté biolégiai terdpia esetén a gydgyszer
monitorizdlds célja az optimdlis terdpia elérése. Hdrom
VEO-IBD miatt gondozott betegiink esetét szeretnénk bemutat-
ni, akiknél a gyégyszer monitorizélds segitségtinkre volt.
Szteroid dependens VEO-IBD miatt kezdtiik meg KZ esetében az
inflximab (IFX) terdpidt. Az IFX kezdetben hatékonynak tént, in-
dukciét kovetSen ismét véres székletek jelentek meg. A negye-
dik IFX terdpia kozben anafilaxids reakcié alakult ki. Ezt kovets-
en megkezdtik adalimumab (ADA) terdpidjdt, azonban emellett
is megjelentek a véres székletek. Gydgyszerszint monitorizdlds
alacsony gydégyszerszintet igazolt, gyégyszer ellenes anitetestek
jelenléte nélkiul, mely miatt az intenzifikdlds mellett dontot-
tink.

MP szteroid refrakter VEO-IBD miatt dll gondozdsunk alatt. IFX
indukcié alatt dtmenetileg javult a betegség aktivitdsa, azonban
ismét relapszus alakult ki. Alacsony gyégyszerszint, gyégyszer
ellenes antitestek hidnya miatt intenzifikdlds mellett dontot-
tink. Terdpids tartomdnyban levé IFX ellenére is relapszusa van,
mely miatt vedolizumabra vdltds tervezett.

TS szteroid dependens VEO-IBD miatt dll gondozasunk alatt.
Egy éves IFX terdpia ellen6rzé endoszképids vizsgdlata sordn 1é-
nyeges javuldst ldttunk, a szovettani vizsgdlat inaktiv gyulladdst
véleményezett. Az ekkor tervezett IFX kezelésnél enyhe allergi-
ds reakcié alakult ki. Tekintettel arra, hogy gydgyszerszintje
normédl tartomdnyban volt, gyégyszer ellenes antitestje nem
volt, soron kovetkez& IFX kezelését szteroid védelemben kapta
meg, azonban ekkor anafilaxids reakciéja alakult ki. Ekkor le-
vett IFX ellenes antitest titere kifejezetten magas volt. ADA-ra
tortént vdltds, azonban az indukciét kovets gydgyszerszintje
alacsony volt, ADA ellenes antitest szintje kifejezetten magas
volt. Jelenleg EEN terdpia mellett j6l van, azonban felmeril
vedolizumabra vdltds.

VEO-IBD esetén a koraibb betegség indulds, hosszabb betegség
lefolydst, rosszabb prognézist jelent. Célunk a miel&bbi nydlka-
hdrtya-gyogyulds, remisszio elérése. Az egyénre szabott terdpia
megvdlasztdséban a gydgyszermonitorizdlds segitségiinkre
lehet.

Az 1-es tipusu cukorbetegség elGforduldsa
osztdlyunkon a koronavirus jarvdny alatt

Bokri Eszter, Magyar Istvdn, Oroszlan Kldra,

Dicsé Ferenc

Szabolcs-Szatmdr-Bereg Megyei Kérhdzak és Egyetemi
Oktatokorhdz, Josa Andrds Oktatokérhdz, Gyermekosztély,
Nyiregyhdza

Napjainkban a koronavirus dll a fékuszban, vildgszerte készul-
tek tanulmdnyok, amivel felhivtdk a figyelmet a sulyos akut |ég-
zési szindroma koronavirus (SARS-CoV-2) fert6zés és az djon-
nan kialakulé 1-es tipust cukorbetegség lehetséges kapcsolatd-
ra.
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Erre a hipotézisre vonatkozé adatokat a 2021-es Gyermek Stir-
gbsségi Konferencidn kordbban prezentdltuk. Ekkor a jarvany
2020.10.01.-2021.06.31. kozotti idGszakdban diagnosztizélt
1-es tipusi cukorbetegek szamadt hasonlitottuk 6ssze a jarvanyt
megel6z6 5 év adataival. Azt taldltuk, hogy a koronavirus jdr-
vdny alatt egyértelmiéien megndétt az djonnan diagnosztizdlt in-
zulin dependens cukorbetegek szdma, ezen belil is jelentds kii-
|onbség mutatkozott a 2020. decemberi, illetve a 2021. mdjusi
hénapokban. A betegek fele igazoltan dtesett a koronavirus
fert6zésen.

Jelen el6addsban  kibdvitettik a  vizsgdlt id&szakot
2022.04.30-ig. Abbdl kifolyélag, hogy 2020. decemberétsl ru-
tinszerten sz(rjik a Sars-CoV-2 ellenanyagokat a friss T1IDM
betegek korében, folyamatosan tudjuk monitorizdlni a korona-
viruson dtesett, oltdsban nem részesult T1DM betegek szamat.
A megfigyeléseink alapjan kijelenthetjik, hogy az 1-es tipust
cukorbetegek szdma tovdbbra is novekedést mutat. Az eredmé-
nyeink megalapozzdk a feltételezést, hogy a COVID-19 fert6zés
indukdlhat 1-es tipusud cukorbetegséget.

Indirekt kalorimetridas mérések akut
limfoblasztos leukémidval kezelt gyermekek
korében

Bukovszky Bence, Czuppon Krisztina,
Félegyhazi Edina, Krajcsé Etelka Eva, Kovdcs Gdbor

Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika,
Budapest

Bevezetés: Az onkoldgiai betegségek és kezelések a testosszeté-
tel negativ irdnyu vdltozdsdt okozhatjdk, mivel a hosszantarté
hospitalizdcié és az anyagcserevéltozdsokat okozé kezelések
(kemoterdpia, sugdrterdpia, egyéb gydgyszerek) fehérje-, és
izomtomegvesztéshez vezethetnek. Ennek kovetkeztében na-
gyon jelentds a kezelés sordn a megfeleld tapldldsterdpids kove-
tés, melyhez elengedhetetlen a betegek pontos anyagcsere érté-
keinek ismerete.

Anyag és médszer: A nyugalmi alapanyagcsere mérésére vezet-
tik be Klinikdnkon az indirekt kalorimetrids méréseket onkol6-
giai betegeink korében, a mdr kordbban is alkalmazott test-
osszetétel mérések (InBody) és prediktiv egyenletek haszndlata
mellett. Az indirekt kalorimetria gold standard médszer, a fel-
haszndlt oxigén és a kilélegzett szén-dioxid koncentracidk alap-
jdn hatdrozza meg a nyugalmi alapanyagcsere értéket. Jelenleg
52 djonnan, akut limfoblasztos leukémidval diagnosztizalt és
kezelt gyermek adatait mutatjuk be (30 fid és 22 lany, életkori
megoszlds: 2-17 év, dtlagéletkor: 6,9 év). 2022. jldniusdig 6ssze-
sen 211 alkalommal tortént indirekt kalorimetrids és egyidejd
testosszetétel mérés ezeknél a betegeknél, a kezelési protokoll-
hoz igazitottan. A teljes kezelés alatt 6sszesen 8 alkalommal
végziink méréseket a gyermekeknél (6t alkalommal az aktiv vé-
nds kezelés alatt, mig tovdbbi hdrom alkalommal a fenntarté
kezelésiik alatt).

Eredmények: Az eddigi adataink alapjdn elmondhaté, hogy a
kemoterdpia alatt az indukcids fdzisban a betegek nagyrészénél
(70%) csokkenés vdrhaté a nyugalmi alapanyagcsere értékek te-
kintetében (dtlagosan —12,33%; t-prébdval vizsgdlva az induk-
ci6s fdzis elsé vs. utolsé napjanak mérési eredményeit: p =
0,009); ugyanakkor volt olyan betegcsoport, akik korében nove-
kedést tapasztaltunk ebben a fdzisban. A kezelési protokoll to-
vdbbi mérési pontjaindl nagyobb szérdssal rendelkezé adatokat
kaptunk (szignifikdns kilonbség nélkil). Az indirekt kalorimet-
ria és InBody vizsgdlat értékei kozott szignifikdns kiilonbséget
taldltunk minden mérési pontndl. Szintén megfigyeltik, hogy
minél nagyobb volt a nyugalmi alapanyagcsere érték, anndl na-
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gyobb kiillonbség adédott a két mérési médszer kozott. Osszeha-
sonlitottuk az indirekt kalorimetridval mért adatokat a prediktiv
egyenletekkel szdmolhaté értékekkel is, mely alapjdn a
Harris—-Benedict-egyenlet kozeliti a legjobban az indirekt kalo-
rimetridval mért értékeket a vizsgdlt betegeink korében.
Kovetkeztetés: A kiinduldsi mérésekhez képest jelentds egyéni
ktulonbségek vannak a gyermekek alapanyagcsere értékei kozott
ugyanazon kezelési szakaszokban, igy tovdbbra is szikséges a
célzott, egyéni tdpldldsterdpia és folyamatos nyomon kovetés a
kemoterdpia sordn. A véltozds irdnya sokszor nem mondhaté
meg el6re a teljes kezelés alatt, de az indukcids fdzis alatt in-
kdbb csokkenés vdrhaté a nyugalmi alapanyagcsere értékben.
Az alapbdl magasabb nyugalmi alapanyagcserével rendelkezé
betegeknél (pl. serdul6k, obez testalkatiak) az InBody kevésbé
ad pontos eredményt, mint az indirekt kalorimetria. Kutatdsunk
szintén aldtdmasztotta, hogy a Harris-Benedict egyenlet hasznd-
lata javasolt azokban a centrumokban, ahol nincs lehet&ség in-
direkt kalorimetrids mérésekre hasonlé betegpopuldciéndl.

Az ut a mikroszképos hematiriatél az Alport-
szindréomaig, ahol a genetikus kiveszi a szikét
a nefrolégus kezébél

Csenki Marianna', Sinké Mdria', Kalmar Tibor',
Ivdnyi Béla’

'SZTE Gyermekklinika

?SZTE Patholdgiai Intézet

Bevezetés: A rutin laboratériumi vizsgdlatoknak nagy jelent&sé-
ge van. Konzekvens eltérés esetén klinikai szakelldtds javasolt.
A szakorvosnak lehetdsége van specidlis laboratériumi és képal-
koté vizsgdlatok elvégzésére. Bizonyos kérképekben a pontos
diagnézis aldtdmasztdsa érdekében napjainkban molekuldris
genetikai vizsgdlatokra is lehetség van, bevonva az elldtasba a
klinikai genetikust.

Esetbemutatds: A 14 éves fiigyermek klinikai kivizsgdldsa az is-
mételten észlelt mikroszképos vérvizelés miatt indult. A lénye-
gében panaszmentes, dtlagosan fejlett gyermeknél az egyetlen
eltérés a mikroszképos haematuria volt. A vesefunkciéja meg-
tartott, a vérnyomdsa életkordnak, testméreteinek megfelels
volt, a hasi ultrahang-vizsgdlat sem irt le kérjelz6 eltérést. A csa-
lddi anamnézis felvétele sordn a szul6k elmondtdk, hogy az
anyai nagyapa mdvesekezelésre szorult, majd vesetransz-
plantdcién esett dt, emellett halldssérilt. A nefrolégiai gondo-
zds keretében a csalddtagok rutin vizelet vizsgdlatdt és genetikai
szakrendelésen valé részvételét kezdeményeztik. A genetikai
tandcsadds sordn, a csalddfa alapjdn egyértelmvé valt az 6rok-
16d6 jellegli, vérvizeléssel kezd6d6 progressziv vesebetegség:
az Alport-szindréma. A molekuldris genetikai vizsgalat (NGS +
Sanger) az X-kromoszémadn |év6 Col4A5 gén hemizigéta mutd-
cidjdt tarta fel, mely aldtdmasztotta a klinikai diagnézist. A gén-
hiba ismeretében a relevdns csalddtagok célzott genetikai
vizsgélata is megtortént.

Konklizié: A mellékleletként észlelt, rejtett tiinet miatt elvég-
zett nefrolégiai és genetikai konzultdcié segitségével idejeko-
rdn ismertté vdlt a gyermek diagndézisa, miel6tt a sdlyosabb tu-
netek kialakultak volna. A genetikai diagnézis feldllitasdval fe-
leslegessé vdlt az invaziv vesebiopszia elvégzése. A korai diag-
nézis lehetGséget ad a vesevédd életvitel és kezelés korai meg-
kezdésére, késleltetve a veseelégtelenség kialakuldsdnak idg-
pontjat.
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Az onkolégus szerepe a retinoblasztéma
kezelésében

Cséka Monika, Klaus Laura, Bdnusz Rita, Felkai Luca
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A retinoblasztéma a leggyakoribb gyermekkori intraokuldris
malignus daganat, mely az o6sszes gyermekkori daganatok
3-4%-at teszi ki. Magyarorszagon évi 4-6 eset kerl felismerés-
re. A retinoblasztéma fiatal gyermekkorban manifesztdlédik, a
diagnézis feldllitdésakor a gyermekek 95%-a 5 év alatti. A daga-
nat kialakuldsa hdtterében a sejtciklus szabdlyozdsdban szere-
pet jdtszé RB1 gén biallélikus mutdciéja dll. A retinoblasztéma
25%-ban 6rokletes, mig 75%-ban sporadikus megjelenési. Az
orokletes esetek 80%-a bilaterdlis, 15%-a unilaterdlis és 5%-a
trilaterdlis (pinealoblasztémadval tdrsuld) forma. Orokletes ese-
tekben szémftanunk kell multifokdlis gécokra, illetve a mdsodik
malignitdsok kialakuldsdnak esélye magasabb. Az els§ tiinetek
kozott leggyakrabban a leukokdria, vagy macskaszemtiinet ész-
lelhetd, ezt koveti a strabizmus és a latdsromlds. Idében felis-
mert betegség, gondosan megtervezett, id6ben megkezdett és
személyre szabott kezelés esetén j6 prognézis vdrhaté. A gyer-
mekek életének megmentése mellett a szemgolyé és a ldtds meg-
6rzése is a kezelés célja, mely jelent6s mértékben befolydsoljaa
betegek életmingségét. Ritka betegségek esetében -kiilonosen,
ha elldtdsuk tarsszakmdk szoros egyuttm@ikodését igényli- a be-
tegek gyogyuldsi esélyeit jelent&sen javitja, ha elldtdsuk koz-
pontositva torténik. Ennek egyik szép példdja a retinoblasztéma
elldtdsdnak dtalakuldsa Magyarorszdgon az elmilt évtizedek-
ben. Mig kordbban a Gyermekonkolégiai Hél6zat valamennyi
kozpontja kezelt 1-1 beteget évente retinoblasztémdval, mdra
az elldtds kizdrélag a Semmelweis Egyetemen torténik szoros
egyuttm@kodésben a gyermekonkoldgusok és szemészek ko-
z6tt. Ez az egyuttmkodés Gj diagnosztikus és terdpids eljdrdsok
bevezetését tette lehetévé, mely tovdbbi szakemberek segitsé-
gével (intervencids radiolégia) a kezelési eredmények jelentds
javuldsdt eredményezte.

Hilusi — mediasztindlis térfoglalé — folyamat -
esetbemutaté*

Dabdczi-Jakab Tiinde', Horvdath Mdria-Adrienne?

'Maros Megyei Klinikai Kérhdz, 2. Sz. Gyermekgydgydszati
Klinika,

’Marosvdsdrhelyi Orvosi, Gydgyszerészeti, Tudomdny és
Technoldgiai Egyetem, Gyermekgydgydszati Tanszék

A szarkoidézis egy nem fert6z8, granuléma képzdédéssel jaré
szisztémds gyulladdsos betegség. Habdr oka ismeretlen, feltéte-
leznek egy genetikai fogékonysdgot, 6sszefliggésbe hozhato kii-
16nb6z6 fert6z6 dgensek jelenlétével, illetve gyakran el6fordul
autoimmun betegségekkel. A granulémdk elhelyezkedését te-
kintve a leggyakrabban érintett szervek: tidd, nyirokcsomd,
szem, b&r, mdj stb. Tinetei védltozatosak, az elhelyezkedés fuigg-
vényében: kohogés, fogyds, étvdgytalansdg, mellkasi fdjdalom,
nehézlégzés, stb. A betegek nagy része a diagnézis pillanatdban
tinetmentes. Az akutan fellép6 erythema nodosum megjelené-
sét, amely ldzzal, poliarthritissel, kétoldali hilusi lymphadeno-
pathiaval, gyakran uveitissel tdrsul, Lofgren szindrémdnak ne-
vezzik. A betegség kezelése a gyulladds mértékétsl, a tinetek
stlyossdgdtdl, a betegség stddiumatdl figg. Dolgozatunk célja a
szakirodalom kiegészitése egy 16 éves beteg esete kapcsdn. Be-
teglink 2021 novemberében 5 napig tarté ldz mellett szdrazan
kezdett kohogni. A csalddorvos mellkasi rontgenfelvételt kért,
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ahol az édesanya elmonddsa szerint mediasztindlis kéros elvél-
tozds gyanidja merilt fel, ezért mellkasi CT elvégzését ajanlot-
tdk. A CT felvétel kétoldali tid6kapui és mediasztindlis térfogla-
|6 folyamatot azonositott. A pulmonoldgus javaslatdra készult
egy intradermdlis tuberculin teszt (negativ), illetve kopetbhdl
Mycobacterium tuberculosis kimutatdsdra kenet (negativ) és te-
nyésztés negativ eredménnyel. Ekkor kerilt Klinikdnkra, no-
vember 6ta fenndllé vdltozé gyakorisdgi kohogésre, fogydsra,
illetve mellkasi fdjdalomra panaszkodva. A szemészeti konzili-
um ,mutton-fat” tfpusud precipitdtumokat frt le a kornea hatlap-
jdn, ami megerd&sitette egy granulomatosus betegség jelenlétét.
Az angiotenzin konvertdz enzim értéke ismételten is magasnak
bizonyult. A szérum Quantiferon (TB Gold Plus teszt) negativ
eredményt mutatott. A diagndézis megerGsitése érdekében
bronhoszképidt és transzbronchialis biopszidt javasoltunk, amit
betegiink elutasitott. Az eset bemutatdsa kapcsan foglalkoztunk
a szarkoidézis diagnosztikai algoritmusdval, differencidl
diagnosztikdjdval, a kezelés indikdcidival, kezelési lehet6sé-
gekkel, a betegek utdnkovetésével és a betegség korlefolydsd-
val.

Indikdcidn tdli gyégyszerek és eljarasok
alkalmazasanak etikai dilemmai

Dicsé Ferenc

Szabolcs-Szatmar-Bereg Megyei Kérhdzak és Egyetemi
Oktatokdrhdz, Josa Andrds Oktatékorhdz, Gyermekosztdly,
Nyiregyhdza

A 44/2004 (IV. 28.) ESzCsM rendelet alapjdn az indikdcién tdli,
un. ,off-label” alkalmazds azt jelenti, hogy a kezelSorvos olyan
gyogykezelési elldtds esetén alkalmazza a torzskonyvezett, en-
gedélyezett gyogyszert, mely nem szerepel a hivatalos alkalma-
z4si elGirdsban. (eltéré betegcsoporton, az elSirdsban nem sze-
replé betegségben, eltér§ adagoldsban, eltéré alkalmazdsi
médon)

2008-t6] az Orszdgos Gyégyszerészeti és Elelmezés-egészség-
tgyi Intézethez benydjtott kérelem alapjdn engedély kérhet6 a
gyoégyszer alkalmazdsdra.

Az engedély nélkil végzett indikdcidn tili gyégyszeralkalmazds
jogi eljdrds sordn mindsithets engedély nélkil végzett klinikai
vizsgdlatnak, melyet a Biintet§ Torvénykonyv 5 évig terjedd
szabadsdgvesztéssel biintet.

A szerzd két eset kapcsdn mutatja be a felmerilé dilemmadkat,
melyek a jogi eljdrds és az etikai szempontok kozott feszilnek a
stlyos dllapotban 1évs gyermek stirg6sségi elldtds sordn.

Elsé betegnél tumornecoris faktor alfa inhibitort sikeresen alkal-
maztak kritikus dllapotu juvenilis dermatomyositisben szenve-
dé 5 éves ledny betegnél. Mdsodik esetben 880 gramm sziletési
testtomeg( koraszulottnél kialakult 6rids bullds emphysema el-
ldtdsra alkalmaztak nem szokdsos beavatkozdst (érintett tudsfél
f6 horgdjének ideiglenes elzdrdsa).
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Bullosus pemphigoid..., de hogyan is kezeljiik...?

Dimény Timea, Gal Andrea lzabella, Szalai Zsuzsanna
Heim P4l Orszdgos Gyermegydgydszati Intézet

Bevezetés: A Bullosus pemphigoid igen ritka, autoimmun, kré-
nikus, gyulladdsos, subepidermdlis, hélyagos kérkép, amely
eosinophylidval és kifejezett viszketéssel tarsul. Els6sorban a 80
év koruli idéseket érinti, ritka a lek6zolt gyermekkori esetek szd-
ma. Az elsé gyermekkori esetet 1970-ben irtdk le immun-
fluoreszcens vizsgdlatok elvégzésével. A betegség kiilonb6z6
klinikai formdkban jelentkezhet (pl. generalizdlt bullosus,
vesicularis, generalizdlt erytroderma, urticariform, stb). Az 1
évesnél fiatalabb csecsemdéknél a tenyér és a talp gyakran érin-
tett. A kérkép prognézisa kedvezd, néha hetek, hénapok vagy
évek alatt komplett remisszi6 alakulhat ki. Provokalé faktorként
gyermekkorban infekcié, vakcindcié, kilonb6z6 gydgyszerek
(leggyakrabban antibiotikumok) szerepe merdl fel. Diagnézisd-
ban mind a kering6 (IDIF, ELISA) mind a bdér basalmembrédn-
jdhoz kotott 1IgG és C3 (DIF) kimutatdsa fontos. Kezelésében a
kortikoszteroidok mellett, egyéb kezelési lehet§ségek is felme-
riilnek: Erythromicin, Dapson, Sulfapyridine. Rezisztens esetek-
ben a kovetkezé gydgyszerek lehetnek hatékonyak: IVIG,
Mikofenoldtmofetil, Ciklosporin, Rituximab, subcutan omalizu-
mab.

Esetismertetés: 4 hdénapos csecsemd Borgydgydszati Osztd-
lyunkra, a tertleti kérhdzbdl érkezett, klinikailag Linedris IgA
dermatosisra emlékeztetd§ bértiinetekkel. Tiinetei a Pentaxim I1.
és NeisVac-C . oltdsokat kovet&en kezd&dtek. Az oltds utdni na-
pon beldzasodott, ekkor a mater Noramidazophen kipot alkal-
mazott, ezt kovetSen el§szor a talpan, majd kezén, ldbszdrdn je-
lentkeztek viszkets hélyagos tiinetei, melyek testszerte kiterjed-
tek. A tuneteket tertleti b&rgyégydszaton varicelldnak gondol-
tdk, amelyek az alkalmazott terdpidra nem javultak. A teruleti
kérhdzban szteroidot és feltlfert6z6dés gyandja miatt antibioti-
kus terdpidt indftottak. Laboratériumi paramétereiben kezdet-
ben 53%-0s eosinophilia volt, lymphocitosisal, hypalbumin-
aemidval, alacsony immunglobulin értékekkel. Osztdlyunkra
ldzasan érkezett, testszerte 0,5-2 cm atmérdjd, viszkets, viztisz-
ta bennékd bulldk, eroddlt papuldk, a hason és hdton karéjos,
kissé girdlt, hyperaemias infiltrdlt papuldk, a kemény szdjpadon
1 db. vesicula volt ldthaté. A bértiinetek miatt kortikoszteroid
terdpidt inditottunk. Sebvdladékdbdl tobb fajta baktérium tenyé-
szett, érzékenységiknek megfelel6en antibiotikus terdpidt al-
kalmaztunk, de az 5. napon szdamos uj bulla jelent meg.

A szovettani mintavétel, valamint DIF meghatdrozds a Bullosus
pemphigoidnak megfelel6 képet mutatott.

Hospitalizdcidja sordn kétszer is ITO-ra kerilt sepsis miatt.
Anaemia miatt tobbszor szikség volt transzfiziéra. Hypalbu-
minaemidja miatt, albuminpétlds is szitkségessé valt.
Tekintettel, arra hogy a kortikoszteriod terdpia mellett a bérti-
netek nem javultak IVIG kezelésben is részesilt, azonban dlla-
pota érdemi javuldst nem mutatott. Ezt kovet6en Dapson terdpi-
gt inditottunk, azonban Dapson hypersensitivitdsi reakcié mi-
att, a gyogyszer ledllitdsdra kényszeriltink. Az irodalmi ajdnlé-
sok alapjdn cyclosporin terdpia mellett dontottink 1,5
mg/tkg/nap indulé dézisban, melyre tiinetei javuldst mutattak. A
cyclosporin ellen6rzése mellett, a maximdlis terdpids szint
melyre Gj bulldkat nem észleltiink: 9 mg/tkg/nap volt. A beveze-
tést kovets 2 hénapon belil remisszioba kerilt. A cyclosporin
terdpia alatt az eosinophilia 7%-ra csokkent, az egyéb laboraté-
riumi paraméterei normalizdlédtak. A terdpia befejezését
kovetSen (j hélyag nem jelentkezett.

Kovetkeztetés: A gyermekkori Bullosus pemphigoidban szenve-
dé betegek dltaldnos dllapota silyossd vdlhat, viszont a progné-
zis, a megfelel§ kezelés mellett kedvezd, a bulldk hegesedés
nélkul gyogyulnak.
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BCG - régi oltas, tj szempontok

Egyed Petra', Szoké Mdrta', Kdlman Andrea’,
Simon Gédbor?, Goda Vera®, Krivdan Gergely?
"Fejér Megyei Szent Gyorgy Egyetemi Oktatékérhdz
’Dél Pesti Centrumkdérhdz Orszdgos Hematoldgiai és
Infektoldgiai Intézet

Bevezetés: A Bacillus Calmette-Guérin (BCG) a Mycobacterium
infekciok megel6zésére kozel 100 éve vildgszerte alkalmazott
véddoltds. A fert6zés ellen nem nydijt teljes védelmet, elsGsor-
ban a kisgyermekkori silyos kérformék megel6zésében jdtszik
fontos szerepet. Immundeficiencidkban viszont jelentés szo-
védményekkel jarhat. A tuberculosis (TBC) csokkend
incidencidjdnak és a BCG oltds kockdzatanak mérlegelése az el-
mult 30 évben tobb orszdgban szikségessé tette a védGoltdsi
protokoll megvdltoztatdsat.

Esetismertetés: Egy silyos kombindlt immundeficiencidval
(SCID) 5 hénapos korban diagnosztizdlt, disszemindlt BCG fer-
t6zésben szenvedd csecsemd esetének ismertetésével kivanjuk
felhivni a figyelmet a BCG oltds jelenlegi gyakorlatdban rejl6
kockdzatokra. Beteglink esetében negativ csalddi anamnézis
birtokdban elhizédé ldzas dllapot, rekurrens fert6zések, nagy
varral fedett BCG heg, testszerte pustuldk, terdpiarezisztens
mucocutan és glutealis candidiasis, elhtizédé enteralis tinetek,
alacsony immunglobulinszintek miatt mertlt fel SCID gyandja.
A kivizsgdlds sordn mikrobiolégiailag is igazolt, disszeminalt,
mdjat, [épet, bdrt, csontokat érint6 mycobacterium fert6zést dl-
lapitottak meg. Kombindlt antituberculoticus kezelésben része-
siilt. Ossejttranszplantdcié sikeresen megtortént, a BCG ferts-
zés kovetkezményei viszont még mindig fenndllnak, és folyama-
tos kezelést igényelnek.

Ertékelés: SCID-ben az él6 attenudlt vakcina kontraindikalt, az
esetek felében szovédményekkel jar. Az egy hénapos kor eldtt
beadott védGoltds noveli a komplikdciok kockdzatdt. SCID
incidencidja 1/58000-1/100000. Mivel a betegség sziletéskor
legtobb esetben tiinetmentes, és az oltdst 1-3 napos korban az
djszulott osztdlyokon adjuk be, ilyen esetben az ellenjavallt
vakcina beaddsdnak elkertilésére nincs esély. Magyarorszdg
2013 6ta a TBC infekcié szempontjdbdl alacsony rizikéjd orszé-
gok kozé tartozik. A fél éves életkor el6tt jelentkezd stilyos TBC
fert6zés extrém ritka. Megfontolandé lehet a BCG oltds késébbi
életkorban valé addsa, hogy elkertljik a stlyos szovédmények
kialakuldsat.

A COVID pandémia hatdsa a gyermekkori
féregnyilvany-gyulladdsra

Fadgyas Balazs'?, Ori Dorottya®*, Vajda Péter?

"Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Sebészeti és
Traumatoldgiai Osztdly, Budapest

2Pécsi Tudomdnyegyetem, Altalinos Orvostudomanyi Kar,
Gyermekgyogydszati Klinika, Manudlis Tanszék, Pécs

*Heim P&l Orszdgos Gyermekgyogydszati Intézet,
Mentdlhigiéniai Kézpont, Budapest

‘Semmelweis Egyetem, Magatartdstudomdnyi Intézet,
Budapest

Bevezetés: A COVID pandémia a manualis szakmdkban is dj el-
jardsrendek bevezetését igényelte. Az elektiv m(téti elldtds kez-
detben teljesen ledllt, majd késébb kisebb kapacitdssal mko-
dott. Az akut elldtdsnak azonban tovdbbra is folynia kellett.
Mind a felnétt, mind a gyermek populdciéban vildgszerte emel-

kedett a komplikdlt appendicitisek szdma.
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Célkittizés: A szerz6k vizsgdlatdnak célja a COVID pandé-
midnak a gyermekkori féregnydlvdny gyulladdsra gyakorolt ha-
tdsdnak tanulmdnyozdsa volt. Vizsgdlni kivantdk, hogy Hazdnk-
ban is emelkedett-e a perfordlt, komplikdlt appendicitisek ard-
nya a pandémia el6tti évekhez képest.

Mdédszerek: A vizsgdlatba 18 év alatti, akut appendicitis miatt
2012-2021 kozott operdlt betegek keriltek bevondsra. Az
A-csoportba a jarvdny el6tt (2012-2019), mig a B-csoportba a
pandémia elsd két éve alatt (2020-2021) appendectomizdlt be-
tegek kertiltek. A 2020 utdn m(tott betegek COVID statusa is
rogzitésre kertlt. Az appendicites gyermekek a szovettani lelet
alapjdn perfordlt és nem perfordlt alcsoportokba kertltek. Sta-
tisztikai analizishez a Khi-négyzet és a Fischer-féle egzakt
tesztek kertltek alkalmazdsra.

Eredmények: A vizsgdlati id6szakban 1474 akut appendectomia
tortént (A-csoport: 1195, B-csoport: 279). A vizsgalt csoportok a
nemek (p=0.0938) és az életkor (p=0.3132) tekintetében homo-
gének voltak. Az esetek tobbsége nem perfordlt volt
(1275/1474, A: 1048/1195, B: 227/279). A perfordlt appen-
dicitisek ardnya a jdrvdny el6tt alacsonyabb volt, mint a
pandémia alatt (A 12,3%, B: 18,6%, p=0,0083). A B-csoportban
a perfordlt appendicitises betegek ardnya magasabb volt a
COVID pozitiv paciensek esetében (p=0,0146).

Megbeszélés: Intézetiinkben a nemzetkozi irodalomban is meg-
figyelhet6 trendhez hasonléan a pandémia alatt magasabb volt
a perfordlt appendicitisek ardnya a kordbbi évekhez képest. Ez
arra utalhat, hogy a pandémia alatt a betegek késébb fordultak
orvoshoz, vagy a betegutak lehettek hosszabbak. Igy a definitiv
elldtds is késést szenvedett. A pontos okok vizsgdlata tovdbbi ta-
nulményt igényel.

PEPSIT: a sinus pilonidalis minimdlisan invaziv
kezelési lehetdsége

Fadgyas Baldzs

Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Sebészeti €s
Traumatologiai Osztaly

Bevezetés: A gyermekelldtds sordn a sinus pilonidalis betegség-
gel kamaszkorban taldlkozhatunk. Rizikéfaktor a kamaszkor, a
férfi nem, a dus, rigid sz6rzet, tilsily, il6 életméd, elégtelen hi-
giénia. Szdmtalan kezelési méd ismert: konzervativ vagy sebé-
szi (excisio, nyitott, lebenyeltoldsos technikdk, negativ nyoma-
si kezelés, illetve minimadlisan invaziv mitétek). A minimalisan
invaziv technikdk kozul kiemelkeds szerepe van a PEPSiT-nek
(Pediatric Endoscopis Pilonidal Sinus Treatment). Az eljdrds so-
rén fistuloscopia torténik, mely diagnosztikus és vizudlis kont-
roll melletti kezelési lehet&séget is teremt.

Célkitiizés: Intézettinkben néhdny éve bevezetett PEPSIT eljdrds
ismertetése, korai eredmények értékelése.

Médszerek: Intézetiinkben 2019-2021 kozott PEPSIT eljdrdssal
operdlt betegek prospektiv, koévetéses vizsgdlatdt végeztik.
A kovetés sordn elvesztett betegeket kizdrtuk a vizsgdlatbdl. Ele-
meztik a hospitalisatio hosszdt, a szévédmények, recidiva ard-
nydt, a sebgyégyuldsi idét (fistula zdréddsi id§) és a poszt-
operativ sz8rtelenftés min&ségét.

Eredmények: A vizsgdlt idGszakban 43 PEPSIT mtét, koztuk 4
redo-PEPSIT tortént. Az dtlagos életkora 15,95 év volt a betege-
inknek. Férfi dominancia volt megfigyelhets (39 férfi, 4 ng). A
hospitalisatio hossza 1 nap volt. 2/43 betegnél észleltiink seb-
fert6zést. 12/43 beteg esetén alakult ki recidiva. A posztoperativ
szbrtelenités 19/43 esetben volt regisztrdlhaté, kozéjik tarto-
zott az Osszes recivid eset is (12/12).

Osszefoglalds: A PEPSIT m(tét rovid kérhazi tartézkoddst igény-
|6 beavatkozds. A recidivdk kialakuldsa és az inadekvat
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posztoperativ sz8rtelenités kozott osszefliggés figyelhetd meg.
Atovédbbiakban nagy hangsdilyt kell fektetni az adekvdt szértele-
nitésre, mely jelenleg az OEP finanszirozott betegelldtdsban
nem megoldott.

Laparoscopia a gyermeksebész
mindennapjaiban: az elmiilt évtized eredményei

Fadgyas Baldzs'?, Timar Agnes Eszter',

Gradwohl Eszter®, Ori Dorottya*>, Vajda Péter’

"Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet

’Pécsi Tudomdnyegyetem, Altalinos Orvostudomdnyi Kar,
Gyermekgyogydszati Klinika, Manudlis Tanszék, Pécs
*Bajcsy-Zsilinszky Kérhdz és RendelSintézet, Anesztezioldgiai
és Intenzivterdpids Osztdly, Budapest

*Heim P&l Orszdgos Gyermekgyogydszati Intézet,
Mentdlhigiéniai Kézpont, Budapest

’Semmelweis Egyetem, Magatartdstudomanyi Intézet,
Budapest

Bevezetés: A laparoscopia tobb évtizede ismert mtéti eljdrds,
mely a sebészetben az 1980-as évek végén kezdte meg térhddi-
tdsdt. A hazai sebészet és gyermeksebészet némi lemaraddssal
kovette ezt a trendet. A technika fejlédésével, az eszkozok toké-
letesedésének hdla, ma mdr a gyermeksebész mindennapjaiban
elengedhetetlen mtéti eljards a laparoscopia.

Célkitiizés: A leggyakoribb laparoscopos mtéti eljardsok rovid
bemutatdsa, azok 6sszehasonlitdsa a nyflt m(téti technika ered-
ményeivel. A gyermekekben végzett laparoscopos vakbél és |a-
gyéksérv mtét kapcsdn észlelt szovédmények bemutatdsa..
Médszerek: Az els6 szerzd Intézetében az elmiilt tiz évben vég-
zett nyflt, illetve laparoscopos appendectomidinak (2011-2020)
valamint ldgyéksérv mitéteinek (2013-2021) 6sszehasonlitdsa
retrospektiv. modszerrel. Az 0Gsszes laparoscopos mutét
(2009-2018) sordn észlelt intraoperativ szovédmények, illetve a
ktlonb6z6 behatoldsi technikdk (Veress-t(i vs. Hasson technika)
6sszehasonlitdsa. Statisztikai analizisek Fischer-féle egzakt,
Khi-négyzet és Mann-Whitney U tesztekkel torténtek.
Eredmények: Laparoscopos és nyflt appendectomia: 1444 (602
laparoscopos és 842 nyilt) appendectomia tortént a vizsgdlt 10
év sordn. Nem észleltiink kiilonbséget a szovédmények gyakori-
sdgdban (p=0,1163). Laparoscopos eljdrds utdn rovidebb volt a
kérhdzi dpoldsi id6 (p<0,0001) [nem perfordlt esetekben
(p<0,0001) és perfordlt esetekben is (p=0,0202)].
Laparoscopos és nyflt ldgyéksérv m(tét: 1072 (236 laparosco-
pos és 836 nyflt) lagyéksérv mtét tortént a vizsgdlt periédus-
ban. Nem észleltink kilonbséget sem a szovédmények, sem a
kérhdzi dpoldsi id6k tekintetében. Laparoscopos beavatkozdsok
kapcsdn 42/236 (17,8%) metakron (a tlinetmentes oldalon is
egyidejlleg fenndlld) sérvet észleltink.

Szovédmények: 6sszesen 742 laparoscopos mtétet végeztiink
2009-2018 kozott. Intraoperativ szovédményt 25 alkalommal
észleltink (25/742). A behatolds (portolds) sordn vérzéses szo-
védményt nem ldttunk. Mind a Hasson-féle nyilt, mind a
Veress-tlis behatolds biztonsdgos volt. Nyilt m(tétbe torténé
konverzidra, az észlelt intraoperativ szovédmény miatt két alka-
lommal kényszertltink (hernioplastica sordn vérzés, illetve
vakbélmtét kapcsdn serosa sériilés).

Osszefoglalds: A laparoscopos appendectomia esetén csokkent
a betegek kérhdzban tartézkoddsanak ideje. A vizsgdlt laparo-
scopos mUtétek szovédmény rdtdja, igen alacsony, ennek is ko-
szonhetSen a preoperativ kivizsgdldsi séma és m(téti el6készi-
tés is egyszerlisodott az elmdlt évtizedben. A nyilt és laparo-
scopos appendectomia, valamint a ldgyéksérv miitét esetén
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nincs kilonbség a szovédmények el6forduldsi gyakorisdgdban.
Intézetiink a jovében a minimdlisan invaziv m(téti paletta to-
vdbbi kiszélesitését tervezi.

A CRP és PCT vizsgdlatok helye és hasznossdaga
a gyermekgydgydszati gyakorlathban

Farkas Ferenc Baldzs, Kalocsai Krisztina,
Szabé Attila
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Az akut ldzas dllapot napjainkban is a kérhdzi felvételek leggya-
koribb indokai a gyermekgydgydszati elldtdsban. Ugyan e fertd-
zések csak kisebb része silyos bakteridlis infekcié (SBI), ezek
korai felismerése és megfelel§ kezelése elengedhetetlen. Mind-
ezzel pdrhuzamosan a tilzott, esetenként sziikségtelen antibio-
tikum haszndlat csokkentése, valamint az egyre jelent&sebb glo-
balis problémdt jelents antimikrobidlis rezisztencia (AMR) meg-
fékezése egyardnt fontos célok a mindennapi gyakorlatban.
A diagnosztikus gondolkodds, majd a terdpids dontéshozatal
sordn a klinikusnak ezen tényezg6k egyszerre torténs mérlegelé-
se elengedhetetlen.

Ugyan az infekciékat jellemzé biomarkerekkel kapcsolatos is-
meret folyamatosan bgviil, az évtizedes préobdlkozdsok ellenére
nincs olyan dltaldnosan elfogadott klinikai vagy laboratériumi
paraméter, amely alkalmazhaté a bakteridlis és virusos infekci-
ok egyértelm( elkulonitésére. A hazai gyakorlatban széles kor-
ben elterjedt C-reaktiv protein (CRP), valamint a procalcitonin
(PCT) segitséget nydjthatnak a klinikai dontéshozatalban, azon-
ban specificitdsukkal és szenzitivitdsukkal, valamint az egyes
korképekre jellemz6 hatérértékeikkel kapcsolatban szdmos
szertedgazé (idénként téves) informdcié kering a szakmai
koztudatban.

A jelenleg rendelkezésre dll6 adatok alapjdn, sorozatos mérések
keretében a CRP alkalmas lehet a beteg terdpidra adott védlasza-
nak nyomon kovetésére, segitséget nydjthat az antibiotikum
eszkaldciés vagy deeszkaldciés dontés meghozataldban. A CRP
idébeli monitorozdsa tovdbbd alkalmas lehet a kitdjulé beteg-
ség, mdsodlagos folyamat vagy a hatdstalan terapia megdllapitd-
sdra.

Ugyan az emelkedett PCT érték a CRP-nél jobb korreldciét mu-
tat a SBl-kal, a rendelkezésre dll6 adatok alapjdn ma mdr vild-
gos, hogy hatékonysdga a szisztémds gyulladdsos vdlasz
szindroma fert6z6 és nem fert6z6 formainak elkiilonitésében,
valaminta morbiditdsi és mortalitdsi kockdzat stratifikdciéjaban
(a kezdeti vdrakozdsokkal szemben) korldtozott. Gyermekkor-
ban a PCT-meghatdrozds hasznos eszkoz lehet a kései kezdetd
Ujszulottkori szepszis, bakteridlis meningitis és mds szervi ere-
detl bakteridlis fert6zések diagnosztizdldsdra, tovdbbd a
kritikus dllapotd betegek antibiotikum kezelésének meghatdro-
zasra.

El6addsunk célja CRP és a PCT biomarkerek gyermekgydégydsza-
ti gyakorlatban torténé helyének, valamint hasznossdgdnak tu-
domdnyos evidencidkon alapulé dttekintése, valamint ezen bi-
zonyitékoknak  megfelels, klinikai  gyakorlatban  valé
alkalmazasuk tisztazdsa.
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A ldzas csecsemd megitélésének szempontjai

Farkas Ferenc Baldzs, Szabé Attila
Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Az orvostudomadny tobb mint négy évtizede prébdlja meghata-
rozni a ldzas csecsemd elldtdsdnak adekvdt megkozelitését. A
klinikus szémadra kihivdst jelent, hogy fizikdlis vizsgdlattal a su-
lyos bakteridlis fert6zések nem kizdrhaték ebben az életkorban,
tovdbbd az ekkor fenndll6 anatémiai, immunoldégiai és mas saja-
tossdgok egyedi megfontoldsokat tesznek sziikségessé, mind a
diagnosztikus, mind a terdpids algoritmusok alkalmazdsa sordn.
A bakteriolégia vdltozdsai, a diagnosztikai eljdrdsok fejlédése,
valamint a sziikségtelen terdpids és invaziv beavatkozdsok gya-
korisdgdnak csokkentésére irdnyulé torekvések szdmos
vdltozdst hoztak az elmdlt évtizedekben a klinikai gyakorlat
mindennapjaiba.

A szakmai konszenzus kezdetekben a pdciensek extenziv ki-
vizsgdldsdt, hospitalizdciéjdt, valamint minden ldzas gyermek
antimikrobds kezelését vonta maga utdn. Késgbbi tanulmdnyok
azonban felhivtdk a figyelmet a hospitalizdciéhoz kapcsolédé
iatrogén veszélyekre, melynek kovetkezménye lett a kérhdzi fel-
vételek szelektivebbé vdldsa. Mindezzel egydtt, a fiatal ldzas
csecsemdbk biolégiai sajatossdgai tovabbra is jelentds kihfvds
elé dllitjdk a klinikust, mellyel szemben a fizikdlis vizsgdlat
hasznossdga ergsen limitdlt.

A tudomdny fejlédésének és ezzel a klinikai gyakorlatban meg-
jelend vdltozdsok, illetve lehet&ségek megfelel§ alkalmazdsa-
hoz tovdbbra is elengedhetetlen a ldzas csecsemdbetegségek
kérokozé és életkor szerinti megoszldsdnak ismerete. El6ada-
sunk célja ezen ismeretek &ttekintése és a ldz infektoldgiai
hdtterének megitélése csecsemd&korban.

Neuronalis ceroid lipofuscinosis 2 tipusaban
(CLN2) enzimpdtlé kezeléssel szerzett eddigi
terdpids tapasztalataink

Farkas Mark Krist6f', Szeifert Lilla',

Csiillog Zsuzsanna®, Dobner Sara®, Kelemen Anna®*,
Varga Norbert®, Markia Baldzs*, Szabé Attila’,
Farkas Viktor'

', Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika
Budapest

’J6sa Andrds Oktaté Kérhdz, Nyiregyhdza

’Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika,
Budapest

*Orszdgos Mentdlis, Ideggydgydszati és Idegsebészeti Intézet

’Heim P&l Orszdgos Gyermekgyogydszati Intézet,

A neuronalis ceroid lipofuscinosis 2-es tipusa a lizoszomdlis en-
zimdefektusok korébe tartozé ritka, progressziv neurometa-
bolikus betegség. Irodalmi adatok alapjén prevanelcidja dtlago-
san 0,5/100 000 élvesziletés. Magyarorszdgon 2021 évben 3 (j
betegnél kertilt diagnosztizdldsra a CLN2 betegség, igy jelenleg
4 gyermek részesul tartds intracerebroventricularis enzimpétlé
kezelésben. Valamennyi beteg esetében a diagnézis a klinikai
tinetek megjelenését kovetSen kerult feldllitdsra. Az enzimpot-
[6 kezelés engedélyeztetés és inicializdldsa késedelem nélkil,
l[ényegében heteken belil megtortént.

Betegeink eziddig 85, 28, 17, illetve 11db két hetente esedékes
enzimszubsztiticios kezelésben részestiltek. Az enzimpdétlo ke-
zelések kapcsdn az elsé gondozott betegtinknél egy alkalommal
zajlott szubklinikus eszkozinfekcié, mely antibiotikum addsdra
rendezddott. A kezelésekkel osszefliggésben egyéb mellékha-
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tdst, lokdlis-, illetve szisztémds szovédményt nem tapasztal-
tunk.

Az eddigi tapasztalataink az enzimpétlé kezeléssel — mds euré-
pai kozpontok eredményeihez hasonldan - biztatéak. A kezelé-
sek hosszabb tdvon is biztonsdgosan kivitelezhetSek (i). A szer
alkalmazdsa mellett betegeink dllapotdban neuroldgiai prog-
ressziét nem észleltiink (ii). A hosszid tavd klinikai kimenetel
vonatkozdsdban kell§ adattal jelenleg nem rendelkeztnk (iii).
A 2021 évben a CLN2 betegség hazai el6forduldsa meghaladta a
nemzetkozi adatok alapjdn szdmitott prevalencidt. A betegség
korai felismerése elengedhetetlen a kedvezébb terdpids effektus
eléréséhez. Az enzimpd6tlo kezelés a CLN2 betegség idegrend-
szeri progresszidjat késlelteti, lényegében ledllitja, de a madr
meglévs kdarosoddsokat felszamolni nem tudja. A feltételezett
diagnézis konfirmdldsdhoz segitséget nydjt a Magyarorszagon
is téritésmentesen elérhet§ neurogenetikai panelvizsgdlat ill.
szdraz vércsepp vizsgdlat.

Teljes alvismegvonds hatdsa a nyadl ghrelin-
szintekre kamaszkorban

Felsé Regina'?, Lanyi Eva®, Erhardt Eva',

Laufer Zséfia', Kardos Daniel', Herczeg Rébert®*,
Gyenesei Attila®>*, Hollédy Katalin', Molndr Dénes'"
"Pécsi Tudomanyegyetem Altaldnos Orvostudomanyi Kar,
Gyermekgydgydszati Klinika

’Pécsi Tudomdnyegyetem, Altalinos Orvostudomanyi Kar,
Laboratdriumi Medicina Intézet

*Pécsi Tudomdnyegyetem, Szentdgothai Janos Kutatékézpont,
Humdn Reprodukcios Nemzeti Laboratérium,

*Pécsi Tudomdnyegyetem, Szentdgothai Janos Kutatékozpont,
Humadn Reprodukcids Nemzeti Laboratérium, Genomika és
bioinformatika Core Facilitie

Hattér és célkitiizés: A ghrelin hormon, mely a tdpldlékfelvételt
és az energiafelhaszndldst szabdlyozza, 6sszefliggésbe hozhaté
az elégtelen alvdsmennyiséggel és annak kovetkeztében kiala-
kulé elhizdssal. A jelen vizsgdlat célja, feltdrni egy éjszakai tel-
jes alvdsmegvonds hatdsdt az éhgyomri nydl ghrelinre illetve a
nydl ghrelin koncentrdciéjdnak éjszakai vdltozdsdra. A vizsga-
lat tovdbbi célja az volt, hogy megvizsgdlja a testtomegindex
[BMI] hatdsdt a nydl ghrelin szintjének vdltozdsdra és éjszakai
ingadozdsara.

Vizsgdlt populdcié és médszerek: Osszesen 35 serdiil6t (18 fid;
életkor: 13,8 £1,14 év; BMI: 21,81+3,8 kg/mz; egészséges) vizs-
gdltunk két egymadst kovets napon [normdl alvds (NS) és teljes
alvdsmegvonds (TSD)]. A nydlmintdkat a két kisérleti éjszaka so-
rdn 21:00, 1:00 és 6:00 6rakor gydGjtotték. A nydl totdl- és
acyl-ghrelin meghatdrozdsa radioimmunassay (RIA) médszerrel
tortén. A tdpldlékfogyasztdst és a fizikai aktivitdst mindkét vizs-
gdlati napon feljegyeztik/megmértik.

Eredmények: A totdl-ghrelin koncentrdcié estét6l reggel 6:00
6rdig folyamatos novekedést mutatott. Ezt a novekedést a TSD
szignifikdnsan (p=0,003) tompitotta. A TSD alatt reggel 6:00
orakor szignifikdnsan alacsonyabb volt a totdl-ghrelin szint
(p=0,02), NS kovetd reggeli értékhez képest. Az acyl-ghrelin
szintek nem valtoztak szignifikdnsan, és a TSD nem befolydsolta
Sket. Miutdn a vizsgdlt populdciét normdl sdlyd és tidlsilyos/el-
hizott csoportokra osztottuk, a totédl-ghrelin koncentrdcié mind-
két csoportban folyamatos névekedést mutatott, és ezt a nove-
kedést a TSD szignifikdnsan csokkentette (normdl sdlyd:
p=0,048; tilsilyos/elhizott: p=0,003). A reggeli (6:00)
totdl-ghrelin értékek a tilsidlyos/elhizott csoportban szignifi-
kdnsan (p=0,0479) alacsonyabbak voltak TSD-t kdvetSen, mint
NS- t kovetSen, mig a normdl csoportban nem volt kiilonbség.
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Osszegzés: A nydl totdl-ghrelin koncentrdciéja fokozatosan
emelkedett a két éjszaka folyamdn, és a TSD jelent&sen csok-
kentette ezt a novekedést. A totdl-ghrelin szint szignifikdnsan
alacsonyabb volt reggel 6:00 6rakor a TSD alatt, mint a NS alatt.
A vizsgdlati populdcié BMI szerinti csoportositdsa utdn azonban
a szignifikdnsan alacsonyabb reggeli totdl-ghrelin szint csak a
tdlsdlyos/elhizott csoportban volt megfigyelhetd.

Tématerileti Kivdldsdgi Program Egészség Alprogram (TKP2021
EGA) keretében megvalésult vizsgalat.

Megbiijo rosszindulat — egy rendhagyé
etiol6gidju anaemia

Fischer Néra', Pataricza Ivan?, Bartyik Katalin?,
Télosi Gyula'
"Bdcs Kiskun Megyei Oktatékorhaz Gyermekosztaly

’Szegedi Tudomdnyegyetem Szent-Gyérgyi Albert
Orvostudomdnyi Kar Gyermekklinika

Hetek 6ta tarté fejfdjds és pdr napja jelentkezd szapora légzés
miatt kereste fel a hdziorvost a 13 éves serdild ldny. Héziorvos
sdpadt, anaemids killemet észlelt, tachycard szivmikodést és
tachypnoét. Székrekedése, aranyeres panaszai emelend&ek ki a
gyermek kordbbi anamnézisébdl, illetve 5 éve tortént append-
ectomia, jobb oldali petefészek cysta eltdvolitds. Haziorvos 4l-
tal kért laborvizsgdlatdban silyos mértékd macrocytaer hyper-
chrom anaemia igazolédott, igy kecskeméti Gyermekosztdlyra
kertlt felvételre vértranszfizié céljdbdl, illetve anaemia okdnak
kivizsgdldsa miatt. A felmertlt By,-vitamin-, illetve folsavhidnyt
a laborvizsgdlatok kizartdk, hemolizisre utald, illetve mdjfunk-
ciés értékek a normél tartomdnyban voltak, vérkenetében atipu-
sos sejtek nem igazolédtak, de reticulocytaszdma emelkedett
volt (40,9 ezrelék). Parvo B19 virus szeroldgia negativ ered-
ményt adott. Két egység csoportazonos vér transzfiziéjdban ré-
szesUlt. Transzfizié kapcsdn végzett ellenanyagszirés direkt és
indirekt Coombs pozitivitdst és panantitestek jelenlétét igazolt,
igy tovabbi vizsgdlatokra Szegedi Gyermekklinika Onkohema-
tolégiai Osztdlydra kertlt dthelyezésre.

A klinikdnkon tortént obszervdcié sordn a ldny vérképében a
thrombocyta- és 6sszfehérvérsejt szém tendenciézus csokkené-
sét ldttuk, a lymphocyta ardny novekedésével, emiatt csontvels
biopszia elvégzése mellett dontottiink. Az elkuldott minta kiér-
tékelése alapjdn a csontvel&ben 82% lymphoblast volt ldthatd,
amely alapjdn az akut lymphoid leukemia diagnézisa kimond-
haté. Az ALL IC BFM 2009 protokoll kézepes rizikéju dganak
megfelel6en elkezdtik kemoterdpids kezelését, a 8. napi perifé-
rids kenet alapjén mindosszesen 4% limfoblaszt volt azonosit-
haté kenetében. Tovdbbi emlitésre mélté eredmény a vizsgdla-
tok koziil Mycoplasma pneumoniae szeropozitivitdsa.
Osszefoglaldsként elmondhats, hogy autoimmun hemolitikus
anémia diagnézisdt kovetden mindig gondolnunk kell a szekun-
der okokra, illetve, amennyiben t6bb sejtvonal tendenciézus
csokkenését létjuk, a csontvel§ vizsgdlata elengedhetetlen a
leukémia kizdrdsa céljdbal.
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Diabetes mellitus és genetikai szindromak

Frigy Luca', Nagy Noémi?, Stomfai Sarolta®,

Bokor Szilvia?, Kozari Adrienne?, Erhardt Eva®
"Pécsi Tudomanyegyetem Altaldnos Orvostudomdnyi Kar
’Pécsi Tudomadnyegyetem KK Gyermekgydgydszati Klinika

Bevezetés: Gyermekkorban leggyakrabban az immunmedidlt
1-es tipusu diabetes mellitus (1TDM) fordul el8, a 2-es tipust
vagy egyéb diabetesformak jéval ritkdbbak.

Célkittizés: A PTE KK Gyermekgydgydszati Klinikdn 2001-2020
kozott diagnosztizélt és gondozott diabeteses gyermekek vizs-
gdlata, kilonos tekintettel a tdrsulé genetikai szindrémdkban
észlelt klinikai jellemzgkre.

Betegek és médszerek: 320 gyermeknél (159 fid), akiknek dtlag
életkora a diagndziskor 8,0+3,9 év volt, a kovetkezd paraméte-
rek vizsgdlata tortént: glikdlt haemoglobin (HbA1c) dtlaga, pre-
zentdcios ketoaciddzis, inzulinigény a diagnéziskor, valamint a
tdrsulé autoimmun betegségek. Az eredmények statisztikai fel-
dolgozdsa SPSS Windows 25.0 programmal tortént.
Eredmények: A betegek 1,5%-dban (n=5) lehetett genetikai
szindrémdban (Down- /n=2/, Dubowitz-, Fragilis X-,
Schwachmann-Diamond-szindréma) eléfordulé diabetest diag-
nosztizalni. Atlag életkoruk a diabetes diagndzisakor 4,6+2,2
év, ami szignifikdnsan alacsonyabb (p<0,001) volt, mint
1TDM-ban. Kezdeti HbA1c dtlaguk is szignifikdnsan alacso-
nyabb volt (8,4+0,5% vs 12,1+£2,3%; p<0,01). Prezentdcids
ketoacidézis az 6sszes gyermek 33,8%-ban (n=108) fordult el§,
melybdl kettSt a genetikai szindrémdval tarsul6 betegekben le-
hetett diagnosztizdlni. Kezdeti inzulinigénytkben nem volt ki-
lonbség a két csoportban (0,9+0,3 E/ttkg/nap vs 1,0 +0,2
E/ttkg/nap). Mindkét Down-szindrémds gyermeknél — auto-
immun tdrsulé betegségként — thyreoiditist és egy esetben
coeliakiat lehetett kimutatni a diabetes kezdetét kovetSen négy
és hét évvel.

Megbeszélés: A genetikai szindrémdkhoz tdrsulé diabetes — az
irodalmi adatokhoz hasonléan - ritkdn fordult el a vizsgdlt be-
tegekben, de az dtlag populdciéhoz képest a diabetes el6fordu-
ldsa mégis gyakoribb genetikai szindrémdkban. Jelen vizsgdlat-
ban e betegek fiatalabb életkorban voltak diagnosztizdlhatoék,
de kezelésiik nem kiilonbozott az 1TDM-s betegekétdl, viszont
e gyermekek és csalddjaik edukdciéja, valamint kezelése jéval
nagyobb kihivds a gondoz6 csapat szdmdra.

Térdsérilt gyermekek ellatdasa osztalyunkon

File Istvan, Ringwald Zoltin, Wéber Gabriella,
Kirdly Krist6f

Heim Pdl Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Sebészeti és
Traumatoldgiai Osztdly

A gyermekkori térdsériilés, mint témakor jelentéktelennek td-
nik. Altaldban bandlis sértlésrél van sz6, mely konzervativ ke-
zelésre gyogyul, komolyabb sérilés, mely mtéti kezelést
igényel, nagyon ritkdn fordul elé.

Ezeket a mondatokat igaznak gondoltuk egészen addig, mig két
éve nem telepitettek kérhdzunk teriiletére egy konnyen elérhets
MR késziiléket. Amint elkezdtik haszndlni ezt a diagnosztikus
lehetdséget, egészen mds, sokkal drdmaibb kép bontakozott ki a
fenti sérulésformdval kapcsolatban. Elsé Iépésként azoknak a
sériilteknek kértiink MR vizsgdlatot, akiknél izileti vérgyilemet
észleltiink. Az elvégzett 210 vizsgdlat 5%-a lett negativ, a pozi-
tiv esetek 90%-ban mtétet igényeltek.

Fentiek miatt szemléletvdltdsra kényszeriltink, térd munkacso-
portot hoztunk létre, szamunkra Gj m(téti technikdkat sajdtitot-
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tunk el, az ehhez szikséges eszkdzparkot fejlesztettik és gyu-
molcsoz6 munkakapcsolatot alakitottunk ki az ortopédus és
radiolégus kollégdkkal.

Az elGaddsban szeretnénk bemutatni a munkacsoport miikodé-
sét, tevékenységi profiljdt.

A Prader-Willi-szindrémaval egyiittél6 csaladok
mindennapi nehézségei

Gécs Zséfia', Parkanyi Rebeka?, Sallai Agnes'
'Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika,
Budapest

ZSemmelweis Egyetem, Altaldnos orvostudomanyi kar,
Budapest

Magyarorszdgon évente legaldbb hdrom gyermek szuletik
Prader-Willi-szindrémdval, azonban a diagnézis feldllitdsdra
az esetek egy részében évekkel késébb kertl sor. A kérisméig
vezet§ (it sokszor kanyargds, de még ennél is nehezebb terhet
jelent a kés6bbiekben a csalddok szdmdra ezeknek a gyerekek-
nek a komplex testi és mentdlis napi elldtdsdnak szervezése. A
szaktertletekre bomlé orvosi elldtds mellett sok olyan feladattal
is szembe kell néznitk, amelyek a gondozé orvos szdmdra
(részben) felismeretlenek maradhatnak.

Kutatdsunk célja az volt, hogy pontosabban megismerjik a
Prader-Willi-szindrémdval €16 csalddok mindennapi nehézsé-
geit és felmérjuk az életmindgségiiket befolydsolé tényezdket.

A Magyar Prader-Willi-szindréma egyestilet segitségével keres-
tink meg kulonboz6 életkord betegeket nevel§ csalddokat.
Nemzetkozi kutatdsokban kordbban haszndlt kérdSiveket
(CHQ-PF50: child health questionnaire parent form-50 illetve
SF-36: short form survey) és egy, kordbbi kutatdsunkra témasz-
kodé sajdt, betegségspecifikus kérdéivet haszndltunk.

A jelentkezd 35 csalddbdl az absztrakt leaddsdig 26-an kildték
vissza a kérddivet. A vdlaszadé csalddokban él6 Prader-Willi-
szindrémds betegek életkora 1-32 év kozott véltozott, a diagné-
zis id6pontja 3 honap és 17 év kozott oszlott meg. A sziilGi vdla-
szok alapjdn az dltaldnos egészség megitélésében a legfiatalabb
(0-4 év) életkori csoport eredményei egyértelmden jobbak vol-
tak, mintaz 5 év felettieké (85% vs. 61,8% 5-10 évesek, ill. 63%
10-14 évesek), mig a 14 év feletti, ép intellektusi betegek dltal
kitoltott kérdGivben a sajdt egészség megitélése egyértelmiin
rosszabb (33,34% a 14-16 évesek, ill. 39,1% 16 éven feluliek).
A szul6k legtobbszor a csalddi élet kiegyensilyozdsdnak, a
napkozbeni elldtds megszervezésének illetve az evés kontrolld-
ldsdnak nehézségérél szamoltak be.

Kutatdsunk eredményei rdmutatnak, hogy a Prader-Willi-
szindrémds gyerekek és csalddok esetében a korai diagnézis
mellett nagy szerepe van a csalddok folyamatos szupportd-
ciéjénak, pszichés és szocidlis timogatdsdnak. Fontos cél lenne
a betegség minél szélesebb kori megismertetése mellett egy
betegségspecifikus elldté nappali/bentlakdsos otthon létrehozd-
sa abetegek és a csalddok életmingségének javitdsa érdekében.

Post-COVID colitis. Egy létezé jelenség?

Guthy Ildiké, Bokri Eszter, Dicsé Ferenc

Szabolcs-Szatmadr-Bereg Megyei Kérhdzak és Egyetemi
Oktatokdrhdz, Josa Andrds Oktatokorhdz, Gyermekosztdly,
Nyiregyhdza

A jelenleg is aktudlis COVID-19 fert6zésnek ma madr szdmos
extrapulmondlis szovédményét ismerjik. Ide tartozik tobbek

kozott a MIS-C, az egyre inkdbb elStérbe kertil§ 1-es tipusi cu-
korbetegség, illetve a sorba éllithatjuk az IBD-t is.

Jelen el6addsban a COVID-19 és az IBD kozotti kapcsolatot
vizsgdljuk.

A SARS-CoV-2 molekuldris mechanizmusdt tekintve bebizonyi-
tottdk, hogy elsédlegesen az enterocitdk és a konolocitdk felszi-
nén is nagymértékben expresszalédé ACE2 receptorokhoz kots-
dik, ami immunaktivdciéhoz, az immunsejtek redisztribdcio-
jdhoz vezet. Jelentds dtfedést taldltak az aktiv IBD-ben és a
COVID-19 fert6zésben tilzottan expresszdlt gének kozott.
Mindemellett a COVID-19 okozta gastroenteritis dysbiosishoz
is vezethet.

Ezeket az eredményeket figyelembe véve vizsgdltuk osztdlyun-
kon a koronavirus jarvdny egy meghatdrozott idészakdban a fris-
sen diagnosztizdlt IBD-s gyerekek szamadt, 6sszehasonlitva a jér-
vdnyt megel6z6 évvel. Azt taldltuk, hogy kozel mdsfélszer tobb
IBD keriilt diagnosztizdldsra. Attekintettiik az oltottsdgra vonat-
koz6 adatokat, illetve a Sars-CoV-2 ellenanyagszinteket is
ellendriztik az esetek egy részében.

A kovetkezSkben egy COVID fert6zésen dtesett majd az elsé ti-
netek megjelenésétél kb. 50 nappal késébb Crohn betegséggel
diagnosztizdlt 8 éves kisldny esetét szeretnénk bemutatni, mint
COVID indukdlta colitist.

Természetesen jelenleg még ezekbdl az adatokbdl nem tudunk
oksdgi kapcsolatra kovetkeztetni, csupdn egyiitt jdrdst figyel-
tink meg, de szeretnénk felhivni a figyelmet a Post-COVID
colitis lehetGségére. Tovdbbd a de novo IBD-vel diagnosztizdlt
gyerekek korében javasoljuk a Sars-CoV-2 ellenanyagsz(rést.

Ujdonségok a gyermekkori krénikus fégjdalom
diagnosztikdjaban és kezelésében

Gyimesi-Szikszai Andrea, Major Jdnos
Bethesda Gyermekkdrhdz, Fdjdalomkezel6 Ambulancia,
Budapest

A gyermekkori krénikus fdjdalom gyakori probléma a hdziorvosi
és szakorvosi gyakorlatban egyardnt, az orvoshoz fordulds egyik
legfontosabb oka. Magas prevalencidjdt hazai kutatds is meg-
er@siti. Magyarorszdgon tobb tizezerre tehet§ azoknak a gyer-
mekeknek a szdma, akik mindennapjait a krénikus féjdalom su-
lyos mértékben érinti. Mindennek jelent8s hosszu tavi kovet-
kezményei vannak nemcsak az egyén, de a tdrsadalom szem-
pontjdbdl is.

Fontos hangstlyozni, hogy a krénikus fdjdalom nem egymadst
kovets akut fdjdalmak sorozata, hanem o6ndllé kérkép, ezért
mds hozzdalldst igényel. Akkor segithetiink a leghatékonyab-
ban, ha a diagnosztika az organikus sik mellett a pszicho-szoci-
dlis faktorokra is kiterjed, valamint a terdpia is komplex, a pdci-
ens aktivitdsdt, motivdciéjdt hangsilyozd, rehabilitdciés szem-
[élettel torténik. Mindezt djra és djra megerd@sitik a vizsgdlatok,
régiek és djabbak egyardnt.

Kérhdzunk interdiszciplindris Fdjdalomkezel6 Ambulancidja
2013-ban kezdte meg miikodését. Szemléletiinket, médszerein-
ket nagymértékben meghatdrozzdk a Német Gyermekfdjdalom
Koézpontban szerzett tapasztalataink és a veliik torténd rendsze-
res kapcsolattartds. A diagnosztikdt az elmdlt évben a
szomatoszenzoros rendszer vizsgdlatdra alkalmas, a Német
Neuropdtids Fdjdalom Kutatészovetség dltal kifejlesztett vizsga-
[6médszerrel, a kvantitativ szenzoros teszttel egészitettiik ki,
amely egyedildllé médon képes vizsgdlni a nociceptiv és nem-
nociceptiv vékony rostok funkciéjdt, emellett szenzitizdciés
folyamatokrél is informdcioét kaphatunk.

Az id6 rovidségére valé tekintettel az elGadds célja elsGsorban a
figyelemfelhivds, valamint Ambulancidnk munkdjdnak, egyre
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bévuls diagnosztikus és terdpids lehetségeinek rovid bemuta-
tdsa.

Alvasvizsgdlat jelentGsége neuromuscularis
betegekben

Gyiiriis Eva', Kunos Laszl6®
'Tidégysgyintézet Torokbdlint, Gyerekosztdly, Térokbdlint

’Tiidégyogyintézet Torokbdlint, Alvdslaboratérium,
Torokbdlint

A kordbban kizdrélag palliativ kezelésben részesils 6rokléds
neuromuscularis betegségekben napjainkban mdr elérhetévé
vdltak az oki kezelések. Az Uj terdpids lehetSségeknek, a multi-
diszciplindris gondozdsnak, a neuromuscularis betegek klinikai
megkozelitésében valé gyokeres szemléletmdd viltdsnak ko-
szonhetGen jelent&sen javult a betegek életkildtdsa és életming-
sége. A pulmonoldgiai gondozds része a légz8izmok dllapotd-
nak felmérése, mivel a légz8izmok érintettsége miatt kialakulé
légzési elégtelenség a mortalitds egyik f6 tényezdje. A korai
életkorban elkezdett [égzésfunkcié monitorizdlds, az asszisztdlt
kohogtetés médszerének bevezetése mellett az alvdsvizsgdlat is
a gondozds szerves része. Neuromuscularis betegekben az al-
vésfligg6 légzészavarok elSforduldsi gyakorisdga 36-53%. Az
alvdsvizsgdlat jelentSségét az adja, hogy az izomgyengeség leg-
kordbbi jelei elGszor tobbnyire alvds alatt észlelhetSk. A klini-
kailag tinetmentes betegekben alvdsvizsgdlattal igazolt éjsza-
kai hipoventilldcié esetén, a légzéizmok tehermentesitésére, a
légzési munka csokkentése céljdbdl a beteg életminGségének
javitdsdra korai non-invaziv lélegeztetés bevezetése sziikséges.
El6addsunkban az intézménytinkben izomgyengeségben szen-
ved§ gyermekek alvdsvizsgdlata sordn szerzett tapasztalataink-
rél szamolunk be.

TiidGultrahang — a jové fonendoszkdpja

Harmati-Kovdcs Gdbor

Krankenhaus der Barmherzigen Briider Eisenstadt, Kismarton
(Ausztria)

A tudéultrahang egy realtiv fiatal diganosztikai eljdrds. Az utéb-
bi évtizedben —tobbek kozotta COVID miatt is - vildgszerte egy-
re népszer(bb. A taddg illetve a mellkasi szervek ultrahangos
vizsgdlalata konnyen megtanulhaté, fdjdalmatlan, bdrmikor
megismételhetd, kdros sugdrzds mentes és olcsé. A pleurakozeli
kérképek ultrahanggal kivdléan vizsgdlhatéak. Tobbek kozott
tudégyulladds, mellkasi folyadékgytlem és a Iégmell tekinteté-
ben szenzitivebb és specifikusabb eljdrds, mint a mellkasront-
gen vizsgdlat.

Elet a diagnézison til — idedlis betegiit a kora
gyermekkori ellaitérendszerben

Hegyi Mdrta, Szabé Léna
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A kora gyermekkori megkésett fejl6dés vagy fogyatékossdg hdt-
terében rejl§ etioldgia tisztdzdsa sokszor nagy kihivdst jelent az
orvos szdmdra. Azonban az érintett csalddok életmingségét leg-
inkdbb a korai gyermekkori intervencids és szocidlis elldtdasok
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elérhetGsége és az idedlis beteglt megvaldsuldsa hatdrozza
meg. A megfelel§ elldtdshoz valé hozzéférés alapjaiban befo-
lydsolja a gyermek életkildtdsait a betegség kimenetelét, ezért a
helyes beteglit felé terelése kulcsfontossdgu a 0-6 éves kord kis-
gyermekek elldtdsdban. A korai intervencids elldtdsok sokrétd
lehetdségei nagy segitséget nydjthatnak a gyermek terdpidjdban
és késébbi integrdciéjdban kortdrsai kozé.

Prezentdcionk sordn bemutatjuk, hogy milyen elldtdsi utat kell
bejdrniuk a betegeknek és csalddjuknak a tiinetek észlelésétsl a
diagnézis megsziiletéséig és azon til ahhoz, hogy a szikségle-
teik alapjdn nekik megfelel6 és 6ket megillets elldtdsban része-
stilhessenek. Szeretnénk felhivni a figyelmet arra, hogy az inter-
diszciplindris csapatmunka, vagyis a gyermekek és csalddjaik
elldtdsdval kozvetlentl foglalkozé ,szakért6k” egytttmikodése
elengedhetetlen a kora gyermekkori betegelldtdsban. A gordulé-
keny egyuttm@kodéshez nélkilozhetetlen, hogy a csapat tagjai
az elldtérendszer nydjtotta lehetdségeket és egymds feladatait
egyardnt ismerjék és egymds munkdjdt segitsék.

A kordbbi SARS-COV-2 fert6zés hatasa
az djonnan 1-es tipusu diabetes mellitusszal
diagnosztizdlt gyermekekre

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

Bevezetés: Az Uj tipusi koronavirus-jarvanyt okozé kérokozot
(SARS-CoV-2) egyre tobb, a virusfert6zés utdn diagnosztizdlt &l-
lapottal, betegséggel hozzdk 6sszefliggésbe. Szamos tanulmany
jelent mdr meg a SARS-CoV-2 és az 1-es, valamint a 2-es tipusu
diabétesz kapcsolatdrdl is. Egy nagy elemszdmui amerikai vizs-
gdlat eredményei alapjdn a kordbban COVID-19 fert6zésen at-
esett gyermekek korében megnovekedett a diabétesz kialakuld-
sdnak esélye.

Célkitlizés: Vizsgdlatunk célja volt felmérni, hogy a kordbban
lezajlott SARS-CoV-2 fert6zés hatdssal lehet-e az Gjonnan 1-es
tipusud diabetes mellitusszal (T1DM) diagnosztizdlt gyermekek
klinikai paramétereire, anyagcsere eltéréseire és tdrsuld
autoimmun betegségeire.

Médszerek: Vizsgdlatunkat 2021. mdrcius 1-t6l 2022. februdr
28-ig, az |. Sz. Békay Gyermekgydgydszati Klinika Diabétesz
Osztdlyan djonnan T1DM-szal diagnosztizalt gyermekek bevo-
ndsdval végeztik. Rogzitettik a gyermekek nemét, életkordt, a
prezentdciés diabéteszes ketoacidézis (DKA) ardnydt, a diagnd-
ziskori hemoglobin Alc-t (HbA1c), a tdrsbetegségek (auto-
immun tireoiditisz és colidkia) ardnydt, a jelen 1év6 T1DM- re
specifikus autoantitesteket, illetve a koronavirus ellenes antites-
tek meglétét, illetve hidnydt. Felmértik aztis, hogy az utolsé jdr-
vdny el6tti évhez képest hogyan vdltoztak ezen paraméterek.
A hazai harmadik COVID-19 jérvdnyhulldm sordn diagnoszti-
z4lt diabéteszes gyermekek mellé kontroll csoportot vdlasztot-
tunk, akiknél szintén felmértiik a SARS-CoV-2 szerostdtuszt.
Eredmények: Egy év alatt 9sszesen 62 gyermeket diagnosztizdl-
tunk T1DM-szal, koziiliik 52 oltatlan gyermeknél tudtuk megha-
tdrozni a koronavirus ellenes antitest titert. A T1DM diagnézisa
el6tt 24 gyermek esett mdr 4t a koronavirus fert6zésen
(COVID+), 28 gyermek még nem (COVID-), igy a SARS-CoV-2
szeropozitivds ardnya 46,15 % volt. A COVID+ csoport dtlag-
életkora 9,00 (+ 3,79), a COVID- csoporté 8,45 (+ 4,66) év volt.
A COVID+ csoportban szignifikinsan magasabb volt a lanyok
ardnya (p=0,0002). Nem taldltunk kilonbséget a két csoport ko-
zotti DKA rdtdban, a HbATc értékben és a tdrsbetegségek ard-
nydban sem. Azonban a koronavirus jarvdny elétti idészakkal
osszehasonlitva, a minimum egy tdrsbetegséggel rendelkezék
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ardnya szignifikdnsan magasabb volt a COVID+ csoportban
(21% vs. 46%, p=0,03). Mig a harmadik jérvdanyhulldm sordn az
Gjonnan diagnosztizélt gyermeknél 52,38%, az ismert diabéte-
szes gyermekek kozott 22,72% volt a koronavirus szeropo-
zitivitds ardnya (p=0,04).

Kovetkeztetések: A koronavirus fert6zésen dtesett és dt nem
esett gyermekek klinikai paramétereiben nem taldltunk érdemi
kilonbséget. Azonban magas koronavirus szeropozitivitdsi
ardnyt és az autoimmun tdrsbetegségek ardnydnak novekedését
észleltuk, amelyek figyelemfelhivéak lehetnek a COVID-19 és a
T1DM esetleges kapcsolatara. Erdekes megfigyelésnek tartjuk,
hogy az djonnan diagnosztizdlt TIDM-os ldnyok jéval maga-
sabb ardnyban estek 4t kordbban SARS-CoV-2 fert6zésen, mint a
fiik. Tovdbbi, nagy elemszamu vizsgdlatok, valamint regiszte-
rek létrehozdsa sziikséges a COVID-19 és a T1DM kozotti lehet-
séges korreldcié tovdbbi tisztdzdsa céljdbol. Terveink kozott
szerepel a T1DM-ra specifikus autoantitestek vizsgdlata
SARS-CoV-2 fert6zésen dtesett gyermekek korében, hogy ezt az
Osszefliggést egy Uj aspektusbdl is tanulmdnyozhassuk.

Gyermekkori silyos akut hepatitises eseteink —
2022 elgtt és utdn

Hives Virag, Dezsd6fi-Gottl Antal
ISemmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgyogydszati Klinika

Célkitiizés: Az Egyesilt Kirdlysdgban 2022 dprilisdban jelentett
megnovekedett esetszdmu, gyermekeket érints stlyos akut he-
patitisek alapjdn felmertlt egy djabb jarvany lehet&sége, vala-
mint az adenovirus oki szerepe. Az esetszamok pontositdsa ér-
dekében Eurépa szerte, i{gy Magyarorszadgon is évekre visszame-
néen dttekintettiik az el6fordulé eseteket.

Betegek, médszerek: A 2019.01.01. és 2022.06.05. kozott az I.
Sz. Gyermekgydgydszati Klinikdn gondozott gyermekek kozil
azokat az eseteket dsszesitettiik (n=14), akik 16 év alattiak vol-
tak, megel6z6 ismert mdjbetegség nélkil 500 U/l feletti
transzamindz értékek (GOT, GPT) jelentkeztek és ennek hétteré-
ben az egyéb szervrendszereket érint6 megbetegedések kizar-
haték voltak.

Eredmények: A 2022. jlniusig l4tott esetszdm alapjdn az idei
évben valéban gyakoribb a stlyos akut hepatitisek el6forduldsa
(n=5), ezek hdtterében az adenovirus szerepe egy esetben sem
volt igazolhaté. Az esetszamok 2020-ban, a COVID pandémia
kezdetén visszaestek (n=2), 2021-ben viszont a kordbbi évek-
hez képest jéval magasabb volt a fulmindns lefolydsd, transz-
plantdciét igényl6 akut hepatitis (n(LTx)=3) az 6sszes 2021. évi
eset kozott (n=4). Az etiolégia legtobbszor tisztdzatlan maradt,
az azonositott esetekben Epstein-Barr és Hepatitis A virus infek-
ci6, valamint autoimmun eredet igazolédott. A 2019 6ta regiszt-
rdlt betegek kozott (n=14) 6 esetben stlyos csontvel§ miikodési
zavar alakult ki a hepatitis kialakuldsdval egy id6ben vagy an-
nak lezajldsat kovet&en.

Konklizié: A felvetett sdlyos akut hepatitis jarvdny fenndlldsa a
tobbi eurépai orszdghoz hasonléan Magyarorszdgon sem igazo-
[6dott, de valéban megfigyelhetd a 2022-es fél éves adatok alap-
jdn egy lehetséges novekedés az esetszédmokban. Az utébbi
években ldtott esetszdm vdltozdsok hatterében felmeril a
COVID pandémia miatti korldtozdsok kapcsdn kialakult immu-
nolégiai vdltozdsok szerepe.
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Ritka epilepszia szindréma diétds kezelése

Holl6dy Katalin, Péter Istvan

PTE AOK KK Gyermekgydgydszati Klinika, Neuroldgiai
Tanszék

A GLUT-1 deficiencia szindréma vagy de Vivo-betegség egy rit-
ka epilepszids tiinetegyittes, néhdnyszdz esetkozlés ismert az
irodalomban. Prevalencidja valészintileg magasabb. Az
SLC2A1 gén mutdciéja okozza. A betegek 90%-ban (j a mutd-
ci6é. Az egyes tipusu glikéz transzporter fehérje termelSdése sé-
ril a mutdcié miatt, és ilyen médon az agyat tédplédlé glikéz nem
tud a vér-agy gdton dt az agyba jutni. A szindréma klinikai jel-
lemzGi: mdr az elsé élethénapokban jelentkez& gyakori gor-
csok, gyors, irreguldris, onkéntelen szemmozgdsok; fejfdjds és
moyclonusok, kiilonosen éhezéskor; késébb spasticitds, ataxia,
dysarthria. A GLUT-1 deficiencia fenotipikus spektruma széles,
az epilepszids gorcsoktél a kilonféle mozgdszavarokig. Fhezés
utdn vett liquorban a glikéz szint alacsony volta diagnosztikus
értékd vizsgdlat lehet, de egyértelm( diagnézist a molekuldris
genetikai vizsgdlat adhat. Kezelése ketogén diétdval lehetséges.
A diétdval az epilepszids gorcsok megsziintethetsk, javul a gyer-
mek mozgdsa, kognitiv képessége. Az elGaddsban két GLUT-1
deficiencia szindrémds betegtink kértorténetén keresztiul muta-
tom be ezen ritka epilepszia szindréma jellemzgit.

Hypochrom microcyter anemia
differencidldiagnézisa*

Horvath Adrienne

Marosvdsdrhelyi ,G.E.Palade” Orvosi, Gyogyszerészeti,
Tudomdny és Tehnoldgiai Egyetem, Gyermekgydgydszati
Tanszék. Marosvdsdrhelyi 2 sz. Gyermekklinika

A hypochrom, microcyter vorosvértestek a hemoglobin kompo-
nenseinek (hem és globin) kéros szintézisét mutatjdk. A hem
elégtelen szintézise vashidnyban, krénikus betegségekben,
6lommérgezésben, piridoxin vagy rézhidnyban, mig a globin
szintézis zavara a thalassaemia syndromdkban fordul el&.

A hypochrom, microcyter anémidk kivizsgdldsédban a teljes vér-
kép, kenet, reticulocyta szdm, erythrocyta indexek, szérum vas-
szint, ferritin, teljes vaskot6 kapacitds, transferrin/transferrin
saturatio, hemoglobin electrophoresis, 6lom, réz szint, néha
csontvel§ vizsgédlat, a vesefunkcidk, gastrointestinalis rendszer
endoszképos vizsgdlata johetnek szdmitdsba.

A hypochrom microcyter anémia leggyakoribb oka az elégtelen
bevitel, malabsorbtio vagy vérvesztés kovetkeztében kialakulé
vashidny. Laboratériumi jellemzd&i az alacsony hemoglobin
(Hgb) szint, erythrocyta szdm és térfogat (MCV), micorocytosis,
hypochromia, anisocytosis, poikilocytosis, céltdbla sejt, normél
vagy enyhén csokkent reticulocyta szdm, emelkedett RDW, ala-
csony ferritin és vas (Fe) szint, emelkedett teljes vaskots kapaci-
tas (TIBC), csokkent transferrin saturatio (TS).

A hypochrom, microcyter anémia mdsodik leggyakoribb oka a
krénikus betegségek jelenléte: infectiok, malignitas, krénikus
vesebetegség, autoimmun betegségek. Kialakuldsdban az eryth-
rocytdk csokkent élettartama, koéros erythropoiesis és a
retikuloendothelialis rendszer fokozott vasfelvétele jatszik sze-
repet. Az anémia dltaldban enyhe/kozepes, a serum Fe ala-
csony, ferritin normdlis vagy emelkedett, TIBC alacsony.

A thalassaemidk velesziiletett hemolitikus anémidk, a hemoglo-
bin molekuldt alkoté alfa vagy beta ldncok elégtelen szintézise
jellemzi. A gyakorlatban a minor thalassaemia elkiilonitése fon-
tos a vashidnyos anémidtél, a minor thalassaemiat a magas
erythrocyta szdm, normdl RDW, alacsony Mentzer index, nor-



GYERMEKGYOGYASZAT 2022; 73. EVFOLYAM, 5. SZAM

mal vagy enyhén emelkedett reticulocyta szam, normdl vagy
emelkedett ferritin szint jellemzi.

Ritkdbban okoz hypochrom microcytaer anémidt az 6lommér-
gezés, rézhidny, illetve a vasanyagcsere zavara, ami érintheti a
vas felszivéddsat, transzportjdt, felhaszndldsdt a hemoglobin-
szintézishez. A transzmembrdn proteinek defectusa gdtolja a
vas felszivéddsdt (pl. Ferroportin mutatio), ezt a kérképet per
oralis vas kezelésre rezisztens vashidnyos anémidnak is nevezik
(IRIDA- iron resistant iron deficiency anemia). Aceruloplas-
minaemidban nehezitetté vdlik a vas felszabaduldsa a makro-
fdgbdl és bejutdsa a plazmdba. A mitokondridlis vas felhaszna-
|ds zavara a sideroblastos anémia, ahol a vas bejut az erythro-
blastba de nem tud beépiilni a hemoglobinba, felszaporodik a
mitokondriumban és vasfestéssel a csontvel6ben megjelen-
nek/felszaporodnak a ring sideroblastok. Magas RDW, emelke-
dett vasszint, ferritin és transzferrin saturatio jellemzi.

A vastdlsily elkertilése érdekében fontos a hypochrom micro-
cytaer anémidk etiolégdjdnak tisztdzdsa a vaskezelés elinditdsa
elétt.

Szovédményes pneumdnia — esetismertetés*

Jakab Kinga', Szalai Mdria', Koncsag-Szasz Eléd’,
Papp Janos Gyérgy®

'Székelyudvarhelyi Vdrosi Kérhdz, Gyermekgydgydszat
*Velkey LdszI6 Gyermekegészségligyi Kézpont,
Gyermeksebészet, Miskolc

Az atipusos pneumonia leggyakoribb kérokozéja a Mycoplasma
pneumoniae, mely elsésorban iskoldskordakban és serdiil6k-
nél, de bdarmely életkorban okozhat megbetegedést. Nem csak a
[égutakat betegitheti meg, hanem szinte valamennyi szervrend-
szert érinthet. ElGaddsomban egy 5 éves filigyermeket mutatok
be, aki 6 hénapja tarté kohogésrsl panaszkodott. Osztdlyunkra
2 napja tarté ldz, nehézlégzés, étvdagytalansdg és a krénikus ko-
hogés miatt kerilt felvételre. A tuds felett csokkent alapsejtes
légzés, ill. nedves szortyzorejek voltak hallhaték. A rontgenfel-
vételen kiterjedt, jobb oldali, lebenyes tid6gyulladds dbrdzols-
dott. Empirikus antibiotikumos kezelést inditottunk (ceftriaxon,
amikacin), alacsony oxigén-szaturdciéja miatt pedig folyamatos
maszkos oxigénterdpidra volt sziikség. A vérvizsgdlat emelke-
dett gyulladdsos markereket mutatott, Quantiferon TB Gold Plus
teszt kizdrta a TBC gyandjdt, a Mycoplasma pneumoniae IgM
antitest viszont pozitiv lett. A 4 nap utdn ismételt rontgenfelvé-
telen a kordbbindl kiterjedtebb pneuménia dbrazolédott, a gyul-
laddsos markerek sem javultak, igy az antibiotikus kezelést
Meronem és Vancomycinre cseréltiik. A kezelés hatdsdra némi
javuldst észleltink, a kohogés és a nehézlégzés enyhén csok-
kent, de a beteg tovdbbra is gyakran ldzasodott, a hallgatézdsi
lelet pedig lényegesen nem vdltozott. Az djabb tud&rontgen- és
CT vizsgdlat tudstdlyogot mutatott, igy a beteget a kezelés 12.
napjan egy romadniai egyetemi kozpontba irdnyiftottuk, ahol
Cystds adenomatosus tudémalformatiét és Mycoplasma
pneumoniae feltlfert6zédést véleményeztek, mitéti megolddst
javasoltak. A betegség 30. napjdn a kivizsgdldsokat a miskolci
Velkey Ldszl6 Gyermekegészségligyi Kozpontban folytattdk.
HRCT vizsgdlat tisztdzta, hogy valéban tidétdlyogrél van szé,
amely folyamatos regressziét mutatott. A koézel hat hetes
tdrsitott antibiotikumos kezelés hatdsdra csak egy 4x4cm-es,
jobb kozépsd lebenyi tdlyog maradt. Két hénappal késébb a
beteg még kohog, de j6 dltaldnos dllapotban van, ldztalan,
képalkoté vizsgdlatokkal kovetjk.
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A D-vitamin receptor jelenlétének
immunhisztokémiai kimutatdsa gyermekkori
szolid tumorokban

Juhdsz Orsolya', Jdkob Noémi?, Rajnai Hajnalka®,
Imrei Marcell®, Garami Miklés’
'Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

?Semmelweis Egyetem, Patoldgiai és Kisérleti Rakkutato
Intézet

’Semmelweis Egyetem Transzldciés Medicina Intézet

Hattér: Kordbbi munkdnkban 6sszefuiggést taldltunk a szolid tu-
moros gyermekek alacsonyabb D-vitamin szintje és a kedvez6t-
len prognézis kozott. A D-vitamin receptor (VDR) expresszidja,
valamint a tumor viselkedése és a betegek tilélése kozotti
osszefliggést csak néhdny tanulmédnyban vizsgalték eddig gyer-
mekkori szolid tumorok esetében.

Médszerek: A vizsgdlathoz 177, a Semmelweis Egyetem (SE) II.
Sz. Gyermekgydgydszati Klinikdjdan gondozott szolid daganatos
gyermek tumorbiopszids mintdinak formalin-fixdlt, paraffinba
dgyazott szovetblokkjait vdlasztottuk ki. A mintdkon az
immunhisztokémiai (IHC) analizist a SE Patolégiai és Kisérleti
Rakkutaté Intézetében végeztik. A VDR daganatszovetben valé
jelenléte és a kimenetel kozotti osszefliggés vizsgdlatdhoz
dlltak rendelkezéstinkre.

Eredmények: Az alacsony VDR expresszié szignifikdnsan ked-
vezétlenebb prognézissal (p = 0,0061) tdrsult a vizsgdlt gyer-
mekkori szolid tumorokban. Az 6sszefliggés nemcsak statiszti-
kailag, de klinikailag jelentds 6sszefliggésnek tekinthetd; az ala-
csony VDR expresszié mellett tobb, mint 14-szerese a kedvezét-
len prognozis esélye (OR = 14,74). A VDR expresszié mértéke
szignifikdnsan kilonbo6zott az egyes vizsgdlt tumortipusok ko-
z6tt (p <0,0001).

Kovetkeztetés: Az IHC médszerrel kimutatott alacsonyabb VDR
expresszié kedvezétlenebb progndzissal tarsul. A gyermekkori
szolid tumorok VDR-stdtuszdnak ismerete értékes biomarker le-
het, mely alapjdn magas VDR expresszié esetén D-vitamin és
analdgjai kiegészits terapiaként szolgdlhatnak a hagyomanyos,
elsé vonalbeli onkoterdpia mellett.

Gyermekkori malignus betegek betegirdnyitasa
és kozos gondozdsa

Kassay Anett', Gadl Zsuzsanna®, Zsigrai Emese?,
lllésy-Macsi Lilla®, Petras Mikl6s?, Sasi Szabé Ldszlé?,
Dicsé Ferenc', Kiss Csongor?, Szegedi Istvan®
'Szabolcs-Szatmdr-Bereg Megyei Kérhazak és Egyetemi
Oktatokorhdz, Josa Andrds Kérhdz Oktatokorhéz,
Gyermekosztdly

’Debreceni Egyetem, Klinikai Kézpont, Altalanos
Orvostudomanyi Kar, Gyermekgydogydszati Klinika, Gyermek
Hematologiai-onkolégiai Osztaly

*Debreceni Egyetem, Klinikai Kézpont, Altalanos
Orvostudomanyi Kar, Gyermekgydgydszati Klinika,
Gyermeksebészeti Osztdly

A gyermekkori malignus betegek elldtdsa Magyarorszdgon
komprehenziv onkoldégiai centrumokban valésul meg. Az
északkelet-magyarorszdgi régioban a gyermekek kivizsgdldsa,
diagnosztizdldsa az alapelldtdsban dolgozé gyermek hdziorvos-
ok, a regiondlis kozpontok és a debreceni Gyermekgydgydszati
Klinika szoros egyuttmiikodésén alapszik.

A betegek mihamarabbi kivizsgdldsdhoz, valamint a diagnézis
feldllitdsahoz és nemzetkozi protokollok alapjdn torténd szak-
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szer( elldtdsdhoz sziikséges, a betegelldtds kiilonb6z6 szintjein
megvaldsuld [épéseket egy két éves betegiink kapcsdn mutatjuk
be, akinek az alapelldtdsban enteritises panaszok miatt tortént
fizikdlis vizsgdlata sordn észlelt bagyadtsdg, étvdgytalansdg mi-
att 2021.09.29-én indult kivizsgdldsa a Kisvdrdai Kérhdzban.
Az itt detektdlt hyperglycaemia (35 mmol/L) miatt parenteralis
folyadékpdtldst alkalmaztak és tovdbbi elldtds céljdbdl a SzSzB
J6sa Andrds Kérhdzba kérték dtvételét. A fizikdlis vizsgdlatok so-
rdn észlelt jelentés hepatomegalia miatt hasi UH vizsgdlat,
majd hasi MR vizsgdlat tortént, mely sordn a mdj mindkét lebe-
nyét — a centrdlis szegmentumokat érint6, PRETEXT IIl. stddiu-
mu, nagyméret( térfoglalds dbrdazolédott. Tovdbbi laborleletei
alapjan lezajlott SARS-COVID-19 infectio igazolédott magas
IgG titerrel. Kiegészits labor és kardiolégiai vizsgdlatai pedig
COVID indukdlta tobbszervi gyulladds mellett széltak, emiatt
1g/ttkg immunglobulin (Intratect) kezelésben részesilt és 5
mg/ttkg/die  acetilszalicildt terdpidt inditottak. Hyper-
glykaemidja miatt IDDM-nek megfelel& reguldris inzulinkeze-
[ést kovetSen rapszodikus étkezései miatt Humulin M3 terdpia
kertlt bedllitdsra.

A képalkoté vizsgdlatok eredményei a célzottan kért és extrém
magasnak bizonyulé AFP titerrel (26816 kU/mL) egyitt
malignitds (hepatoblastoma) mellett széltak, ezért tovdbbi keze-
[és céljabol kérték dtvételét a DE KK Gyermekgydgydszati Klini-
ka Gyermekhematolégiai-onkolégiai Osztdlydra. A vizsgdlati
eredmények alapjdn kezelését a SIOPEL-6 Protokoll szerint 4
preoperativ blokkal 2021.10.07-én inditottuk, melyet kovet&en
a radikdlis sebészi rezekcié mesohepatectomidval 2021.12.14-
én tortént. A mtétet kovets posztoperativ blokkokat szovéd-
ménymentesen megkapta, AFP titere rendez6dott, jelenleg szo-
ros nyomonkovetés mellett remissziéban van.

Esettink szemlélteti az elldtds kilonb6z6 szintjein id6ben meg-
kezdett kivizsgdlds és szoros egylttmikodés szikségességét a
diagnézis mihamarabbi feldllitdsdnak és a célzott kezelés meg-
kezdésének szempontjdbdl, mely a gyermekek teljes gyégyula-

sdnak biztositdsa céljdbél kiemelkeds fontossdggal bir a
klinikai gyakorlatban.
D) katéter eltavolitdsa altatds nélkiil - ex vivo

és in vivo eredményeink

Kecskés Edit, Szabé Levente, Varga Gdbor,
Sasi Szabé Laszlé

Debreceni Egyetem Klinikai K6zpont Gyermekgyogydszati
Intézet, Gyermeksebészeti Osztaly

Bevezetés: A dupla ) (D)) katéter alkalmazdsa széles korben el-
fogadott, a percutan nephrostomdndl kevésbé invaziv médszer.
Gyermekpopuldciéban hétrdnya, hogy eltdvolitdsa narkézist
igényl§ cystoscopia sordn torténik idegentest fogéval vagy hu-
rokkal, mely miatt sokan- kiilonosen fiatalabb gyermekek ese-
tén- nem ezt a vizelet devidciés médszert vélasztjak (pl. laparo-
scopos pyelonplastica sordn). A D] katéter eltdvolitdsdnak egyik
alternativ megolddsa lehet a Houwei és munkacsoportja dltal
publikdlt, narkézist és cystoscopidt nem igényl6 beavatkozas.
Vizsgdlatunkban ezen technika biztonsdgossdgdt és hatékony-
sdgdt vizsgdlatuk.

Médszerek: Retrospektiv médon a 2021 janudr - 2022 mdrcius
kozott ezen technikdval kezelt, egy oldali D) katétert viseld,
0-18 év kozotti gyermekek adatait elemeztiik. Az ezen periédus-
ban laparoscopos pyelonplasticdt kovets DJ katéter eltdvolitds
eredményeit hasonlitottuk 6ssze a 2020-as évben laparoscopos
pyelonplastica utdni cystoscoppal (CS) végzett DJ katéter eltd-
volitdsokkal. Tovdbbd 0Osszehasonlitottuk a noncystoscopos
(NCS) DJ eltdvolitds sikerrdtdjét az anterograde (ADJ) és
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retrograde DJ (RD)) felhelyezést kovetSen. Vizsgdltuk az in vivo
beavatkozas siker-és szovédményratdjdt, illetve a koltséghaté-
konysdgdt. A médszer reprezentdldsa céljdbél hidgyhdélyagmo-
dellt készftettiink.

Eredmények: A vizsgdlati periédusban 25 gyermeknél végez-
tink noncystoscopos DJ eltdvolitdst (anterograde D) felhelye-
zés: 17 beteg, retrograde DJ felhelyezés: 8 beteg). A gyermekek
dtlagéletkora 33,91 hénap (AD]J), 35 hénap (RDJ) és 67.6 hénap
(CS) volt. A noncystoscopos technika sikerrdtdja ADJ felhelye-
zést kovetSen 100% (17/17) volt, mig RDJ felhelyezés utan
37,5% (3/8) volt (p <0,005). A NCS D] eltdvolitdsa dtlagosan az
1,94. (ADJ) és a 2,33. (RDJ) probdlkozdsra (1-5 kisérlet) sikerlt.
Perioperativ komplikdcié egyik esetben sem volt. A laparo-
scopos pyelonplasticdt kovetGen végzett NCS DJ eltdvolitdsndl
a beavatkozds ideje szignifikdnsan rovidebbnek igazolédott,
mint cystoscopos D] eltdvolitds sordn (5,3 perc vs. 14 perc, p
<0,005). A noncystoscopos D] eltdvolitds koltségvonzata lénye-
gesen kisebb, minta hagyomdnyos médszeré (NCS: ~3000 Ft vs.
CS: ~ 35.000 Ft).

Kovetkeztetés: Az innovativ technika alkalmazdsa mind kisérle-
tes kortlmények kozott, mind in vivo hatékony és biztonsdgos
modszernek bizonyult. Alkalmazdsdval jelentSsen rovidil a be-
avatkozds ideje, kevésbé megterhel§ a beteg szdmédra és csok-
ken a kérhdzi koltség. A léglitbiztositds mell6zésével ez a méd-
szer a COVID-19 pandémia alatt az elldté személyzet infekcié
kockdzatdt is csokkenti.

K6z0s betegeink - kozos esetismertetést jelentek be.

Még mindig véres a vizelet

Kiss Gabor', Miskolczi Néra®, Takdcs Katalin®,
Balogh Tiinde', Kovdcs Tamas?, Tdlosi Gyula'
! Bdcs-Kiskun Megyei Oktatékérhdz, Csecsemd- és
Gyermekosztdly

? SZTE SZAKK Gyermekgydgydszati Klinika,
Gyermeksebészeti Osztaly

* Hédziorvos, Orgovény

El6addsunkban egy 3,5 éves fili esetét mutatjuk be, akinek
anamnézisébdl kiemelhetd negativ perinatdlis id6szakot kove-
téen 1 hénapos korban fungus umbilici miatt gyermeksebészeti
kezelés, mely hidrogénperoxid és lapisz kezelésre megoldé-
dott, ekkor végzett hasi UH higyhdlyagban a bdzison 6,3
mm-es echogén ovdlis képletet irt le. Ezt kovetSen hdziorvosa-
ndl jelentkezett haematuria miatt, aki ennek leggyakoribb okdra
gondolva antibiotikum (Cefixim) kezelést kezdett. Ennek hatd-
sdra panaszai nem szlntek, igy a gyermeket osztdlyunkra utalta.
Kivizsgdldsa sordn laboratériumi vizsgdlatok alacsony gyulla-
ddsos paraméterek mellett j6 vesefunkciét mutattak, végig
normotensiés volt. Hasi UH normal vesék irt le, Gregrendszeri
tdgulat nem dbrdzoldédott, viszont a vaskosabb fald hidgyhdlyag
alsé faldn kb. a kozépvonalban egy 15x9 mme-es, a falhoz rog-
zult intraluminalis képlet volt ldthaté. Ezt kovetSen SZTE Gyer-
mekklinikdra utaltuk, ahol a gyermeksebészeten elvégzett
cystoscopia sordn a colliculus seminalisbdl kiindulé daganatot
észleltek, amely szelepszertien lezdrta a hélyagot, egydttal kife-
jezetten trabeculdlt hélyagfalat ldttak. Az elvdltozdst vesico-
scopos tton, kompletten eltdvolitottdk. A m(tét utdn vizeleturi-
tési nehezitettség megszint, a gyermek panaszmentesé valt. Ké-
s6bb a szovettani vizsgdlat carunculus urethraet igazolt. Két év-
vel a m(tét utdn tovdbbra is panaszmentes a gyermek. Ultrahan-
gon a trabeculdltsdg megszint, reziduum nélkal ariti ki normdl
kapacitasd hoélyagjdt. Az urethra carunculus gyermekkorban és
féként fidkban igen ritkdn fordul el8, ebben az életkorban a ki-
vdlté tényez§ leginkdbb krénikus gyulladds. Szakirodalomban
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eddig 4 esetet irtak le, mind ldnyoknadl, felnéttek korében is csak
2 férfi beteget. Ez az eset felhivja a figyelmet, hogy kisebb
elvdltozdsokat is érdemes kovetni, illetve arra is, hogy a gyakori
tinetek hdtterében néha ritka betegségek is dllhatnak.

Imagisztikai eljarasok fontossdga az urogenitalis
rendszer rendellenességeinek korai
felismerésében — esetbemutat6*

Kolumbdn Szende', Hadnagy Margit',
Papp Zsuzsanna®, Barabds Annamdria®

'gyermekgydgydsz rezidens orvos, Marosvasarhelyi Il. szamu
Gyermekgyogydszati Klinika, Romadnia,

‘gyermekgydgydsz szakorvos, Marosvdsdrhelyi Il. szamu
Gyermekgydgydszati Klinika, Romdnia

‘gyermekgydgydsz f6orvos, Marosvasarhelyi Il. szamd
Gyermekgyogydszati Klinika, Romdnia

A Herlyn-Werner-Wunderlich szindréma az urogenitalis rend-
szert érinté velesziiletett rendellenesség, amely a Miiller- féle
cs6 és a mesonephricus tubulusok nem megfeleld fejlgdésének
koszonhetSen alakul ki. Ennek a nagyon ritka kérképnek a jel-
legzetessége egy tridsz, amely magdba foglalja az uterus
didelphyst, obstrudlt hemivaginat és az ipszilateralis vese
agenesiat.

Egy 10 éves kisldny esetét szeretnénk ismertetni, akinél mar
intrauterin ultrahangos vizsgdlat sordn cisztdsan dtalakult
afunctionalis ectopias jobb vesét fedezett fel a négydgydsz,
amelyet sziiletés utdn képalkotd eljardsokkal szintén igazoltak.
A csalddi kértorténetében nem szerepel vese, higyditi vagy né-
gyogydszati probléma. A klinikdnkon tobbszori fels léguti in-
fekciéval és hdgydti infekciéval gondozott beteg. Az éves
utdnkovetések sordn felfedezésre keriilt a jobb oldalon kialakult
ureterokéle is. A mdlt hénapban, az ismert urolégiai problémak
kovetése érdekében Kolozsvdron megismételt MRI vizsgdlat so-
rdn, komplex uterus és cervix malformdcié jelenlétét frtak le,
amely miatt n6gyogydsz kollégdk szakvéleményét kérték, akik
az MRI vizsgdlat sordn felfedezett hidrometrocolpos jelenléte
miatt sebészeti korrekciot javasoltak. Sebészeti osztdlyon valé
bentfekvése sordn cystoscopia, jobb oldali ureteroscopia, vala-
mint vaginoscopia zajlott, amely sordn megoldédott az
ureterokéle és az uterusban levé folyadék eltdvolitdsra kerilt
szonda segitségével, ezt kovetSen otthondba bocsdjtottdk
exploratérikus laparoscopia elvégzését javasolva. Kéthét mdlva
a kisldnyt édesanyja ldzas dllapotban hozta be Klinikdnkra, aki-
nél a hiivelyvdladékbdl Enterococcus spp. igazolédott, amely
Cefuroxime kezelésre j6l reagdlt. Ezt kovetSen a bukaresti Str-
gbsségi  Klinikdn jelentkeztek a szakorvos dltal javasolt
laparoscopia elvégzésére, amely sordn a két uterusz kozotti
kommunikdciét sikeresen megoldottdk és amely hozzdjdrult,
egy nagyon ritka kérképnek, a Herlyn-Werner-Wunderlich
szindrémanak korai felismeréséhez. Betegiink esetében sikertilt
relativ kordn felismerntink egy ritka koérképet, amely utdn-
kovetést igényel az esetleges komplikdcidk korai felismerése és
kezelése érdekében.

Ahogy esetiinkben is ldthatjuk, egy ritka kérkép felismerésében
nagyon fontos szerepet jdtszanak a képalkoté eljdrdsok, azok
periédikus megismétlése, a betegek utdnkovetése, valamint a
kilonbo6z6 szakorvosoknak az egytttmkodése.
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A varicokele scleroterapidjdaval szerzett
tapasztalatok osztdlyunkon

Koncz Jdlia'?, Lazar Istvan®, Papp Jdnos',

Réti Gyula', Poremba Bedta', Ormay Cecilia®
Borsod-Abatij-Zemplén Megyei Kérhdz és Egyetemi Oktato
Korhaz

Velkey Ldszlo Gyermekegészségligyi Kézpont, Miskolc
"Gyermeksebészeti, Traumatoldégiai és Egési Osztaly,
’Képalkoté Diagnosztikai Osztaly, Angiografia-DSA
*Gyermek-Anesztezioldgiai és Intenziv Osztaly

Bevezetés: Varicocele vena spermatica, plexus pampiniformis
abnormalis diletatioja. Ritkdn okoz panaszt, leggyakrabban a fi-
zikdlis vizsgdlat sordn mellékleletként kerul felismerésre. Iro-
dalmi adatok alapjdn a populdcié kb 15-18 %-ban fordul el6. A
feln&ttkori infertilitds hdtterében gyakran kimutatott okként sze-
repel. Kezelésére tobbféle mddszer létezik, mind sebészeti,
mind intervencids radioldgiai szempontbdl.

Anyag és mdédszer: Osztdlyunkon kordbban nyilt mtéti feltd-
rdst végeztiink ezt kovetSen laparoscopos m(téti technika ke-
rult bevezetésre. Irodalmi adatok ajdnldsok alapjdn az utébbi
id6ben sclerotherdpia bevezetése mellett dontottiink. Az oszta-
lyunkon elldtott betegeknél retrogrdd sclerotherdpfdt végez-
tink. A beavatkozds sordn jobb oldali vena femoralis punciot
kovetSen a vena spermatica selektiv katéterezése tortént, majd
inguinalis kompresszio védelmében sclerotizdlé anyagot juttat-
tunk a vena spermaticdba. A beavatkozdsok alatt szov6dményt
nem észleltiink. A betegeknél a postoperativ id6szak zavartala-
nul zajlott. A betegeket gondozdsba vessziik.

Konklizié: Tapasztalataink szerint az irodalmi adatokkal meg-
egyezGen a sclroterapia olyan minimalinvasiv eljdrds, mely biz-
tonsdgos és hatékony kezelést biztosit a varicocele kezelésé-
ben. A jelenlegi kildtdsok szerint a sclerotizdcié a legjobb opci-
6t jelenti a vénds keringési zavar szelektiv megolddsdra.

Lymphangioma minimdl invaziv kezelési
lehetdségei

Koncz Jilia', Bodnar Déra’, Papp Jénos',

Sipké Agnes’, Kelemen Agnes®, Kelen Maria*,

Fodor Krisztina®

"Borsod-Abatj-Zemplén Megyei Kérhdz és Egyetemi Oktatd
Kérhdz

*Velkey Ldszl6 Gyermekegészségligyi Kézpont, Miskolc
'Gyermeksebészeti, Traumatoldgiai és Fgési Osztaly
*Gyermek-Anesztezioldgiai és Intenziv Osztdly

*Gyermek Onko-haematolégiai és Csontvels Transzplantdcios
Osztdly

*Ujsziilétt Intenziv Osztdly
’Kozponti Diagnisztikai Centrum

Bevezetés: A lymphangioma egy ritka fejl6dési rendellenesség,
melynek etiolégidja ismeretlen. Leggyakrabban a nyakon, hén-
aljban és a mellkasfalon fordul el8. A diagnézis feldllitdséban a
fizikdlis vizsgdlat mellett a képalkoto vizsgdlatoknak — UH, MR
—fontos szerepe van. Kezelés szempontjdbdl a miitéti megoldds
a lokalizdci6 és az elvdltozds kiterjedése miatt nehézkes lehet.
El6addsomban az osztdlyunkon kezelt betegek eredményeit
szeretném bemutatni.

Anyag és mddszer: Osztdlyunkon az utébbi években hdrom
lymphangiomds betegeknél scleroterdpidt és sziikség esetén
sirolimus terdpia kiegészitést végeztink. A kiilonb6z6 lokalizé-

cidju, tipusu és kiterjedés lymphangiomék esetében UH vezé-
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relt punctiét kovetSen Bleomycinnel végeztink sclerotisatiot.
Egy betegnél mivel az elvdltozds kevert szerkezet(, nagy kiterje-
désti volt a therdpidt sirolimus addsdval egészitettik ki. A be-
avatkozdsok alatt szovédményt nem észleltiink. A betegeknél a
postoperativ idGszak zavartalanul zajlott. A betegeket minden
esetben gondozdsba vettiik, rendszeresen kontroll vizsgdlat
torténik.

Konklizié: Tapasztalataink szerint az irodalmi adatokkal meg-
egyez8en a scleroterapia olyan minimdl invaziv eljdrds, mely
hatékony kezelést és j6 esztétikai eredményt biztosit a betegek
szamdra.

A klasszikus TORCH patogéneken til — hazai
intrauterin lymphocitds choriomeningitis
virusfert6zések esetismertetése

Koroknai Anita', Ivancsé Johanna®, Nagy Orsolya'?,
Nagy Anna', Csonka Nikolett', Takdcs Mdria'"?
"Nemzeti Népegészségiigyi Kozpont, Virdlis Zoondzisok
Referencia Laboratériuma, Budapest

’Borsod-Abatj Zemplén Megyei Koézponti Kérhdz és Egyetemi
Oktato Kérhdz, Ujszilott Intenziv osztdly, Miskolc

‘Semmelweis Egyetem, Orvosi Mikrobioldgiai Intézet,
Budapest

A Lymphocitds choriomeningitis virus (LCMV) egy rdgcsalok dl-
tal terjesztett virdlis zoondzis. A fert6zés tiineteit nagyban befo-
lydsolja a fert6z6dés ideje, igy a pre- és postnatalisan szerzett
infekcié klinikai képe teljesen eltér6. A szerzett fert6zések kb.
egyharmada tiinetmentesen lezajlik, vagy csak enyhe, influen-
zaszer( tinetek figyelhet6k meg, mig silyosabb esetben menin-
gitis, encephalitis vagy meningoencephalitis is kialakulhat, de
dltaldban maradvdnytinetek nélkul gyégyul a beteg. Ezzel
szemben az intrauterin LCMV infekcié mortalitdsa magas.
A magzat fert6z6dése gyakran magzati elhaldlozdshoz vezet, il-
letve a tidlél6 magzatoknadl a fert6zés eredményeképpen ldtdska-
rosodds (chorioretinitis) és kozponti idegrendszeri fejlédési
rendellenesség: microcephalia, macrocephalia, hydrocephalus
alakulhatnak ki.

Hazdnkban a lymphocytds choriomeningitises megbetegedés
ritkdn kertl diagnosztizdldsra. 2012-2021 kozott mindossze 38
LCMYV pozitiv esetet igazolt az LCMV diagnosztikdjdra kijelolt
Nemzeti Népegészségligyi Kozpont Virdlis Zoonézisok Referen-
cia Laboratériuma. Magyarorszdagon 2019-ben kerilt diagnosz-
tizdldsra az elsg, majd 2021-ben a mdsodik intrauterin LCMV
fert6zés laboratériumunkban. A gyermekek vérsavéjdban mért
IgG ellenanyag titere tobb mint négyszerese volt az anyai minta-
ban mért 1IgG szintnek. Az els§ esetben I1gM és IgA ellenanyagot
is sikertlt kimutatni a gyermek vérmintdjdbol.

A congenitdlis LCMV fert6zések valédi prevalencidja jelenleg
nem ismert. A betegség feltételezhetSen aluldiagnosztizalt, a di-
agnosztikat ugyanis nagymértékben neheziti, hogy a fellépé ti-
netek nagyon hasonlitanak az egyéb TORCH-patogének dltal
okozott tiinetekhez, kiillonésen a congenitdlis cytomegalovirus-
és toxoplazma fert6zések klinikai képéhez.
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»A PKU ismétlését kéri Szeged” - Javitsuk
kozosen az djszilottkori anyagcsere sz(irés
hatékonysdgat

Késa Magdolna, Monostori Péter, Bardth Akos,
Rdcz Gdbor, Bereczki Csaba

Gyermekgyogydszati Klinika és Gyermek Egészségligyi
Koézpont, Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Kézpont, Szeged

2022-ben a cystds fibrézissal bévult az djszulottkorban szdrt
orokletes betegségek palettdja. Az kérkép sziirése a tobblépcsds
metodikdbdl adédéan més jellegl terhelést ré az eddigiekhez
képest az elldtérendszerre. Az ennek kapcsdn bevezetett vdlto-
zdsokat, hibalehet&ségeket és azok elkertilésének médjat igye-
kezzik 6sszefoglalni. Ezen til cél a klasszikus anyagcsere be-
tegségek szirésénél észlelt 1-1 tanulsdgos eset bemutatdsa, va-
lamint szeretnénk egydttal koszonetet is mondani a kollégdk he-
lyi kérhdzakban és alapelldtdsban nydjtott segitségéért, mely
nélkil Anyagcsere Kozpontunk sem tudnd kell6 hatékonysdggal
végezni munkdjat.

Tumorsejtek genetikai jellemzdéin alapulé célzott
terdpia recidiv medulloblastomdban

Kovidcs Janka, Brickner Edit, Garami Miklds

1. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika, Semmelweis Egyetem,
Budapest

A gyermekkori rosszindulati daganatok tobb, mint 30%-a koz-
ponti idegrendszeri malignitds.

Az embriondlis sejtekbél kifejlédd, leggyakrabban a cerebellum
tertiletén elhelyezked6 medulloblastomdt a gyermekkori koz-
ponti idegrendszeri malignitdsok hozzdvetSlegesen 20%-dban
diagnosztizdlunk.

Az onkoldgiai kezelés részét képezi a tumor lehet8ség szerinti
teljes eltdvolitdsdt kovets sugdr-, illetve kemoterdpia. Agressziv
megjelenés esetén a megfelel§ betegség kontroll eléréséhez ki-
egészit6 megakemoterdpidt kovets autolég Gssejt-transzplantd-
ci6 is szlikséges.

A megbetegedés ismételt kidjuldsa, illetve az els6vonalbeli ke-
zelésre adott elégtelen terdpids vdlasz esetén a kérfolyamat
progndzisa kifejezetten rossz.

Az onkoldgiai kezelés hatékonysdgdnak javitdsdra szdmos kuta-
tds és klinikai tanulmény zajlik vildgszerte, azonban meghatdro-
z6 hosszu tavi eredményrél még nem tudtak beszdmolni. Az
Ujabb terdpids torekvések részét képezi a tumorsejtek molekula-
ris genetikai jellemzd&in alapulé célzott kezelési modalitdsok
klinikai bevezetése.

A Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinikdn
2017. 6sz 6ta medulloblastoma miatt kezelt és gondozott bete-
glink 2020. nyardn jelentkezett ismételt betegség kitdjuldst kove-
t6en Magyarorszdgon elséként alkalmazott célzott terdpidval ki-
egészitett onkoldgiai terdpidjat mutatjuk be.

A gyermekkori kdzponti idegrendszeri malignitdsok molekuld-
ris genetikai jellemz&inek megismerése, rutinszerd vizsgdlata és
az arra épulé célzott terdpia alkalmazdsa nélkilozhetetlen a
gyermekek gydgyuldsi esélyének novekedése szempontjdbol.
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A gyermekonkolégiai antiemetogén terapiak
komplex és komprehenziv szemlélete

Kovdcs Janka, Hegedtis Péter, Szabados Mdrton,
Briickner Edit, Garami Miklés

Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika,
Budapest

A gyermekkori rosszindulatd daganatos betegségek kezelése a
20. szdzadi orvoslds egyik fontos sikertorténete. A betegek
gyogyuldsi ardnya az elmult évtizedekben jelent&sen javult, a
legkorszertibb multimodalis onkolégiai kezelésekkel a 10-b6l 8
gyermeket meg tudunk gydgyitani.

Az onkolégiai kezelés részeként alkalmazott citosztatikus tera-
pidk legismertebb mellékhatdsa azok vdltozé mértékd, de a be-
tegek szubjektiv jolétét jelentSsen befolydsolé emetogentidsa.
A kemoterdpidhoz tdrsulé hdnyinger és hanyds (CINV) mérsék-
[ésére szdmos antiemetikus készitmény ismert és haszndlatos.
Az er6sen emetogén terdpidk esetében a CINV megfelel§ keze-
lése azonban szdmos esetben komoly kihivds elé dllitja a klini-
kust. Az elégtelen mellékhatds kontroll az onkolégiai kezelés
elhidzoddsdhoz, ezzel a gydgyuldsi ardny romldsdhoz vezethet.
Jelen el6addsomban a korszerl antiemezis alapelveit és
Neuro-onkoldégiai Kozpontunkban szerzett tapasztalatainkat
szeretném bemutatni.

A kemoterdpia okozta mellékhatdsok megfelel§ kontrollja nagy-
ban hozzdjdrul a onkoldgiai kezelés sikerességéhez, ezzel javit-
va a gyermekek életkildtdsait.

A kevésbé siilyos sebek is megérdemlik a modern
szereket

Kénig Rébert', Hetthéssy Judit’

'Szent Jdnos Korhdz és Eszak-Budai Egyesitett Kérhdzak

‘egyéni vdllalkozé

Bevezetés: Gyermekesebészetben és gyermektraumatolégidban
a komplikdlt, kiterjedt, roncsolt vagy stlyosan fert6zott sebek-
nél a modern sebfertStleniték haszndlata, mint pl. PHMB
(Polihexanid) gyermekgydgydszati centrumokban egyre inkdbb
elterjedt. Ugyanakkor a modern eszkozok rengeteg el6nyt bizto-
sitanak olyan gyermekek, sériiltek szamdra, akinek a sérilései
nem ennyire silyosak, a maguk nemében.

Cél: APHMB tartalmd fert6tleniték el&nyos tulajdondgainak be-
mutatdsa 3 esetismertetés keretében.

Esetismertetések: 10 éves fid, édesanyjanak szeretne faragni,
mikor megcsuszik a bicska a kezében. Részlegesen amputdlja
jobb kezének 6tos ujjdt a proximdlis interfalangedlis iztilet ma-
gassdgdban. Reimplantatiét végzink. Apa biciklin viszi az 5
éves kislanyt, akinek bokdja beszorul a kiill6k kozé. Kul- és
belboka torést szenved el. A kilbokdjdn kiterjedt tertileten
haematoma észlelhets. Gipszrogzitést helyeziink fel 3. nap a
heamatoma felett necrosis jelentkezik. Lavanid gélt inditunk. A
kotéscserék megviselik a kislanyt 6. nap demarkadlédik a
necrosis, kotéscserék nem viselik meg a sériltet.3 5. nap per
secundam problémamentes gyégyulds ldthatd, plasztika, transz-
plantdcié nélkil. 39 éves ng, aki LMWH-t (kis molekulasdlyd
heparint) szed rendszeresen, kettes ujja végpercének lap szerin-
ti feltletes sérilését szenvedi el f{6zés kozben. A vérzés a sok kis
kapilldris érsértlés és az LMWH miatt nem dll el, illetve kotés-
cserék alkalmaval djra indul. Konzervativ terdpidra szép ered-
ményt kapunk.

Kovetkeztetés: A PHMB tartalmd szerek, gélek, egyedi tulajdon-
sdgai, a koérhdzi és a hétkoznapi haszndlatban is elsé vonalbeli
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fertétlenit6k lehetnek. A gyermekek a gél dllagd fert6tlenits tu-
lajdonsdgait részesitették el6nyben.

Kardioldgiai vizsgdlatok gyermekeknél
koronavirus-fert6zés utin

Krdnitz Zsolt, Rdcz Katalin, Katona Marta,
Bereczki Csaba

SZTE AOK Gyermekgydgydszati Klinika és Gyermek
Egészségligyi Kozpont, Szeged

Bevezetés: A koronavirus (SARS-CoV-2, COVID-19) dltal oko-
zott betegség lefolydsa kevésbé agressziv gyermekeknél, mint
felndtteknél. Néhdny gyermek sokszervi gyulladds (paediatric
inflammatory multisystem syndrome, PIMS) miatt kerdlt inten-
ziv osztdlyra felvételre, de a legtobb gyermeknek csak enyhe ti-
netei voltak vagy tiinetmentes volt. A betegség lezajldsa utdn
észlelt maradvdnytiinetek (post-COVID szindréma) mint gyen-
geség, faradtsdg, mellkasi fdjdalom, tachycardia oka lehet sziv
érintettség vagy myocardium sérilés. A panaszokkal rendelkezé
gyermekeknek és a fert6zésen dtesett sportoléknak részletes
kardiolégiai vizsgdlatra van sziikségik. Az elmdlt hénapokban
kardiolégiai ambulancidnkon a betegek széma megemelkedett.

Betegek és médszer: ElGaddsunkban retrospektive dttekintjik a
koronavirus fert6zésen dtesett gyermekek tiineteit, maradvany-
tuneteit, szov6dményeit, kardiolégiai vizsgdlatokat, laborered-
ményeket, kezeléseket.

Eredmények: 112 beteg (62 fid, 50 ldany) adatdt gydjtottik 6ssze
az elmdilt nyolc hénapbdl. Eletkoruk 6 hénap és 18 év kozotti.
A betegek kozel 80%-dnak teszttel igazolt coronavirus fert6zése
zajlott, 51%-a sportolé. 9 gyermek kerilt intenziv osztdlyra
PIMS diagnézissal, kozilik nyolcan kaptak intravénds immun-
globulint. Veleszuletett szivfejlédési rendellenesség és egyéb
kezelt betegség 14 esetben volt. Sziv MR-vizsgdlat ketts beteg-
nél lett pozitiv. EKG rendellenességet 24 esetben, echokardio-
grafidval 18 gyereknél taldltunk eltérést. A betegek 14%-dndl
tortént egyéb, tartés panaszok miatt neuroldégiai, pulmonolé-
giai, immunolégiai és pszichidtria vizsgdlat.

Kovetkeztetések: Bdr a legtobb gyermek tiinetmentes vagy csak
enyhe tiineteket mutat a COVID-19 fert6zés alatt, sok gyermek-
nek a gyégyulds utdn hénapokkal is vannak panaszai, amelyeket
post-COVID szindréma néven ismeriink. A stlyosan beteg gyer-
mekek kezelése mellett fontos a krénikus szovédmények hosszu
tdvi nyomon kovetése, a betegek ellenérzése a virus késéi hatd-
sa miatt, kilonosen a sportolékndl.

Légzési elégtelenséget okozd, kétoldali
pulmonalis intersticidlis emfizéma esete —
kozos betegiink

Krikovszky Déra', Kdlman Attila', Kovacs Lajos',
Schnur Janos?, Baldzs Gyorgy?, Varkonyi Ildiké’,
Sesztdk Timea', Nyitrai Anna', Lédi Csaba',

Vatai Barbara', Kincs Judit', Szabé Attila’
'Semmelweis Egyetem, I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika
’Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet

El6addsunkban egy 3 hénapos csecsemd esetét ismertetjk, aki-
nél Gjszulottkori stridor hdtterében a gégét deformdlé (késébb
szovettanilag verifikdlt) laryngokele igazolédott, ami miatt 9 na-
pos korban tracheostomadt kapott. Mdsfél hénapos korban kétol-
dali pneumonia, szepszis, 1égzési elégtelenség miatt intenziv
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osztdlyon fekudt, lélegeztetégépen magas Iéglti nyomdsokat
igényelt. Az alkalmazott lélegeztetés mellett mindkét tidében
pulmonalis intersticidlis emfizéma (PIE) alakult ki, ami a jobb
oldali tiid6 fokozatos hyperinflaciéjdt és a bal oldali tidé 6ssze-
nyomatdsdt, dystelectasidjdt okozta. Klinikdnkra valé dthelye-
zését kovetSen az addig alkalmazott konvenciondlis gépi léle-
geztetést magasfrekvencids gépi lélegeztetésre vdltottuk, igye-
keztiink alacsony légiiti kozépnyomadst alkalmazni, amita széba
jové konzervativ terdpidkkal egészitettiink ki (poziciondlds, lég-
uti fizikoterdpia, nagy mennyiségld vadladék eltdvolitdsa,
intermittdlé 100% O, adds, szteroid kezelés...). Az alkalmazott
kezelés mellett dllapota dtmenetileg javult csak, majd a jobb ti-
dé hyperinfldciéja fokozédott és a beteg IélegeztethetEsége to-
vdbb romlott. Mellkas CT a jobb k6zépsé lebeny extrém tdguld-
sdt mutatta. Multidiszciplindris megbeszélés (pulmonolégus,
gyermeksebész, ECMO-ban jdrtas intenziv osztdlyos szakorvos,
radiolégus) mellkassebészeti beavatkozds, a névekvd volumend
jobb k6zépsé lebeny — ECMO védelemben elvégzett - reszekcio-
ja mellett dontott. A postoperativ szak zavartalanul telt, 71 6ra
ECMO kezelés és 12 nap tovdbbi gépi lélegeztetést kovetSen a
gyermek extubdlhaté volt.

A PIE elsGsorban |élegeztetett koraszilottek ritka betegsége,
ami az éretlen tiddé gépi lélegeztetése kapcsdn, a tilfeszult
alveolusok faldnak megrepedése miatt alakul ki. A tidé inter-
sticiumdba bekerils levegé mennyisége az ép tudéteriletek
0sszenyomatdsa miatt sdlyos 1égzési elégtelenséghez vezethet.
Azon ritka esetekben, melyekben a konzervativ kezelés ered-
ménytelen, utolsé lehetdségként volumen redukciés mitét
fontolandé meg.

Miért van ennyi 'furcsa’ diabetes a csaldadban?

Labodi Andrea', Téth-Heyn Péter?, Balogh Istvdn®,
Szlics Zsuzsanna®
"Bdcs-Kiskun Megyei Kérhaz Gyermekosztaly

‘Semmelweis Egyetem, I. szimu Gyermekgydgydszati Klinika
*Debreceni Egyetem Laboratériumi Medicina

A diabetes mellitus leggyakoribb formdi az egyes és kettes tipus,
azonban bizonyos esetekben gondolnunk kell a MODY
(maturity onset diabetes of the young) lehet&ségére. A MODY
monogénes, autoszomdlis domindns 6roklédést szénhidrat
anyagcsere zavarok csoportja, melyek jellemz6en gyermekkor-
ban vagy korai feln6ttkorban manifesztdalédnak. Eddig 14 altfpu-
sat irtdk le. A MODY13 esetén a KCNJ11 gén érintett, melynek
mutdciéja az ATP szenzitiv kdlium-csatorndt érinti. Esetiinkben
egy MODY-ban érintett gyermek — és csaldd — kertl bemutatds-
ra, akiknél a genetikai vizsgdlat sordn a KCNJ11 gén egy dj
mutdciéja kerlt lefrdsra.

A 9 éves vékony testalkatd gyermek 1-es tipusid diabetes melli-
tus gyandjdval kertilt felvételre a Bdcs-Kiskun Megyei Kérhdz
Gyermekosztdlydra. Edesapjét 1-es tipust diabetessel diagnosz-
tizdltdk 14 éves kordban, de a tobb évnyi inzulinmentesség en-
nek ellentmond. Az apai dgon tobb csalddtagnak volt cukorbe-
tegsége. Beteglinknél a diagnézist megel6z6 idSben, j6 étvdgy
mellett 2 kg-os fogydst tapasztaltak. Pater vércukormérgjével
tobb alkalommal 11 mmol/l feletti vércukorértéket mértek a
gyermeknél. Az elvégzett vizsgdlatok sordn normél kezdeti vér-
cukor mellett emelkedett HgbATc értéket észleltiink (7,3%), és
normdlis C-peptid szintet. Diabétesz specifikus autoantitest
vizsgdlatok csak a GAD enyhe emelkedését jelezték. 160 g szén-
hidrdt tartalmd diéta mellett vércukorértékei normalizalédtak.
A nem T1-es tipustinak tiing folyamat miatt centrumba irdnyitot-
tuk tovdbbi kivizsgdldsra (I. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika).
A Debreceni Egyetemen a gyermeknél, testvéreinél és a paternél
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elvégzett célzott MODY genetikai vizsgdlat a KCNJ11 génben
igazolt heterozigéta mutdciét (c.481G>A, p.(Ala161Thr)). Ez
egy, az irodalomban még le nem irt mutdcié a paternél, a gyer-
meknél és a gyermek egyik tlinetmentes testvérénél. Hét hénap
utdn a gyermeknél emelkedd vércukor értékek miatt kisd6zisu
inzulinkezelést kellett inditani, de bazis inzulint kozel két év
utdn sem igényel. AMODY diagnézis birtokdban indokolt mind
a gyermeket, mind a patert a kozeljovében szulfanilurea
kezelésre dtdllitani, melynek effektivitdsa jobb az inzulinndl a
MODY bizonyos tipusaiban.

A gesztdcios kor és a sziiletési sily prognosztikai
jelentdsége vitiumos magzatoknal

Ladédnyi Aniké
GOKVI Gyermeksziv Kézpont

A velesziletett szivhiba a leggyakoribb fejlédési rendellenes-
ség, 4-8/1000 élvesziiletéssel. Ennek egyik vonzata az évi mint-
egy 30000 gyermekkori szivm(tét javulé tdlélési mutatékkal,
ami részben a javulé antenatalis detekciés ardnnyal magyaraz-
haté. A vitiumok prenatalis felismerése javitja a preoperativ ill.
arovidtdvd mortalitdst, morbiditdst és egyértelmten jobb a var-
haté neuroldgiai kimenetel is. Van ami kiszdrt patholégiai ese-
tén is bizonytalan, de prognosztikai jelent&séggel bir: ilyen a
koraszulottség, sziletési sdly, tdrsulé extracardialis és/vagy
kromoszomaeltérés. A szuilés idejét tekintve a terminuson beluli
szilés ideje is szamit. A 37. kontra 39. gest. hét nem ugyan-
annyira biztonsdgos, a betoltott 39-40. hét a legoptimélisabb,
szignifikdnsan jobb a korai mortalitds, morbiditds és neurolégi-
ai kimenetel szivm(tétek utdn. Vitiumos magzatok otéves tul-
élésében is szignifikdns a kiilonbség a sztilés ideje és a szlletési
stly fuggvényében, a legoptimdlisabb a nagysilyd terminus
utdn szuletetteknél. Izoldlt CHD esetén a méhen belili elhalds
esélye csekély. Méhen belili agyi MR vizsgdlatok alapjdn is-
mert, miszerint a vitiumos magzatok agyi volumene kisebb, ill.
TGA-s és HLH-s magzatok agya kb. egy hénappal éretlenebb
(oka a retrogrdd agyi keringés), emiatt is el6nyos a szlléssel a
40. gest. hétig vdrni. A fentiek alapjdn a CHD-s magzatokndl a
betoltott 39. gest. hét el6tti elektiv sztilés gyakorlata djraértéke-
lendd.

VSD: kamrai septum defektus

CAVD: komplett atrio-ventrikularis septumdefektus
TOF: Fallot tetralogia

TGA: nagyértranszpozicio

TVT: tudévéna transzpozicié

CHD: velesziiletett szivhiba

HLH: hypoplasids balszivfél szindréma
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Erzelemfékuszi gyermekterdpids pilot csoport
a tdlsilyos, obez gyermekek elldatdsdban

Magyar Emma, Gacs Zs6fia, Fehér Tibor Daniel,
Ittzés Aliz Katalin, Besze Orsolya
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A Tizolté utcai Gyermekklinika Betegeiért Alapitvdny,
Budapest

A gyermekkori tdlsdly és elhizds kezelése egyre tobb kihivds elé
elldtja a magyar egészségligyi rendszert is. A nemzetkozi szak-
irodalombdél és a hazai szakmai gyakorlatbdl is szamos testsdly-
csokkentd és életmddvdltdst segitd programot ismerink - ezek
sikeressége vdltozé mértékd mind a felnétt-, mind a gyermekpo-
puldciéban. Nemzetkozi kutatdsok és protokollok fékuszdban
egyre markdnsabban jelenik meg a fenti dllapotokhoz kapcsolé-
d6 komorbid pszichidtriai zavarok (pl. depresszié, szorongds,
evészavar) és a maladaptiv érzelemszabdlyozdsi technikdk (pl.
érzelmi evés, tilevés) szlrésének, illetve kezelésének fontossa-
ga.

A nemzetkozi trendekhez igazodva a tdlsdlyos és elhizott gyer-
mekek Klinikdn torténé komplex elldtdsdt egy, az érzelemszaba-
lyozdsi folyamatokat a mentalizdcié6 és relaxdcié eszkozével fej-
leszt§ terdpids programmal egészitettiik ki.

A négy pszicholégus dltal létrehozott érzelemfékuszi program
sordn a 11-13 éves gyerekekkel 6sszesen 12 alkalommal taldl-
koztunk. A gyermekfoglalkozdsokat hdrom szilécsoport-foglal-
kozds egészitette ki, melyek a pszichoedukdcié mellett viselke-
désterdpids és rendszerszemlélet(i elemeket tartalmaztak, vala-
mint a jelenlévs csalddtagok szdmdra sorstdrsi kozosségként is
funkciondltak.

El6addsunkban az érzelemfékuszu terdpids foglalkozdsok méd-
szertandt, a gyerekekkel és szuil6kkel végzett kozos munkdt, il-
letve a csoport hasznossdgdrdl kapott visszajelzéseket szeret-
nénk bemutatni.

Uj terdpids és diagnosztikai eljardsok - elgaddst jelentek be.

A retinoblasztoma prezentdcids tiinetei
Maka Erika, Csdakdny Béla, Resch Miklés

Semmelweis Egyetem Szemészeti Klinika

Scoliosis oknyomozds

Marschalké Péter', Basch Ldszl6?

"Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet Mddszertani
Igazgatosag;

“Sensitiv Kft.

Szerz6k 23 éve foglalkoznak a fiatalkori gerincferdiuléssel,
melynek kivdlté oka, az esetek 85 szdzalékdban idiopatids azaz
jelenleg még ismeretlen. A tovdbbi 15 szdzalékban ismert ere-
detl gerinc fejl6dési rendellenesség, csontanyagcsere-zavar,
idegrendszeri, stb.

Az idiopdtids scoliosis leggyakrabban 9-12 éves kor kozott je-
lentkezik. A gerincferdiilés ldnyokndl tobb mint kétszeres, gya-
korisdga eléri a 15 szdzalékot.

Szerz6k bemutatjdk az eszkozpark és a vizsgdlati médszerek fej-
I6dését.

Ajelenleg bevezetésre kerlld dj objektiv vizsgdlati eszkozzel az
iskolai mozgdsszervi sz(révizsgdlatokat célozzék meg. Az or-
szdgos rendszer TAJ szdm alapjdn biztositja az el6z6 vizsgdlati
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eredmények betekinthetdségét, igy kovethet6vé teszi
esetleges vdltozdsok trendelemzését.

AlapvetSen az iskolai védén6khoz szeretnék eljuttatni az esz-
kozt és eljdrdst, amelynek szakmai feltigyelete, irdnyitdsa harul

gyermekorvosokra.

az

Juvenilis idiopathids arthritis, egy betegség
hdarom arca

Madrton Gabriella

Borsod-Abatj-Zemplén Megyei Kézponti Kérhdz és Egyetemi
Oktatokorhdz (Féigazgato: Dr Révész Jdnos)

Velkey Ldszl6 Gyermekegészségyligyi Kézpont,
Onkohematoldgiai és Csontvel6transzplantdcios osztdly,
Immunolégiai rendelés (Osztdlyvezetd f6orvos Dr. Hauser
Péter PhD )

A gyermekkori autoimmun/autoinflammadciés kérképek kozil a
juvenilis idiopathids arthritis a leggyakoribb, minden tankényv-
ben elsé helyen szerepel ezen betegségek ismertetésekor.
A szisztémds tipus vezetd tiinete az egyéb okkal nem magyardz-
hat6, visszatér6 ldzas dllapot. Az egyéb okok kozott az
infectiok, malignus folyamatok, autoimmun és monogénes
autoinflammdciés kérképek szerepelnek. Ehhez tdrsul iziileti
gyulladds vagy fdjdalom, bértiunetek, serositis, 1ép/mdj/nyirok-
csomé megnagyobbodds. A laboratériumi vizsgdlatok magas
gyulladdsos aktivitdst mutatnak. A korai agressziv kezelés a be-
tegek jelent8s részében teljes remissziét hozhat, de eléfordult
18 éves koron tdl is aktiv betegség.

Az ismertetett esetek az elmult 20 év betegei kozul kertltek ki.
A betegség kezdetében, ill. terdpidjukban térnek el a klasszikus,
mindenki dltal j6l ismert form&tdl.

3 beteg, 3 kiillonb6z6 kezdet, 3 eltérg terdpia és 3 végeredmény.
1. agydgyult

2. atinetmentes

3. avégtelen torténet

A betegek kezelése a Velkey Ldszl6 Gyermekegészségligyi Koz-
pont osztdlyain tortént.

A vizeletaramlds gyorsuldsa egészséges
gyermekeknél: retrospektiv kohorsz vizsgdlat

Martonosi Agnes Rita''**, Pdzmdny Piroska'*?,

Kiss Szabolcs'?*2, Foldi Mdria'*?, Zsdkai Annamdria®,
Szabé Laszlé'?*>®

'Magyarorszdg, Budapest, Heim Pdl Orszdgos
Gyermekgyogydszati Intézet;

’Magyarorszdg, Szeged, Szegedi Tudomanyegyetem, Klinikai
Orvostudomdnyok Doktori Iskola;

*Magyarorszdg, Pécs, Pécsi Tudomanyegyetem, Altaldnos
Orvostudomdnyi Kar, Transzldciés Medicina Intézet;
*Magyarorszdg, Budapest, E6tvés Lordnd Tudomdnyegyetem,
Embertani Tanszék;

’Magyarorszdg, Miskolc, Velkey Ldszl6 Gyermekegészségligyi
Koézpont;

®Magyarorszdg, Budapest, Semmelweis Egyetem,

Egészségtudomdnyi Kar, Csalddgondozdsi Mddszertani
Tanszék.

Célkitiizés: A vizeletdramlds gyorsuldsanak (Qacc) elmaraddsa
az autoném neuropdtia korai jelz6je lehet. A gyermekpopuldaci-
6ban egyeldre nincsenek leirva a Qacc normdl referenciaérté-
kei. Jelen retrospektiv vizsgdlatunk célja egészséges gyermekek
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Qacc értékeinek bemutatdsa, mellyel hozzdjarulhatunk a gyer-
mekek és serdiil6k Qacc nomogramjdnak kialakitdsdahoz.
Anyag és médszer: Retrospektiv adatgydjtést végeztiink mind-
azon egészséges gyermekek adataibdl, akik 1990 és 1992 kozott
uroflowmetrids vizsgdlaton vettek részt. Kizdrtuk azokat, akik
Uritett volumene 20 ml-nél kevesebb volt, akiknél a rezidudlis
térfogat 15%-ndl nagyobb volt, illetve azokat, akiknél hélyag
tilfesziilés jeleit észleltiik. Az antropometriai jellemz&ket és az
uroflowmetrids paramétereket ldnyok és fitk testfelszini méré-
sei alapjdn (<0,92 m?% 0,92-1,42 m?%; és >1,42 m?) gydjtottuk
6ssze. A vizsgdlatunkhoz adatokat rogzitettlink az Uritett vizelet
mennyiségérdl, az Urités idejérdl, a maximdlis dramldsi sebes-
ség eléréséig eltelt id6rél (TQmax), a vizelet maximadlis (Qmax)
és dtlagos dramldsi sebességérsl (Qave), és kiszamitottuk a
Qacc-t. Vizeleturitést kovetSen a higyhdlyag dtmérgjét ultra-
hanggal mértiik meg, és térfogatra konvertdltuk.

Eredmények: A retrospektiv adatelemzésiink 6sszesen 208 gyer-
mek 404 vizeletiritésének (<18 éves, 45,2% ldny, dtlagéletkor
9,68 = 3,09 év) uroflowmetrids paramétereit foglalja 6ssze. Az
Uritett volumen 130 [20-460] ml, a vizelési id6 10 [3-56] sec, a
Qmax eléréséig eltelt id6 3 [1-14] s, a Qave 11,7 [2,5-36,6]
ml/sec, a Qmax 20,5 [5-50] ml/s, a Qacc 6 [0,81-25] ml/s?, a
uritést kovetd rezidudlis térfogat pedig 1,83 [0-38,62] ml volt a
teljes populdciéban medidn és interkvartilis tartomdnyban kife-
jezve. A Qacc nomogramokat centilis formdban adtuk meg k-
[6n mind ldnyok és fitik esetében, amelyek forditottan ardnyos
korreldciét mutatnak az Gritett volumen fliggvényében.
Kovetkeztetések: Eredményeink az elsé nomogramok a Qacc
normativ referenciaértékeihez gyermekpopuldciéban (kilon l&-
nyok és fitik esetén) centilis formdkban, az tiritett volumen fligg-
vényében. A Qacc nomogrammok hozzdjdrulhatnak az egyes
Qacc értékek pontosabb elemzésében, és az alsé higydti beteg-
ségek korai diagnosztizdldsdban az uritett volumen széles tarto-
mdnydban.

Specidlis diétdk hatdsa a vesemiikodésre

Martyn Madria

Eszak-Kozép-budai Centrum, Uj Szent Janos Kérhdz és
Szakrendeld, Budai Gyermekkorhdz Telephely

Bevezetés: Az utébbi id6ében egyre divatosabbak a kiilonb6zg
diétdk. Az egészséges életmddra hivatkozva terjednek a médid-
ban, sok fiatal serdil6 kezd bele a fogyds, izmosodds reményé-
ben. Mdsrészt bizonyos betegségek is specidlis diétdkat igényel-
nek, melyek szintén befolydsoljdk a vesemiikodést. Az elGadds-
ban részletesen tdrgyaldsra kertilnek az egyes étrendek és hata-
suk a vesére néhdny eset ismertetésével aldtdmasztva.
Eredmények: A fehérjedis, szénhidrdtszegény étrend kontroll
nélkili fehérjeporok, aminosavak fogyasztdsa eleinte az
Ezzel pdrhuzamosan a szintén novekvd intraglomeruldris nyo-
mds a TGF-B szint emelésével hosszi tdvon interstitidlis
fibrosist eredményezhet. Ezen tilmenden novekszik a vizelet
kalcium és higysav, valamint csokken a pH és citrdt tartalma.
Osszefiiggés mutathaté ki a népszerd divatdiétdk és a veseko-
vesség kozott. Xilit és fruktéz hyperoxaluridt, a purinban gazdag
étrend hugysavkoveket okozhat. Az un. paleolit diétdban a ma-
gas fehérjebevitelt ellenstlyozza ugyan a sok gyimolcs és zold-
ség lligosité hatdsa, de hyperoxaluria itt is el6fordulhat. Vegdn
étrend kalcium-oxaldt és higysav kovességet is elGidézhet. Ma-
gas vizelet citrdt tartalmat okozva kéképzést gdtlé azonban az
un. DASH diéta, valamint a mediterrdn diéta szintén jétékony
hatdsu lehet a higysavkovek kialakuldsdnak gdtldsaval.

Ezen tdl bizonyos betegségek esetén terdpids diétdk tartdsa
szikséges. Ismert tény, hogy terdpia rezisztens epilepszia bizo-
nyos eseteiben ketogén diéta hasznos. Sajnos azonban az egyi-
dejiileg tarsulé metabolikus acidosis hypercalciuridhoz, hypo-
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citraturidhoz, vesek6hoz vezethet, valamint fokozédhat a
csontok demineralizdcidja.

Krénikus vesebetegeknél egyes tanulmdnyok szerint a névényi
alapt, alacsony fehérjetartalmi diétdk egyre népszertibbek. A
novényi alapu lakto-, ovo- és lakto-ovo-vegetaridnus és vegdn
alacsony fehérjetartalmd/LPD/ vagy kozepesen magas fehérje-
tartalmdi/MHPD/ étrendeket ligy tervezték, hogy a hagyomdnyos
étrendben szerepld dllati fehérjék egy részét, vagy egészét nové-
nyi fehérjével helyettesitették. Tanulmdnyok igazoltdk, hogy
minimum 0,7g/ttkg/die fehérjebevitel sziikséges az 0Osszes
esszencidlis aminosav biztositdsahoz/RDA/. Fontos azonban fi-
gyelembe venni a novényi alapud tdpldlék magasabb kdlium,
foszfor, kalcium és alacsonyabb hosszu ldncd telitetlen zsirsav
és B12 vitamin tartalmat.

PKU-s betegek élethosszig tarté alacsony fenilalanin tartalmd
diétdja GFR csokkenéshez, proteinuria és artérids magas vér-
nyomds kialakuldséhoz vezethet. PKU-s diéta jelentds savterhe-
|ést okoz és a csontanyagcserét is negativan befolydsolja
Kovetkeztetések: A specidlis diétdk kiilonbozé médon hatnak a
vesemikodésre. A gyermeknephroldgiai szakrendelésen csok-
kent vesefunkciés értékekkel, proteinuridval és vesekdvel stb.
megjelend betegeket érdemes kikérdezni tapldlkozdsi szokdsa-
ikrél is, mely sok esetben segiti a diagnosztikdt és terdpidt.

Hidegben észlelt acrocyanosistél egy ritka
betegségig

Mekler Krisztina, Vértesi Gabriella, Gdcs Eva,
Szabé Laszlé

Heim Pal Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Gyermek
Bel- és Tiid6gyogydszati Osztdly, Budapest

Esetismertetés: A 8 éves ldnygyermek kézfején kormoket mater
kékes szintinek ldtta hideg provokdciét kovetSen. Késébb meleg
kornyezetben mind a négy végtagon kormokon tovabbra is lilds
elszinez6dést észleltek, ezért pulzoximéterrel oxigénszaturd-
ciot mértek, mely 81-83%-ot mutatott, mindekdzben a gyermek
teljesen panasz- és tiinetmentes volt. Az alacsony szaturdcids
érték miatt Stirgdsségi Ambulancidnkra érkeztek. A j6 dltaldnos
dllapotid, panaszmentes gyermeknél az ambulancidn fizikdlis
vizsgdlattal perioralisan és meleg tapintatd végtagjain enyhe
cyanosist észleltlink. Normdl 1égzésszdm, 1égzési munka és ti-
deje feletti negativ hallgatézasi lelet mellett korlevegén szatu-
rdcidja 80-81% volt. Kiegészits oxigén addsdval szaturdcids ér-
ték rendezddott, valamint centrdlis cyanosis oldédott, de teljes
mértékben nem szlint. A gyermek panasz- és tinetmentessége
alapjdn a hypoxidt krénikus eredetiinek tekintettiik, centrélis
cyanosis tovdbbi kivizsgdldsa céljébdl belgyégydszati osztd-
lyunkra helyeztiik. Kiterjesztett laborvizsgdlat kérjelzé eltérést
nem mutatott. A differencidl diagnosztika sordn a felmertlg kér-
képek kozil a sérult tudéfunkcidval jaré betegségek kizdrdsat
mellkasrontgen vizsgdlattal kezdtik meg. A felvételen pneumo-
nia, valamint pneumothorax nem dbrdzolédott, csak kissé fel-
szaporodott rajzolatot irtak le. Kezdetben vett vérgazparamé-
tereiben normdl pH és rendezett metabolikus értékeken kival ki-
fejezett hypoxia igazolédott, mindemellett szén-dioxid-reten-
ci6é nem volt kimutathaté. A cyanosis hdtterében haemoglobin
rendellenességek fenndlldsa is széba jott, igy elektroforézist,
valamint diszhaemoglobinok jelenlétének kimutatdsa miatt
ko-oximetrids vizsgdlatot is végeztiink, melyek negativ ered-
ményt adtak. Az oxigénterdpia hatdsdra bdr szaturdciéja normél
tartomdnyba kertilt, ekkor astrup vizsgdlat sordn hypoxia csak
kis mértékd javuldst mutatott, igy anatémiai shunt lehet&sége is
megfontolandé lett. Részletes kardioldgiai szakvizsgdlat a
cyanosis hdtterében strukturdlis eltérést nem igazolt. Kivizsgd-
lds kozben, osztdlyos dpoldsa sordn a részletes csalddi anamné-
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zis felderitése kozben kiderult, hogy maternél gastrointestindlis
vérzéses tiinetek miatt Crohn-betegséget dllapitottak meg, vala-
mint anyai nagymamdndl Osler-kér ismert volt. Tekintettel a fel-
meril6 anatémiai shunt lehetdségére, valamint a nagymamanal
igazolt autosomdlis domindnsan 6rokl6dé genetikai kérképre,
bdr a gyermeknél cyanosison kiviil egyéb klinikai manifesztdci-
6nak megfeleld tineteket nem ldttunk, mellkas CT-angiogrdfia
elvégzése mellett dontottink. A vizsgdlat sordn a tidSben
arterio-venosus shuntnek megfelel6 multiplex periférids elvél-
tozds volt azonosithaté, mely egyértelmlen aldtdmasztotta a
feltételezett  Osler-Weber-Rendu  szindrémdt  (herediter
haemorrhagids teleangiectasidt). A tovdbbiakban esetleges ki-
egészitd vizsgdlatok és szoros kontroll miatt pulmonolégiai
gondozdsa megkezdddott.

Konklizié: Esetbemutatdsunkkal szeretnénk igazolni, hogy a
kezdetben jelentéktelennek tiing enyhe tiinetek mogott is dllhat-
nak markdns eltérések, melyek akdr ritka betegség fenndlldsét is
igazolhatjdk. A megfelel6 diagnézis feldllitdsdhoz pedig a ki-
vizsgdlds sordn a differencidldiagnosztika mellett elengedhetet-
len a részletes anamnézisfelvétel.

A gyermekkori nagyméretii és 6rids festéksejtes
anyajegyek eltavolitasdnak szempontjai
Mikéczi Mdri6, Novoth Béla

Heim Pdl Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Sebészeti és
Traumatoldgiai Osztdly, Budapest

A mindennapi széhaszndlatban a naevussejtes naevusokat ne-
vezzik anyajegyeknek. A klinikum és hisztolégia alapjdn az un.
kozonséges anyajegyek kozul a junkciondlis naevussejtes
naevusokkal és a compound naevusokkal taldlkozhatunk gyer-
mekkorban, mfg az intradermdlis naevusok inkdbb felnéttkorra
jellemzdek. A kozonséges naevusok eltdvolitdsa rendszeres el-
len&rzés mellett csak irritdcid, panaszokat okozé véltozds, vagy
bérgydgydszati javaslat esetén sziikséges. A specidlis anyaje-
gyek (pl. Spitz-naevus, Halo naevus etc.), a dysplasticus, a
dermdlis, az amelanocytaer és bérfiiggelékekhez kotott naevu-
sok sebészeti eltdvolitdsdnak sziikségessége esetén ugyancsak
alapvetd fontossdgl a b6rgydgydszati szakvizsgdlat és javaslat.
Kilonleges entitds a congenitalis melanocytds naevus, amely
mdr a sziletéskor észlelhet§, vagy az elsé életévben jelenik
meg. Az Ujsziilottek 1-3%-dban taldlkozunk kisméret( (<1,5cm)
congenitalis festéksejtes anyajeggyel, ritkdbban pedig 6rids
(240cm) naevussal. A melanoma el6forduldsi valészintGségének
szempontjdbdl a méretnél fontosabb a congenitdlis melano-
cytds naevusok szdma, lokalizdciéja és morfolégidja, midltal
ezen naevusok kezelése egyénenként vdltozé, team munkadt igé-
nyel. B6rgy6gydsz, onkolégus, sebész, tovabbd gyermekgydgy-
dsz és neurolégus (neurocutan melanosis) egytttmikodésével
valésulhat meg az adekvdt terdpia.

Minden bérmetszés heget hagy maga utdn és az életre sz616 he-
gek tulajdonsdgait szdimos tényezd befolydsolja, amelyek kozé
tartozik az életkor és a sebészeti technika is. A gyermekkorban
végzett plasztikai sebészeti mitéteknél célszerl a legegysze-
riibb — de a legkedvezébb késébbi eredményre vezet§ - techni-
kdt vdlasztani, amikor lehetséges, kertilni a bonyolult lebeny-
plasztikdkat és b&rpotlé eljdrdsokat. Kilonosen is igaz ez az ar-
con |évé bérelvdltozdsokra. Osztdlyunk plasztikai sebészeti
munkacsoportjdban ezen f6bb szempontok alapjén dolgozunk.
A mtéti stratégia kialakitdsandl a tarsszakmdk mellett elenged-
hetetlen a szUl6 és a gyermek bevondsa is, valamint a gyermek-
kor sajdtossdgainak szem el6tt tartdsa. A rekonstrukcié befeje-
zése optimdlis esetben a kozosségbe menetel elétt, de legké-
s6bb tinédzserkorig megtorténik.
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Kamaszkori emlgsebészet — az emlé
munkacsoport elsé évének tapasztalatai

Mikéczi Mdrié, Novoth Béla, Fadgyas Baldzs

Heim Pdl Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Sebészeti €s
Traumatoldgiai Osztdly, Budapest

Mind ldnyok, mind pedig fitk esetében, bdrmely életkorban els-
fordulhatnak eml& rendellenességek. Ezek lehetnek szimmetri-
kusak, aszimmetrikusak. Az alaki elvdltozdsok lehetnek vele-
sziiletettek és szerzettek, akut és krénikus betegségek. Jelent-
kezhetnek deformitdsként, hypoplasia, vagy hyperplasia
képében. Lehetnek egy- vagy kétoldaliak.

Gyermeksebészeti munkdnk sordn tapasztaltuk és a tdrsszak-
madktél kapott visszajelzések alapjdn is arra kovetkeztetésre ju-
tottunk, hogy az eml§ kiilonféle elvédltozdsaiban szenvedd ka-
maszokndl a betegutak hidnyosak. A fejlédési rendellenességek
és a szerzett megbetegedések esetén egyardnt.

A kamaszkor egy dtmeneti id6szak a gyermekkor és felnéttkor
kozott, emiatt gyakran meril fel kérdésként, hogy kinek a fel-
adata ezen pdciensek sebészeti elldtdsa, ki kezelje Gket: gyer-
meksebész, dltalanos sebész, plasztikai sebész?

Az elvéltozdsok zome jellemz&en adolescens korban keril ész-
lelésre. J6llehet, a legtobb kamaszkori rendellenesség nem igé-
nyel sebészeti kezelést, amelyek viszont igen, azoknak az elvdl-
tozdsoknak nem elhanyagolhaté a fizikai és pszicholégiai hatd-
sa. Utébbi miatt is kiemelt jelent&ségii az elvdltozdsok korai di-
agnosztikdja és indokolt kezelési terv feldllitdsa. A szerzett be-
tegségek kozil a felnéttkori fibroadenoma mammae diagnoszti-
kdjdban és kezelésében alapvetSen egységes irdnyelvek mutat-
koznak, azonban a gyermekkori esetek tekintetében nincsen
ilyen konszenzus, de ugyanez igaz akdr a gyermekkori eml|&td-
lyogra is.

A fenti megfontoldsokbdl kiindulva, mintegy hazai hidnypétlé
megolddsként kivdntuk kialakitani eml6 szakrendeléstinket.
A kamaszkori eml& rendellenességek elldtdsdra 2021 tavaszdn
eml6 munkacsoport alakult, a fibroadenoma mammae kezelésé-
re pedig a szakirodalmi ajdnldsok alapjdn intézeti eljdrdsrendet
dolgoztunk ki. A munkacsoport alapvetéen nem kivizsgdlé
szakrendelést végez, hanem a sebészeti kezelést igényl6 emls
megbetegedések elldtdsdt, kovetését hivatott elvégezni. Az akut
kérképek nem tartoznak a szakrendelés tevékenységi korébe, de
ha az ilyen elvéltozds kezelése sordn, vagy azt kovetSen re-
konstrukciora is sztikség van, szivesen nyujtunk szakmai segit-
séget. Igazoltan malignus, vagy malignitdsra megalapozott gya-
nival rendelkezd elvdltozdsok esetén a beteg kezelése onkold-
giai centrumban sziikséges.

Az elmilt egy év sordn kozel szdz beteget vizsgdltunk és indo-
kolt esetben megkezdtiik kovetésiket, vagy m(téti elldtdsukat
is. El6addsunkban ebbéli tapasztalatainkat szeretnénk megosz-
tani.

SARS-COV-2 virusfert6zéssel osszefiiggésbe
hozhat6 gyermekkori betegségek

Minya Patricia, Balku Eniké, Bokri Eszter,
Csiirke 1ldiké, Havelant Eszter, Dicsé Ferenc
Szabolcs-Szatmdr-Bereg Megyei Kérhdzak és Egyetemi

Oktatokorhdz, Josa Andrds Oktatokorhdz, Gyermekosztdly,
Nyiregyhdza

A COVID-19 vildgjdrvany kezdete utdn 2020 §szén osztdlyun-
kon tobb olyan esettel taldlkoztunk, amely kapcsdn a vdltozatos
tinetek hdtterében egyéb etioldgiai tényezd hidnydban felme-
riilt a kordbbi koronavirus fert6zéssel 6sszeftiggésbe hozhaté al-
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lapot, post-covid szindréma lehet&sége. Osztdlyunkon 2020
novembere és 2022 mdjusa kozott 80 olyan beteget diagnoszti-
zdaltunk, akinél a tiinetek lezajlott koronavirus fert§zést kovets-
en jelentkeztek és azzal 6sszefliggésbe hozhaték. Az érintettek
mindegyike enyhe tiinetekkel vagy tiinetmentesen dtesett koro-
navirus fertézésen, melyet szeroldgiailag igazoltunk. A fent em-
Iitett eseteket retrospektive vizsgdlva azt taldltuk, hogy a bete-
gek szervi manifesztdciéi nagy diverzitdst mutatnak, eltérd su-
lyossdgliak. Szisztémds tlinetegyittes (tobbszervi érintettség,
Kawasaki-like) 21 gyermeknél jelentkezett. A szervspecifikus
betegségek kapcsdn 13 esetben cardiovascularis, 12 betegnél
neurolégiai, 7 esetben abdominalis, 3 betegnél pulmonolégiai
érintettséget taldltunk. 7 gyermeknél immunolégiai szovéd-
mény igazolddott, 15 friss diabeteses esetet diagnosztizdltunk,
és 2 esetben az el6bbiek egyikébe sem sorolhatd, egyéb eltérés
alakult ki.

A ,harmadik hullam” alatti korai hazaadas
hatdsa az idére sziiletett djsziilottek korhazi
visszavételére és szoptatdsdra

Misnyovszki Dorina', Rénaszéki Agoston?,
Sarlai Katalin'

'csecsemd- és gyermekgydgydsz szakorvosjelslt, IBCLC,
Laktdcios Szaktandcsado

‘csecsemd- és gyermekgydgydsz, neonatolégus

Bevezetés: A COVID-19 pandémia alatt hazdnkban az djszulot-
tek 48 6rds, vagy anndl fiatalabb korban torténd, dn. ,korai ha-
zaaddsa” egyre inkdbb tért héditott. A neonatolégusok és a szii-
lészek tidvozolték a tendencidt, az alapelldtdsban dolgozé or-
vosok viszont aggdlyaikat fejezték ki ezen gyakorlattal szem-
ben. Mig a korai hazaadds egyes tanulmdnyok szerint néveli a
kizdrélagos szoptatds sikerességét (Sainz-Bueno et al., 2005),
mdsok dgy taldltdk, nincs befolydssal a kizdrélagos szoptatds
hosszara (Waldenstorm & Lindmark, 1987) (E. Jones, 2021). Az
djrafelvételek tekintetében is ellentmonddsos szakorodalmi
adatokat taldlunk: a korai emisszié lehet jelent8s kockdzatfoko-
z6 (Waldenstorm & Lindmark, 1987) (Maisels & Kring, 1998)
(Liu et al, 1997), birhat minimdlis kockdzattal (Jones, 2021),
vagy semmi hatdsa nincsen (Pittard& Geddes, 1988) (Carty &
Bradley, 1990) (Harron et al., 2014).

Célkitiizés: Kutatdsunk sordn azt vizsgdltuk, befolydsolhatta-e a
korai hazaadds és a COVID-19 jdrvdny a hosszu tdvi szoptatds
sikerességét, illetve az djszulottkori kérhdzi djrafelvételek
gyakorisdgat.

Célcsoport és médszerek: Vizsgdlatunkba 60 véletlenszer(en
kivdlasztott baba-mama pdrost vontunk be, akik 2021. februar
1.-2021. médrcius 31. k6zott ugyanazon kérhdz sziilészeti osz-
tdlydrél mentek haza. Minden gyermek ,rooming-in” elldtasban
toltotte a kérhdzi napokat, emellett a korhdz djszilott osztdlya a
BBKK (Bababardt Kérhdz Kezdeményezés) elvei mentén miko-
dik. A vizsgdlatba csak érett dGjszilotteket vontuk be. Az anyai
COVID-pozitivitds nem volt kizdré tényez§, 3 édesanya emisz-
szidkor igazoltan fert6zott, tovdbbi egy f6 pedig kontakt volt.
Eredmények: Harom hénapos korban a csecsemék 73%-a kiza-
rélag, 11%-a tilnyomoérészt (minimum 80%-ban) szopott, mig
hat hénaposan 61%-ukat tapldltdk kizdrélag anyatejjel, és to-
vdbbi 10%-ukat tdlnyomdéan. Azon 12 baba-mama pdros kozil,
akik kérhdzi szoptatdsi nehézség kapcsdn hasznos segitséget
kaptak, az els¢ harom hénap sordn mindannyian minimum tdl-
nyomérészt szoptattak. Ot gyermek szorult kérhdzi readmisszi-
ora, kozuluk egy szoptatdssal osszefliggd kérok miatt.
Megbeszélés: Eredményeink alapjdn a ketté és harom napra ha-

zaadott Gjszilottek késSbbi szoptatdsi gyakorisdgai kozott nem
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mutatkozott szamottevd kilonbség. Kutatdsunk arra enged ko-
vetkeztetni, hogy a korai hazaadds nem fokozza sem a késébbi
Ujrafelvétel, sem a késébbi sikertelen kizdrélagos szoptatds rizi-
koéjat. Eredményeink tiikrében elmondhaté, hogy a szoptatdstd-
mogatds szempontjdbél nem a kezdeti kérhdzban eltoltott

napok szdma szdmit, hanem sokkal inkdbb annak mingsége.

Egy vitium, ahol a genetikai eredmény uj
megvildgitasba helyezi a beteggondozast

Molndr Szilvia', Somoskévi Orsolya®, Ladanyi Aniké?,
Kalmar Tibor®

’Soproni Erzsébet Oktaté Korhdz- és Rehabilitdcios Intézet,
Sopron

*Gottsegen Gyorgy Orszdgos Kardiovaszkuldris Intézet,
Budapest

’SZTE Genetikai Diagnosztikai Laboratérium

Bevezetés: A Fallot-tetralégidt a jobb-bal sonttel jér6 velesziile-
tett szivfejlédési rendellenességek klasszikus példdjanak szok-
tuk tartani, mely kérkép a vitiumok 5-6 %-at teszi ki. Eltérései a
szivcsG forgdsi rendellenességébdl adéddan jonnek létre.
A Fallot-tetralégia dltaldban csecsemékorban felismerésre ke-
rul, és jelenleg 1 éves kor kortl rekonstrukcids szfvmdtét torté-
nik. Csalddvizsgdlatok multifaktoridlis eredet mellett szélnak,
és tudjuk, hogy extrakardidlis malformdciék gyakrabban tdrsul-
nak e kérképhez, mint egyéb vitiumokhoz. Genetikai vizsgdlat-
ra ezen betegcsoportban rutinszeren nem keril sor. Bemutatott
esetlinkben a Fallot-tetralégids gyermek csalddjdban eléfordulé
halmozott kardidlis eltérések miatt genetikai vizsgdlat elindita-
sdt fontosnak tartottuk.

Esetismertetés: A jelenleg 5 éves gyermek panaszmentes terhes-
ségbdl, 3480 gramm sullyal, érett Gjsziilottként szlletett. Sziv-
zorej miatt a 2. életnapon végzett gyermekkardioldgiai szak-
vizsgdlat Fallot-tetralégidt igazolt. A csalddi anamnézis felvéte-
lekor apai dgon tobb csalddtagndl hipertrofids kardiomiopdtidra
derult fény, valamint emlitésre kerilt, hogy az édesanya egy
testvére nyitott hasfallal sziletett, és 2 naposan elhunyt. A ter-
helt csalddi anamnézis miatt genetikai vizsgdlat sziikségessége
merilt fel. A Fallot-tetralégids gyermeknél egy heterozigéta
Notch1 mutdcié igazolédott, amit a gyermek egészséges édes-
anyjatél orokolt. Mindemellett MYPBC3 mutdcidt is sikeralt ki-
mutatni, mely a hipertrophids kardiomiopdtia egyik lehetséges
genetikai oka. Az MYBPC3 heterozigéta mutdcié a HCM miatt
gondozott csalddtagokndl és az egészséges, klinikai tiineteket
nem mutaté édesapdndl is lefrdsra kertlt.

A Fallot-tetralégia a jobbszivfelet érint6 eltérés, ami az életkor
el6rehaladtdval jobbszivfél elégtelenséghez vezethet és hosszu-
tdvon aritmdk megjelenésével szdmolhatunk. Ugyanakkor ese-
tunkben a genetikailag igazolt MYPBC3 a balszivfelet érint6
kardiomiopdtidt okozhatja, melynek klinikai tiinetei a gyermek-
nél még nem észlelhetsk.

Kovetkeztetés: A genetikai vizsgdlatok elérhet&sége dltal lehe-
t6ség nyflik szamos kérkép etiolégidjanak pontosabb tisztdzdsa-
ra. A Fallot-tetralégidt gyermekkorban elsGsorban jobbszivfél
betegségként kovetjik, a vitium kapcsdn 30-40 éves korban
megjelens, hemodinamikai alapon kialakulé balkamra disz-
funkciot a gyermekkardiolégus nem ldtja. Jelen esetlinkben a di-
agnosztizalt MYPBC3 mutdcié lehet6vé teszi, hogy a gyermek-
kardiolégiai kovetés komplex és egyben egyedi médon tortén-
jen, és mindkét kamra funkciéjdnak ellen&rzése kiemelt fékuszt
kapjon. Ugyanakkor egy szélesebb korben végzett, kiterjesztett
csalddszrés a prenatdlis diagnosztikdra is lehetGséget ad.
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Erdemes-e thrombopoietin-receptor agonistat
alkalmazni gyermekkori kronikus immun-
thrombocytopenia esetén?

Miiller Judit', Erdélyi Déniel’, Tatai Gdbor?, Kovécs
Gabor'

'Semmelweis Egyetem, Altalanos Orvostudomdny Kar, Il. Sz.
Gyermekgyogydszati Klinika

’Semmelweis Egyetem, Altaldnos Orvostudomdny Kar, V.
évfolyam

Bevezetés: Az immun thrombocytopenia (ITP) gyermekkorban
egy relative rovid, 6nmagét korldtozé betegségként zajlik, haa
lefolydsa egy évnél tovdbb tart, krénikus formédrél (cITP) beszé-
link. Az elhiz6dé betegség kezelésében potens farmakonok a
thrombopoietin-receptor agonistdk (TPO-RA), melyekbdl jelen-
leg két készitmény, a romiplostim (Ro) és az eltrombopag (El)
érhetd el.

Célkitiizések: A TPO-RA hatékonysdgdnak meghatdrozdsa a te-
rdpids vdlasz mindsége alapjdn; a Ro és az El egymadssal valé
Osszevetése.

Médszer: Klinikdnk cITP-s eseteinek retrospektiv vizsgdlata a
TPO-RA-k hazai megjelenése 6ta.

Eredmények: A 2014. jiniusa és 2021. szeptembere kozotti id6-
szakotvizsgdlva, 35 TPO-RA kezelésben részesiilt gyermeket ta-
laltunk. A TPO-RA kezelés 18 esetben Ro, 17 esetben El volt.
A terdpia kezdetekor a betegek dtlag vérlemezkeszdama (THR)
30,8 G/L, az aktudlis vérzéses tiineteik alapjdn szamolt Bolton-
Maggs (BM)értékeik dtlaga 1,32 volt. A terdpia 12. hénapjdra a
THR dtlaga 130,8G/L-re emelkedett, a BM 1,11-re csokkent.
A Ro és El csoportok kozott sem a THR, sem a BM alakuldsdnak
tekintetében nem volt szignifikdns kilonbség.A terdpia induld-
sdt kovets 30. napra a betegek 41,4%-a, a 93. napra75,9%-uk
ért el 100G/L feletti THR-t(teljes remisszié - CR). Ro csoportban
a betegek 52,9%-a, az El csoportban a betegek 91,7%-a kertilt
CR-be (p=0,032).Folyamatos terdpia mellett, a CR legaldbb 3
hénapig tartott a Ro betegek 11,8%-dnal, illetve az El betegek
50%-4dndl(p=0,033). Refrakteritds miatt a Ro csoportban 8 beteg
El terdpidra lett 4tdllitva. Kozilik 3 beteg az El terdpidra sem re-
agdlt, 5 beteg CR-t ért el.A betegek dtlagos kovetési ideje 63,1
hénap. Az utolsé megjelenéskor25 beteg CR-ban van, kozulik
14-en mdr nem részesiilnek kezelésben. 6 beteg THR-a 30-100
G/L kozott taldlhatd, 3 beteg THR-a 30 G/L alatt taldlhaté.A 35
betegb6l 14 a TPO-RA kezelés megkezdésekor kortikoszteroid-
kezelésben is részesiilt, dm ez a TPO-RA terdpia mellett minden
esetben elhagyhatévd vélt.A megfigyelési idénk alatt jelentSs
mellékhatdst nem észleltink.

Kovetkeztetések: A TPO-RA készitmények effektiv, jol tolerdl-
haté terdpids lehet&ségek a gyermekkori cITP kezelésében. A
betegek 2/3-a kezelés 3. hénapjdra CR-t ért el. A CR elérése
szempontjdbdl az El hatdsosabb készitménynek bizonyult a
Ro-hoz képest. Szuboptimdlis terdpids vdlasz esetén, Ro-rdl
El-re vdltassal CR-t is el lehet érni.
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Long-COVID betegek elldatdsa az ambulancidn

Németh Agnes, Hervay Judit, Beniczky Nikolett,
Ranydk Marta, Dobner Sara, Hosszii Eva,
Pilinkdas Annamadria, Kemény Viktéria,

Horvdth Zsuzsanna, Kovécs Arpad, Kovdcs Gabor

Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika,
Budapest

A 2019-ben megjelent SARS-CoV-2 virus okozta akut dllapot
utdni, rendkivil szertedgazé tiinetekkel jelentkezé long-COVID
szindréma jelentds kihivdst jelent az egészségligyi elldtérend-
szer szdmdra. A jelenlegi irodalmi adatok alapjdan a SARS-CoV-2
fert6zott gyermekek korében kozel 14%-ban alakul ki.
Long-COVID szindréma esetén a betegség lefolydsa alapjdn
vagy teszttel igazoltan megdllapithaté a SARS-CoV-2 fert6zés,
és a betegség kezdetétsl szamitott dtlagban 3 hénapon tdl is
COVID-19 betegségre jellemz6 tiinetek vannak, valamint a be-
teg legaldbb 2 hénapja panaszos, ami nem magyardzhaté alter-
nativ diagndzissal. A betegek 50%-dndl egy tlinet perzisztdl, de
gyakori a tobb tinettel jdré dllapot is. A szertedgazd, sokszor
egymadstdl teljesen eltérd, osszefliggést nem mutaté panaszok
miatt sziikséges a multidiszciplindris, tobb szakdg és orvos be-
vondsdval torténd kivizsgdlds. A Semmelweis Egyetem két Gyer-
mekgyogydszati Klinikdjdn azonos protokoll alapjdn torténik a
beteg gyermekek kivizsgdldsa, noha hivatalos nemzetkozi
irdnyelvet erre vonatkozéan még nem kozoltek. 2021. jinius 1.
6ta 206 gyermek jelent meg Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika
long-COVID ambulancidjan. A nemek eloszldsi ardnya meg-
egyezd, életkort tekintve 10 év felettiek jelentkeztek nagyobb
ardnyban. A leggyakrabban jelezett panaszok kozott a faradé-
konysdg, iz és szagldsvesztés, hasi panaszok, fulladds és koho-
gés allt.

Léguti panasz a gyermekek kozel felénél jelentkezett. Sz jel-
leggel 1égzésfunkcids vizsgdlatot 5 éves kor felett minden beteg-
nél végeztink, terhelés mellett jelentkezd kéros leletet kb.
10%-ukndl kaptunk. Kardiolégus dltal értékelt EKG minden be-
tegnél tortént, illetve a panaszok alapjdn tovdbbi szivultrahan-
gos vizsgdlat, esetenként Holter-EKG vizsgdlat is sziikségessé
vélt.

Migrénes jellegi fejfdjds és szédiiléses panaszok miatt a betegek
kozel egyharmaddban volt szikséges részletes neurolégiai ki-
vizsgdlds. Néhdny betegnél igy keruilt diagnosztizdldsra migrén,
polyradiculopathia, vestibularis neuritis és sclerosis multiplex.
Részletes gasztroenterolégiai vizsgdlat a betegek kevesebb mint
10%-dndl volt sziikséges hdnyds, hasmenés, hajhullds, étvdgy-
talansdg, hasfdjds miatt. Sziikség esetén dietetikai konzultdcidk
is torténtek. Szikség esetén endokrinolégiai vizsgdlatra is ird-
nyitottuk a betegeket, egy gyermeknél igy diagnosztizdltunk
diabetes mellitust. Ritkdbb esetekben volt szikség reumatolé-
giai, bérgydgydszati és n6gyodgydszati konziliumokra is.
Osszességében elmondhaté, hogy a long-COVID szindrémdval
kiizd6 gyermekek kivizsgdldsara és elldtdsdra eddigi tapasztala-
taink alapjdn nagy szikség van, és mindez szakemberek széles-
kord bevondsdval és egytttmiikodésével tud megvaldsulni.
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A szivfrekvencia variabilitas vizsgdlata
egészséges és szivbeteg gyermekekben

Ol4h Alexandra’', Sziics Ménika?, Rdcz Katalin',
Katona Marta’

'SZTE, Gyermekgyogydszati Klinika és Gyermekegészségligyi
Kézpont, Szeged

2SZTE, Orvosi Fizikai és Orvosi Informatikai Intézet, Szeged

Célkittizés: Célunk az egészséges, illetve szivbeteg gyermekek
szivfrekvencia variabilitds (HRV) értékeinek meghatdrozdsa, ill.
osszehasonlitdsa, valamint — jelen tuddsunk szerint hidnyzé -
korcsoportokra lebontott, nemek szerinti HRV normadl interval-
lum adatbdzis létrehozdsa az egészséges gyermekek esetében.
Vizsgdlt gyermekek és médszerek: Az SZTE Gyermekklinikdn
gondozott 261 f6 egészséges, 28 6 bal szivfél obstrukcidval
(BSZO), 25 {6 jobb szivfél obtrukciéval (JSZO) jaré congenitalis
vitiumos (CV) betegek HRV értékeit hataroztuk meg, tovdbbd az
egészséges és CV-s csoportjaink HRV id6-, és frekvencia domén
értékeit hasonlitottuk dssze nem (férfi-f, né-n), illetve életkor
(0-3, 4-6, 7-12, 13-18, 18+ év) szerinti lebontdsban, 24-6rds
Argusys-, ill. Labtech Holter EKG segitségével.

Eredmények: Egészséges gyermekek esetén az egymast kovets
korcsoportjainkban a HRV értékek vdltozdst mutattak, a fiata-
labb korban szignifikdns nagysdgrenddel. Szignifikdns kalonb-
ség HRV adatok terén egészséges gyermekekben a nemek kozott
nem adédott (kivéve: LF/HF, mely szignifikdnsan magasabbnak
bizonyult fiikban serdul6kor kezdete utdn). A 13-18 éves kor-
osztdly kontroll és BSZO-s csoportjdt 6sszehasonlitva Argusys
Holter EKG-val az ASDNN (f,n), pNN50 (f,n), RMSSD (n), VLF
(n) LF (f,n), HF (n) értékek terén, ezen kontroll csoport és JSZO-s
csoportot Osszevetve az SDNN (f), SDANN (f), pNN50 (f),
RMSSD (f), VLF (f), LF (f), HF (f) értékekben adddott szignifikdns
kilonbség.

Kovetkeztetés: A HRV értékek életkor szerint vdltoznak. A sziv-
beteg gyermekekben csokkent HRV-t, ill. relativ szimpatikus t6-
nusfokozddast taldltunk szivm(tét elvégzése utdn is. Irodalmi
adatok alapjdn, a szivbeteg gyermekek HRV értékeinek csokke-
nése a myocardialis dysfunkciét hamarabb jelezheti, mint
ahogy képalkoté eszkozzel, pl. echocardiographidval detektadl-
haté lenne. A 24 6rds Holter EKG-val mért HRV meghatdrozds
egy megbizhatd, reprodukdlhaté, fdjdalmatlan és viszonylag
olcsé médszer, mellyel a kardialis statusz nyomon kovethetd.

Sovesztést okozé Gj mutdcio?

Pal Tibor', Patécs Attila®, Felszeghy Eniké'
"DEKK Gyermekklinika
’Semmelweis Egyetem

A szerz6k esetbemutatdsukban a sévesztés hatterében all6 kor-
képek tisztdzdsa sordn felmeriil6 differencidldiagnosztikai
nehézségeket mutatjdk be. Az djszulottkori hyperkaliaemidval
jdré hyponatraemia stlyos dllapotot okozhat. Leggyakrabban
osztdlyos hazaadds utdn, diverz tinetekkel - étvdgytalansdg,
stlydllds, hasmenés, silyos esetben szeptikus dllapot — kertlnek
felvételre az Gjszulottek vagy fiatal csecsemdk. Ezek hdtterében
kilonbozs kérképek, mint higydti malformdcié, congenitalis
adrenalis hyperplasia séveszt§ formdja, szerzett heveny, vagy
krénikus hypadrenia, hyporeninaemids hypoaldosteronismus,
az aldoszteron szintézis zavara, ritka velesziiletett adrenalis be-
tegségek, vagy pseudohypoaldosteronismus is dllhat. A kivizs-
gdlds és kezelés sordn ezen korképek kizdrdsdra vagy
megerdsitésére kell torekedni.
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El6addsunkban egy 1. terhesség, 1. é16 gyermekként, 38. geszta-
ciés héten 2870 gramm siillyal, sectio caesareaval sziiletett lany
Ujszulott esetét mutatjuk be. Perinatalis adaptdciéja rendben
zajlott. Kérhdzi felvételére hat napos korban kerilt sor, aluszé-
konysdg, nehéz ébreszthet§ség és tdpldldsi nehezitettség miatt.
A kezdeti vizsgdlatok gyulladdst és kéros szervi eltérés lehet§sé-
gét kizdrtdk, azonban konzekvensen alacsony szérum nétrium,
illetve magas szérum kdlium szintje igazolédott, mely kezdeti
ndtriumpétldsra és a diuretikum terdpidra sem rendezdédott.
Mindezen eltérések miatt felmeriilt congenitalis adrenalis
hyperplasia (CAH) gyanija, igy a kezdeti vérvételek utdn, ex
juvantibus mineralokortikoid és glikokortikoid terdpia indult.
Ezt kovetSen ioneltérései rendezGdtek. A terdpia megkezdése
utdn érkezett hormon eredmények CAH lehet&ségét kizartdk, de
gyogyszerelhagydst kovetSen is tartésan emelkedett aldo-
szteron szintje és élettani Na/K szintjei a pseudohypo-
aldosteronismus fenndlldsanak lehet§ségét vetették fel. A felté-
telezett diagnézis megerdsitésére genetikai vizsgdlatot végez-
tink. Ennek sordn a mineralokortikoid receptort kédolé génben
Gj, eddig le nem frt mutdcié igazolédott. Az érintett régié
eltérései igazoltan osszefliggenek a domindnsan 6rokl6ds
mineralokortikoid rezisztencidval. A leirt eltérést szileiben is
vizsgdltuk, azt édesapja is hordozta.

Esettink kapcsdn bemutattuk a sévesztés okainak hdtterének fel-
deritése milyen differencidl diagnosztikailag nehézségeket
okozhat. Az endokrin eredmények ismeretében az orokletes
hattér tisztdzdsdra a célzott genetikai vizsgdlat segitséget nyujt-
hat. Ez a kezelés és a hosszu tdvi progndzis feldllitdsdra is lehe-
téség nydjt. A tényleges kildtdsok tisztdzdsdhoz az érintett csa-
lddok hosszu tdvi kovetése javasolt.

A gyermekbalesetek megel6zésérdl

Pall Gabriella, Vdarnai Déra, Toma Andrea,
Valek Andrea, Asbéth Katalin, Mészner Zséfia

Heim Pdl Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Mddszertani
Igazgatosdg

A kiilsé haldlokok miatt elveszitett életévek szdma az elmdlt 25
év sordn jelent&sen csokkent, amiben szerepe lehet annak a sok
prevencios eréfeszitésnek, amit a kiillonboz§ dgazatok, koztuk
az egészséglgyi is, sajdt tertiletikon vagy egymdssal egyuttm-
kodve végeztek. A kozlekedési balesetek haldlozdsa nagyobb, a
nem-kozlekedési baleseteké (fulladds, égés, dramiités, esés,
mérgezés, stranguldcié/idegentest) kisebb mértékben csokkent.
fgy is a vezets haldlokok kozé tartoznak a gyermekbalesetek,
kilonosen a serdil6 és a csecsemd-kisded korcsoportban.
A 2018-20-as években a legtobb haldlos baleset a 0-19 éves kor-
csoportban motoros jarmtvezet6ként kovetkezett be — azaz a
serdil6k motor- és gépjarmi balesetei okoztdk —, mdsodik
helyen a fulladds, harmadikon a gyalogos balesetek dlltak.

A prevencios erGfeszitéseket folyamatosan fenn kell tartani, e
nélkal az elért eredmények hamar elolvadnak. Igazgatésagunk
folytatja a tobb, mint egy évtizede elkezdett balesetmegel§zési
prevencios tevékenységet. Ennek részeként szeretnénk segiteni
az alapelldtdsban hdzi gyermekorvosként, védénéként dolgozé-
kat, a prevencié irdnydba elkotelezett szekunder, tercier elldtds-
ban tevékenykedd szakorvosokat és szakdolgozdékat olyan anya-
gokkal, melyek megkonnyitik a célcsoportok elérését a
balesetmegel6zéssel kapcsolatos informdcidkkal. ElGaddsom-
ban néhdny ilyen anyagot mutatok be, kozottuk példdul korsze-
rii  prezentdciés szoftverrel készitett kész diasorokat a
balesetmegel6zés kiilonboz§ terileteirsl, melyek felhaszndla-
saval a szakemberek sziil6k, fiatalok részére tarthatnak elada-
sokat egészségnapok, baba-mama klubok, egyéb prevenciés
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rendezvények keretében. Ezeak az anyagok a
gyst.heimpalkorhaz.hu honlapon keresztiil szabadon, térités-
mentesen lesznek elérhet6k szamukra.

Pectus excavatum egyénre szabott korrekcidja
egy matematikai modell segitségével — a
szamitogépes tervezéstil a sebészeti asztalig

Papp Jdnos', Palotas Arpad Bence?
"Borsod-Abatj-Zemplén Megyei Kézponti Kérhdz és Egyetemi
Oktaté Korhdz (BKEOK), Miskolc, Gyermeksebészeti,
Traumatoldgiai és Egési Osztdly

’Miskolci Egyetem Muszaki és Anyagtudomanyi Kar

Bevezetés: A pectus excavatum (PE) az eltlsé mellkasfal kilon-
b6z6 formaju és mérték bestillyedése. Korrekciéjara 1998-ig a
Ravitch dltal leirt technikdt alkalmaztuk. 1998-t6l j6 ered-
ménnyel haszndljuk a Donald Nuss dltal lefrt m(téti technikat,
melyet tobb ponton mdédositottunk, a mdtéti eljdrdst biztonsa-
gosabbd téve. A lemez idedlis formdja az alapja a m(tét sikeré-
nek, amit eddig empirikusan hatdroztunk meg. Célunk a sze-
mélyre szabott implantdtum készités elvi alapjdnak kidolgozdsa
volt.

Méddszer: A szerz6k felmérést készitettek 105 deformitds nélkiili
és 103 PE deformitdsban szenvedd beteg mellkas CT vizsgdlata
alapjdn. Az adatok alapjdn olyan matematikai médszert dolgoz-
tunk ki, mely a deformdlt mellkas tertiletén fix és vdltozé ponto-
kat haszndlt fel az idedlis iv meghatdrozdsdhoz. A modell létre-
hozdsdahoz MATLABR (MathWorks Simulink) szoftvert alkal-
maztunk.

Eredmény: egy innovativ megoldds ismertetése, mely CT vizsgd-
lat adatait felhaszndlva matematikai mellkas modellt alkotott. A
deformitds legmélyebb pontjén készilt CT képet felhaszndlva
az alkalmazds meghatdrozza a behelyezend§ lemez pontos
hosszdt és a korrekciéhoz sziikséges idedlis fvét. A médszert 10
beteg mtétje sordn alkalmaztuk, az fgy meghajlitott lemezek
kivdléan illeszkedtek a mellkasfalhoz, 9,4/10 betegelégedettsé-
get mértunk.

Osszegzés: A szamitégépes modell alkalmas a PE-ben szenvedd
betegek idedlis, mtétileg elérheté mellkasi geometridjénak
megszerkesztésére és hozzdjdrulhat e betegcsoport kezelésének
tovdbbi javitdsdhoz.

Gyermekkori kéros szovetszaporulattal jaré
mdjelvdltozasok differencidldiagnézisa

Pfeffer Anita, Briickner Edit, Garami Miklés
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A gyermekkori daganatos megbetegedések, koztik a primer
malignus mdjtumorok el6forduldsa rendkivil ritka, hazdankban
az osszes daganatos betegség mindossze 1,5%-dt teszik ki.
Gyermekkorban a mdjban észlelt terimék 1/3-a jéindulatd,
2/3-arosszindulatd eltérés. A leggyakoribb benignus [ézidk ko-
zé a mdj haemangiémdja, az adenoma, a mesenchymdlis
hamartoma, illetve a fokdlis nodularis hyperplazia sorolhaté.
A rosszindulatd kérképek kozé a hepatoblastoma, a hepato-
celluldris carcinoma, a malignus rhabdoid tumor, a differencid-
latlan embriondlis sarcoma, tovdbbd az angiosarcoma tartozik.
A kérképek differencidldiagnosztikdja az elvéltozdsok jellegze-
tes radiolégiai megjelenése, valamint a tumormarkerek vizsga-
lata alapjdn dltaldban nem jelent nehézséget. ElSfordulnak
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azonban olyan esetek, melyek sordn az atipusos tlnetek és
megjelenés jelentésen megnehezitik a kérisme feldllitdsat.

A 1l. Sz. Gyermekklinikdn 2021-2022-ben malignus mdjtumor
miatt onkolégiai kezelésben részestilt 3 betegiink esete kapcsdn
szeretném bemutatni a rosszindulatd mdjtumorok diagnoszti-
kus nehézségeit, melyek komoly kihivds elé dllithatjdk a
klinikusokat.

LegidGsebb betegiinket 13 éves kordban, vena portae trombdzis
elldtdsa és etiolégidjdnak tisztdzdsa céljdbdl hospitalizdltuk. Az
anamnézisében észlelt fokozédé hepatomegalidra, valamint
emelkedett transzamindz értékeire tekintettel MR vizsgdlatot
végeztiink, melyen egy mdjbdl kiinduld, infiltrativ terjedést mu-
taté térfoglalds dbrdzolédott. A gyermek életkora, illetve az el-
védltozds morfolégidja alapjdn elsésorban hepatocellularis
carcinoma lehet&sége merdlt fel, de cirrhosis és egyéb mdjbe-
tegség hidnydban nem volt egyértelmuen kizdrhaté mds eredet
sem. A vastagtli biopszids mintavételt kovetSen végzett kérszo-
vettani vizsgdlat hepatocellularis carcinomdt igazolt.

Mdsodik pdcienstink kivizsgdldsdt 1 éves kordban, jobb bordaiv
alatt észlelt kemény tapintatd, fdjdalmatlan terime miatt kezd-
tuk meg. Képalkoté vizsgdlatok sordn egy mdjbdl kiindulé, nagy
méretd, kifejezetten vascularizalt szolid képletet irtak le, mely a
beteg bérén testszerte megfigyelheté hemangiomadkra tekintet-
tel felvetette giant hemangioma lehet&ségét, a jelentésen emel-
kedett alfa-fotoprotein érték azonban hepatoblastoma fenndlld-
sdra utalt. A biopszids minta szoOvettani vizsgdlata végul
hepatoblastomét igazolt.

Legfiatalabb betegtink kivizsgdldsdt 7 hénapos kordban, véds-
oltds beaddsdt kovetben jelentkez§ étvdgytalansdg és tdpldldsi
nehezitettség miatt kezdték meg. Panaszai hdtterében egy nagy
méretli, mdjbol kiindulé térfoglalds igazolédott, mely a médjban
észlelt malignus terimék el6forduldsi gyakorisdga és a csecsemd
életkora alapjdn leginkdbb hepatoblastoma lehet§ségét vetette
fel. A tumormarkerek és az MR morfolégia azonban mds eredet-
re utalt. Nyilt biopszids mintavétel tortént, mely egy rendkivil
ritka és rossz progndzisi daganatot, rhabdoid mdjtumort iga-
zolt.

Ahogy a fenti esetek is j6| mutatjdk, a kérképek gyakran aspe-
cifikus tinetekkel jelentkeznek, miel6bbi felismerésik azonban
kulcsfontossdgi a megfelels kezelés kivdlasztdsa, ezen keresz-
tul pedig az érintettek életkildtdsainak alakuldsa szempontjd-
bél.

Eltéré kortorténet, azonos koreredet:
a Wolfram-szindréma 1-es tipusa

Pinti Eva', Lengyel Anna’, Sallai Agnes’,

Seres Andrds,, Fekete Gyorgy', Haltrich Irén’
'Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika
’Budapest Retina Intézet

Nem ritka, hogy kilonb6z6 tineti lefolyds hétterében azonos
kéreredet dll. Harom beteget vizsgdltunk klinikdnk humdngene-
tikai szakrendelésén mds-mds, gyermekkori kezdetd, késébb vi-
szont egyre inkdbb dtfed§ tinettannal. Egy 47 éves nébeteg
anamnézisében velesziiletett, kétoldali, idegi halldsvesztés sze-
repelt, melyhez 11-12 éves kordban myopia, primer
amenorrhoea, uterus hypoplasia és hypergonadotrop hypo-
gonadizmus tdrsult. Serdilési zavara miatt hagyomadnyos
Giemsa-sdvos kariotipizdldsra és FMR1 trinukleotid szekvencia
ismétlédés vizsgdlatdra, valamint a kétoldali idegi halldsvesztés
kapcsdn a gyakori GJB2 patogén génvaridcié célzott
szekvendldsdra kertlt sor, melyek mind negativak lettek. Ezt ko-
vet&en a betegnél 23 éves kordban inzulin-dependens cukorbe-
tegség, majd kétoldali glaucoma, cataracta és macula-
degeneratio igazolédott. A mdsik két vizsgdlt beteg egy 16 éves
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ldny és 11 éves 6ccse volt. A ldnyndl kisgyermekkordban gyor-
san progredidlé ldtdsvesztés jelentkezett kétoldali n. opticus
atrophia kovetkeztében, vizsgédlatunk idejében mar csak fényld-
tdsa volt. Ldtdsromldsdt nem sokkal inzulin-dependens cukor-
betegség kovette. Serdilése és menstrudcids ciklusa zavartalan
volt, ép halldssal és kivdl6é zenei érzékkel rendelkezett. Occsé-
nél 6 éves kordban diagnosztizdltak inzulin-dependens cukor-
betegséget, majd hypermetropidt és kétoldali n. opticus
atrophia okozta latdsvesztést. Vizsgdlatunkkor a fid szemuveg-
gel még jdl latott, halldsa ép volt, serdilése életkordnak megfe-
lelGen kezd6dott el. Polidipszidja, nocturidja, étvdgytalansdga
és fogydsa felvetette a cukorbetegség kezelésének inadekvattd
vdldsdt, mely ellentmonddsban &llt j6 vércukor profiljdval.
A pszichogén kéreredetet a magasabb szérum osmolalitds, a
szomjaztatdsi és vasopressin préba eredménye kizdrta, diabetes
insipidus igazolédott. Osszevetve, a hdrom beteg tiinettana az
inzulin-dependens cukorbetegségen és a szemészeti eltérések-
ben atfedett, viszont a 47 éves nénél a velesziiletett halldsvesz-
tésben és a primer amenorrhedban, a fiatal fiindl pedig a
diabetes insipidusban kilonbozott. Genetikai vizsgdlattal
mindhdrom betegnél azonos betegség, az autoszémadlis re-
cessziv/domindns 6roklédésmenetli Wolfram-szindréma 1-es
tipusa igazolédott. A WFS1 patogén varidciéja a 47 éves nénél
heterozigéta, a testvérpdrndl kapcsolt heterozigéta formdban
volt jelen, mely magyardzatul szolgdlt az eltér6en megjelend és
kiilonb6z6 mdédon progredidlé fenotipusokra. A hdrom eset az
utdnkovetés fontossdgdra, a genetikai eredetl kérképek variabi-
litdsdra hivja fel a figyelmet.

Szoveti plazminogén aktivator (TPA)
haszndlatdval az elmdlt 10 évben szerzett
tapasztalataink a Gottsegen Orszdgos
Kardiovaszkularis Intézet Gyermeksziv
Kozpontjdban egy esetismertetés tiikrében

Pongrdcz Brigitta'?, Simon Gabor®, Ablonczy Ldszl6*
'SZSZBMK és Egyetemi Oktatckorhdz, J6sa Andras
Oktatokdrhdz, Gyermekosztdly, Nyiregyhdza

’Gottsegen Gyorgy Orszagos Kardiovaszkuldris Intézet,
Gyermeksziv Kézpont

A csecsemd@korban végzett szivkatéteres beavatkozdsok, illetve
a gyermekkori mubillenty( belltetések lehetséges szovédmé-
nyeként felléps thrombosis megel6zésére protokoll szerint a be-
tegek dtmeneti vagy tartés antikoaguldciéban részesiilnek. En-
nek ellenére az esetek egy részében silyos thromboembolids
szovédmény léphet fel. Ilyenkor intrakardidlis folyamat esetén
idegrendszeri kdrosodds, mig vaszkuldris elzdrédds esetén vég-
tagvesztés veszélye is kialakulhat. A keringési zavar megsziinte-
tése érdekében szoveti plazminogén aktivdtor (tPA) addsa,
thrombolysis sziikséges.

A Gottsegen Orszdgos Kardiovaszkuldris Intézet, Gyermeksziv
Koézpont beteganyagdt dttekintve, az elmilt 10 évben (2012.
mdjusdtél 2022. mdjusdig) a Gyermekkardiolégiai Intenziv
részlegen 34 + 1 beteg (egy beteg 18 év feletti) esetében vadlt
szikségessé tPA lysis alkalmazdsa. 2 beteg mabillenty( throm-
bosis szovédménye, mig 33 beteg intravaszkuldris kantldlds ko-
vetkezménye miatt szorult vérrogoldé terdpidra. Eletkori meg-
oszlds alapjdn 29 -en az 1 év alatti, mig 6-an az 1-20 év kozotti
korosztdlyba tartoztak. Az 6sszes beavatkozds kozil 27 volt
részben vagy teljes mértékben sikeres. Részleges sikernek a ke-
ringés javuldsdt, a teljes elzar6dds megsz(inését tekintjik olyan
esetben, amikor a vérrog olddsa ultrahang- vizsgdlat alapjdn
nem teljes. Vérzéses szovédmény 4 betegnél alakult ki.
Prezentdciénkban egy olyan ujsziilott esetét is bemutatjuk, aki-
nél néhdny 6rds életkorban izoldlt nagyértranszpozicié és szik
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interatridlis kommunikdcié miatt stirgds Rashkind septostomiat
végeztiink. A beavatkozds kapcsdn tortént akcidentdlis arteria
femoralis kantldlds kovetkeztében jelentkezett a jobb alsé vég-
tag artérids keringészavara, igy thrombolysis valt sziikségessé. A
végtag keringése az effektiv d6zisd szisztémds lysis mellett sem
rendez8dott, ezért irodalmi ritkasdgként az arteria umbilicalis
kanuldldsa és szelektiv lysis mellett dontottink amelynek
hatdsdra a jobb ldb keringése négy 6ran belil rendezédott.
Prezentdciénkban bemutatjuk a GOKVI thrombolysis protokoll-
jdtés az ennek alkalmazdsdval a 35 beteg elldtdsa sordn szerzett
tapasztalatainkat.

»BETI PRO” program - Tégy az egészségedért! —
A Bethesda Gyermekkérhdz Innovativ
Egészségfejlesztd Programjanak céljai és
eredményei

Pusztai Zséfia, Fiam-Sziics Kata, Kerekes Jilia,
Megyesi Katalin Zséfia
MRE Bethesda Gyermekkorhdz

A Magyarorszdgi Reformdtus Egyhdz Bethesda Gyermekkdrhdza
2021 6szétél dj innovativ Egészségfejlesztési Programba kez-
dett, mely 3 pillérével hosszt tdvon szeretné megalapozni, hogy
kérhdzunk dolgozéi képessé vdljanak az elldtott gyermekeknek
és csalddjaiknak a prevencié és egészségmegdrzés terlletén is
segitséget nydjtani. Kérhdzunk kozossége ezzel elkotelezédott
a fiatal generdcié egészség-edukdcidja, egészségértésének fej-
lesztése érdekében a mindenkori nemzetkozi és hazai standar-
doknak megfelel&en. A program keretében feldllitott multidisz-
ciplindris szakmai csapat segiti, hogy mind dolgozéink, mind az
elldtott gyermekek felé a megfelels prevencios tevékenységeket
biztositani tudjuk.

A program kezdeti stddiumdban kiemelt hangsulyt kapott a kor-
hdzunkon beltli munkahelyi egészségfejlesztés, amely magdba
foglalja a dolgozéinknak sz616 'Egészségkihivds’ programot,
melyre 280 kollégdnk jelentkezett. A résztvevék komplex egész-
ségszlirést, felmérést és kockdzatelemzést kaptak. A 6 hénapig
tarté program sordn minden jelentkez6t személyre szabottan
motivdlunk az dltaluk kitGzott célok elérésében, heti kihivasok-
kal, 6sztonzékkel, kozosségi programokkal, egészséges étrend
otletekkel, edzésprogramokkal, relaxdciés és stresszkezeld
tréningekkel, és célzott edukdcids programokkal. A vdltozdso-
kat fél év mdlva monitorizdljuk.

A program mdsodik pillérjének keretében készil egy kérhd-
zunkra reprezentativ szil&i egészségértés felmérés, az EU-HLS
nemzetkozi kutatds validdlt kérdéseivel, mely a legfontosabb
prevencios iranyvonalak és célzott egészség kommunikdcié
meghatdrozdsdhoz nyujt segitséget. Az egészség-edukdcio ré-
szeként mdr néhdny egyszeriibb betegségrél konnyen kovethets
osszefoglalékat, videdkat, edukdciés anyagokat adtunk ki
szil6k szdmara.

A harmadik pillére programunknak, hogy kérhdzunkban inno-
vativ partneri egylttm@kodésekre épitve, csalddok és iskoldk
bevondsdval tematikus egészségfejlesztést timogaté programo-
kon keresztiil ellatott betegeink egészségét javitani tudjuk.
Atfogé célunk a hétkéznapi munkank részeként ugyanolyan
szintre emelni a primer prevenciét, mint az dltaldnos betegelld-
tdst, hiszen a gyermekkor a legidedlisabb id6szak az egészségtu-
datos életmdéd megalapozdsdra.

Az el6addsunk sordn szeretnénk részletesebben ismertetni a
program lépéseit, eddigi eredményeit és tapasztalatait, igy ins-
pirdlva mds egészségugyi-elldtokat is a prevenciés medicina
széleskord alkalmazdsara.
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Onkolégiai beteg filigyermekek serdiilésének
kérdései endokrinolégus szemmel

Repkényi Dorottya Zita, Gacs Zséfia
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A kulonféle daganatos betegségekkel kezelt fidkndl primer-
vagy centrdlis hypogonadismust okozhatnak az alkalmazott
kombindlt kemoterdpids szerek, a koponya-, teljes-test- vagy a
herék besugdrzdsa.

A primer- és a centralis hypogonadismus egyardnt elégtelen
tesztoszteron termeléshez, illetve elégtelen spermatogene-
sishez vezethet, mely dllapotok a serdiilés zavardt és infertilitdst
okozhatnak. Az alapelldté orvos és az onkolégiai kozpontban
dolgozé endokrinolégus feladata ezen esetekben a serdiilés
nyomon kovetése.

Négy filigyermek esetén keresztil szeretném bemutatni kiilonfé-
le daganatos betegségek kezelése sordn kialakult hypo-
gonadismus példdit és az endokrinoldgiai terdpids lehet§sége-
ket. Az els6 gyermeknél csirasejtes hypophysistumor-, a mdso-
dik gyermeknél craniopharyngeoma kezelése miatt centrdlis
hypogonadismus alakult ki. A harmadik gyermek medullo-
blastoma kezelése miatt centralis és primer hypogonadismus je-
leit mutatta. A negyedik gyermeknél akut lymphoid leukémia
kezelése miatt primer hypogonadismus alakult ki.

Centralis hypogonadismus esetében megtartott gonddfunkcié
mellett, nemzetkozi ajdnlds alapjdn a pubertdsindukcié elétt a
fertilitds megGrzése érdekében rekombindns FSH priming java-
solt, melynek kovetkeztében a Sertoli sejtek proliferdlnak, a he-
rék mérete novekedik. A primingot kovet§ pubertdsindukcié
rFSH és hCG (mint LH analég) kombindcidja segitségével java-
solt. Ep gonddfunkci6 esetén a megfelel6 spontan tesztoszteron-
vdlasz, és a kovetkezményes serdilésbeindulds az eredmény.
A tesztoszteron tdl rapid serduléslefutdst okoz, a fertilitdst nem
javitja és a nemi szervek érését nem segiti, ezért centralis
hypogonadismus esetén 6nmagdban nem ajdnlott alkalmazni.
Amennyiben a gonddok primeren kdrosodtak, a tesztoszteron
pétldsa ajdnlott. A tesztoszteronpétlds a csontstiriség normali-
zdldsa-, az izomer6 és izomtomeg javitdsa-, a szexudlis funkcio-
nalitds lehet6vé tétele-, valamint a metabolikus kovetkezmé-
nyek kivédése tekintetében, tehdt a j6 életmingség elérése
céljébol indikalt.

Magyarorszagon a serdiilés beinditdsdra az rFSH terdpia nem
torzskonyvezett, csak a heti injekciéként adandé hCG terdpia.
Atesztoszteron pétldsais im injekcié formdjdban van lehet6ség.
A rendszeres hormonpétlds tervezése az onkolégiai centrum-
ban dolgozé endokrinolégus feladata. A betegek életmingségét
jelent&sen javitani képes az endokrinolégus és alapelldté orvos
szoros egylttmikodése, az alapelldté orvos fontos partner a
betegek rendszeres hormonpétldsdnak kivitelezéséhez.

A pectus excavatum kezelésének vdltozdsa az
elmilt 21 évben

Ringwald Zoltan, Garai Gdbor, Sarkézy Sandor
HOGYI Gyermeksebészeti és Traumatoldgiai Osztdly

Osztdlyunkon 2001-ben tértiink &t a pectus excavatum mtéti
kezelésénél a Nuss féle minimally invasive repair of pectus
excavatum (MIRPE) médszerrel. 2001-2020 kozott 365 pectus
excavatum-os gyermeket operdltunk meg MIRPE mdtéttel. Az
operdciot megel6z6 kivizsgdlds részét képezte kezdetben ké-
szult CT, légzésfunkcids és kardioldgiai vizsgdlat. Mtéti indi-
kdciét a CT vizsgdlaton észlelt nagy foki deformitds, illetve a
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beteg szdmdra a deformitds okozta pszichés terhelés jelentette.
Azonban a m(téti indikdcié az id6 folyamdn vdltozott.
Kordbban a mutét végén egy-egy mellkasdraint helyeziink a
pleuratirbe. Ma médr drain benthagydsa nélkul végezzik a mté-
tet.

2001-2006 kozott 2 év utdn, 2006-2020 kozott 3 utdn tdvolitot-
tuk el a lemezt.

Az elmult 21 évben rengeteg tapasztalatot szereztiink a Nuss fé-
le mitéti technikdban Az id6 el6rehaladtdval tapasztalataink és
az aktudlis szakirodalmi ajdnldsok felhaszndldsdval igyekez-
tunk az indikdcidt, a kivizsgdldst, a mdtéti technikdt és a m(tét
utdni kezelést tgy alakitani, hogy a legjobb eredményt érjik el a
gyermekek minél kisebb megterhelésével.

Eladdasom sordn az irodalmi attekintést kovetSen bemutatom,
hogy az elmilt két évtizedben hogyan vdltozott osztdlyunkon a
pectus excavatum kezelése.

Mi a szerepe a point of care UH-vizsgdlatnak
a gyermektraumatolégidaban?

Ringwald Zoltdn, Fiile Istvan, Fadgyas Balazs,
Langer Mark
HOGYI Gyermeksebészeti és Traumatoldgiai Osztdly

Kb. 10 évtizede jelentek meg cikkek arrél, hogy a nagy frekven-
cids UH késziilékek alkalmasak lehetnek csonttorések, illetve a
ldgyrészsérulések diagnosztikdjdban. Ma mdr szdmos leirds van
példdul a csuklétdji torések UH-diagnosztikdjdval kapcsolat-
ban. 6 éve haszndlunk az akut elldtdsban nagy frekvencids UH
késziilékeket osztdlyunkon, példdul torés illetve szalagsériilé-
sek diagnosztikdjdban, csonttorések repositiéjanak ellen6rzésé-
ben. Még az ttkeresés idGszakdban vagyunk, de az egyértelm-
en l4thatd, hogy nagy frekvencids UH késziilékekkel csokkente-
ni lehet a Rontgen vizsgdlatok mennyiségét és igy a gyermekeket
ért sugdrterhelést.

El6addsunkban az elmdlt 6 év tapasztalatdrél szémolunk be.

Az anyatej szerepe a htermel6 zsirszovet
kialakuldsaban

Roszer Tamas
DE KK Gyermekgydgydszati Intézet, Debrecen

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

Sdandor Zsuzsa, Turéczi-Kirizs Rébert, Laki Istvdn

gyorsabb és erésebb indikdtora, biomarkere lehet a Iéguti gyul-
laddsnak, mint a l[égzésfunkcié. Emellett az eljdrdssal vizsgdlha-
té mucolyticumok és fizioterdpids eljdrdsok, az ioncsatorndkra
haté terdpidk, a bakteridlis kolonizdcié hatdsa.

A mellkas és tud6 vizsgdlata napjainkban is folyamatos fejlédé-
sen megy keresztiil -kezdetben a sztetoszkép (1816-R. Laennec
a feltaldléja) volt a legfontosabb diagnosztikai eszkéz a tiddé
vizsgdlatdban, majd 1896.-az els6 mellkasrontgen felvétel utdn
a mellkas rontgenfelvételt fogadtuk el tobbnek a tid6 szerkeze-
tének értékelésére.

Annak ellenére, hogy a mellkas rontgenfelvételek jelentds kor-
ldtait ismerjik, azéta is széles korben hasznéljuk diagnosztikai
eszkozként a tuds szerkezetének dbrdzoldsdra a tudgbetegsé-
gek kimutatdsdra.

A kovetkez6 nagy 4ttorés akkor kovetkezett be, amikor Cormack
és Hounsfield kifejlesztette a CT-t. Az els§ CT szkenner klinikai
haszndlatra 1971-ben Cambridge-ben telepitették.

Raymond Damadian sajdt kezileg épitette meg az elsé MR ké-
szuléket (mellyel sikeresen diagnosztizdlt rdkos pdcienst is).
1977-ben készitette elsé MR felvételét egy pdciens mellkasdrdl.
Hosszu utat tettiink meg diagnosztikai lehet§ségeink terén, mié-
ta Laennec feltaldlta a sztetoszképot. A tids képalkotd és kép-
elemzés innovdciéi megvdltoztatjdk diagnosztikai eszkozkész-
letink arculatat.

Tovébbra is napi szinten fogjuk haszndlni a sztetoszképot, a
mellkas rontgenfelvételeket és a égzésfunkcidkat, de a betegel-
ldtdsban betoltott szereplik és fontossdguk a kozeljovEben ismét
lényegesen meg fog vdltozik a mai korszer mellkasi CT képes-
ségeinek és a gyorsan fejl6dé mellkasi MRI képességei miatt.
El6addsunkban, Intézetiinkben (Torokbdlint, Tud&gydgyinté-
zet) gondozott CFes betegek dllapotfelmérése sordn készult
mellkas MR felvételeit hasonlitjuk 6ssze mellkasi CT felvételek-
kel.

A kopet viszkoelasztikus sajatossagainak, mint
fizikai biomarkernek a vizsgalata CF pulmonalis
exacerbatiék sordn

Sdandor Zsuzsa, Laki Istvdn
Tudogyogyintézet, Torékbdlint

A spirometria a légtiti betegek megfigyelésére szolgdlé standard
eljdrds. A kopet rheolégiai vizsgdlata a kozelmdltban egyes lég-
z8szervi megbetegedések lehetséges biomarkereként jelent
meg.

Célkitiizés: A rheometriai és a spirometriai vizsgdlatok 6sszeha-
sonlitdsa cisztds fibrézisos betegek kérhdzi iv. célzott, kombi-
ndlt, kdraszer( antibiotikus kezelést igényl& exacerbatiéi sordn.
Médszerek: Gondozott cisztds fibrézisos betegeink exacerba-
tiéinak kezdetén és végén légzésfunkcids vizsgdlatot és a gy(ij-
tott kopet rheometrids vizsgdlatat végeztiuk. A 1égzésfunkcids
vizsgdlatokat Piston (Budapest) spirométerrel, a rheolégiai vizs-
gédlatokat a Rheomuco®ozscilldciés rheométerrel (Rheonova,
Grenoble) végeztiik. Osszehasonlitottuk a mért FVC és FEV1,
valamint a viszkoelasztikus modulus értékeit.

Eredmények: A vdrakozdsoknak és a kordbbi tapasztalatoknak
megfelel6en az exacerbatio kezelése sordn elért dllapotjavuldst
az FVC és a FEV1 értékek javuldsa kisérte. Ezzel inverz médon a
viszkoelasztikus modulus értéke csokkent, valtozdsanak mérté-
ke jelentgsen meghaladta az FVC és a FEV1 vdltozdsat.
Kovetkeztetés: A kopet rheoldgiai vizsgdlata egyszerGen kivite-
lezhetd vizsgdlat vdladékképzddéssel jéro kronikus légliti be-
tegségben. Eredményeink szerint a viszkoelaszticitds vdltozdsa
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A kora gyermekkori evésfejlédés hatdrterileti
kérdései

Scheuring Noémi, Siimegi Edina
Heim Pal Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet

Cél: A kora gyermekkori egészséges fejlédés alapja tobbek ko-
zott a kisgyermekek megfelels tdpldldsdnak biztositdsa. Az
evéskészség fejl6dése pozitiv és negativ faktorok rendszere dltal
meghatdrozott komplex folyamat. Célunk a téma tematizdldsa,
valamint a kilonb6z6 tdrsszakmék szerepének bemutatdsa a
kisgyermekek fejlédési elakaddsa, vagy a normadltél eltérg
haladdsa esetén.

Megbeszélés: A kisgyermekek evéskészségének jellemzgé adott-
sdgai, és a tdpldlkozds sordn mutatott viselkedési megnyilvdnu-
ldsai, meghatdrozott vdltozdson mennek keresztiil az életkor
el6re haladdsdval. Az optimdlis fejlddés sordn is elSfordulhat-
nak zavarok/elakaddsok, amelyek idében valé felismerése és
menedzselése fontos feladata a kisgyermekkel foglalkozé szak-
embereknek. Amennyiben a megfelel§ prevencié a probléma
megjelenésének kezdeti szakaszdn érvényre jut, a panaszolt ti-
netek az esetek tobbségében enyhék maradhatnak, és rendezg-
déstik varhatéan nem hizédik el. Silyos esetben tapldldsi zavar
alakulhat ki, mely a kisgyermek normdl tdpldldsat is veszélyez-
tetheti, és a csaldd miikodésére is negativ hatdst gyakorolhat.
2019-ben az Egészségligyi Vildgszervezet egy munkacsoportja
kidolgozott egy dtfogé definiciét. Eszerint gyermekkori tapldldsi
zavarnak (Pediatric Feeding Disorder, PFD) az életkornak nem
megfelel§ ordlis bevitelt nevezzik, amelyhez szervi ok, tdp-
anyaghidny, az evési készség elmaraddsa és/vagy pszichoszo-
cidlis mikodészavar kapcsolédik.

A téma megkozelitése ennek megfelel6en hatdrtertleti kérdés,
amely orvosi, pszicholégiai, gyégypedagdgiai, dietetikai és to-
vdbbi szakmdkat is érint. A kiilonb6z& tarsszakmdak médszertani
keretei bizonyos teriileteken fedik egymdst. Ennek megfelelGen
kozosen dolgoznak a kéros tiinet/panasz korvonalazdsa, a
kisgyermekek elldtdsa, és a csalddok megsegitése érdekében.
Kovetkeztetés: A kisgyermekek evésfejlGdésének kovetése, tap-
ldldsi zavarainak kivizsgdldsa és kezelése esetenként multi-
faktoridlis megkozelitést igényel. A hatdrterileti tdrszakmdk ko-
z6s munkdjdt segiti a egyes munkamodszerek és szakmai kere-
tek kolcsonos ismerete, valamint a rendszeres egyéni, és cso-
portos — team — megbeszélések.

Mit takar a vdlaszkész tapldlas?

Siimegi Edina, Scheuring Noémi
Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet

Cél: A hatdlyos magyar csecsemétdpldldsi irdnyelv kiemeli,
hogy a hozzdtdpldlds lehetéleg a vdlaszkész tdpldlds elveit al-
kalmazva torténjen. A prezentdcié célja a téma tematizdldsa, a
legfrissebb nemzetkozi szakirodalmi ajanldsok bemutatdsdval.
Hangsduly kertl arra is, hogy mire kell figyelnie a szilének, ha
vdlaszkész szeretne lenni.

Megbeszélés: A vdlaszkész tdpldlds olyan tdpldldsi gyakorlatot
takar, amely arra bdtoritja a gyermeket, hogy 6ndlléan, illetve a
fiziolégiai és fejlédési szikségleteire reagdlva étkezzen, mely
elGsegiti az evés onszabdlyozdsat (self-regulation), és tdimogatja
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az egyén kognitiv, érzelmi és szocidlis fejlgdését. A lényege az
aktiv tdpldlds koncepcidja. Kolcsonds tdpldldsi gyakorlatot je-
lent a gondozé és a gyermek k6zott, ahol a gondozé szenzitiven
vdlaszol a csecsemd vagy kisgyermek norverbdlis éhség és
teltségjeleire.

A sikeres vdlaszkész tdpldlds f6bb komponensei a kovetkezsk:
A gyermek fejlédése sordn folyamatosan véltozé éhség/ jélla-
kottsdg jeleinek felismerése és differencidldsa. A gyermek érett-
ségének megfelel§ id6ben kezd6d& hozzétdpldlds, egészséges,
vdltozatos és a gyermek fejlettségi szintjének megfelel§ kon-
zisztencidju ételek kindldsdval. Nevel6 magatartdsforma felvé-
tele, mely sordn a sziil6k egyiitt étkeznek gyermekikkel csaldd-
ként, kellemes, nyugodt Iégkort teremtve, bdtoritva gyermek-
ket, de kertlik a figyelemelterelést és az evés eréltetését, illetve
nem haszndljdk megnyugtaté eszkozként az ételt. A vdlaszkész
sziil6séghez hozzdtartozik, hogy a szul§ jél stukturdlt napi
rutint alakit ki az evés, alvds és jaték terén.

A viélaszkész sziilGségre és vdlaszkész tdpldldsra alapulé inter-
vencidkkal kapcsolatban az elmilt években tobb prospektiv,
randomizadlt, kontrolldlt klinikai vizsgdlat zajlott (SLIMTIME,
INSIGHT, NOURISH, POI). A sziletéstsl 1 éves korig, de tobb
esetben 3 ill. 5 éves korig tarté rendszeres tandcsaddsok maguk-
ban foglaltdk a védlaszkész tdpldldsi médszerek ismertetését, al-
vdsi higiéniai tandcsaddst, etetést6l fuggetlen megnyugtatdsi
médszerek haszndlatdnak és kiszdmithaté napirend kialakitdsa-
nak javaslatdt. Az utdnkovetett kisdedeknél csokkent a mal-
nutricié kockdzata és szignifikdnsan alacsonyabb volt az érzel-
mi alapu tidlevés mértéke a kontroll csoporthoz képest, mely
kulcsfontossdgu a gyermekkori elhizds prevenciéja szempontjd-
bol.

Kovetkeztetés: A vdlaszkész tdpldlds tehdt egy jol meghatdro-
zott keretrendszer, mely kulcsfontossdgu az evés 6nszabdlyoza-
sdnak kialakuldsa és a gyermekek optimdlis novekedése és
fejlédése szempontjdbdl.

Csonttumorok és minden mas... -

a csontszerkezeti eltérést okozé benignus,
valamint malignus megbetegedések
differencidldiagnosztikdja

Szabados Marton, Briickner Edit, Varga Edit,
Cséka Monika, Garami Miklés

Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika,
Budapest

A mozgdsszervi — sok esetben tapinthaté végtagi duzzanattal jd-
ré — panaszoknak szdmos oka ismert. Hatterében sok esetben
bandlis betegség dll, azonban silyos, életet veszélyeztetd kérél-
lapot elsé jele is lehet.

A gyermekeknél leggyakrabban traumdhoz kapcsoltan felléps
panaszok miatt kertil sor ortopédiai, illetve radiolégiai elldtas-
ra. A kéros folyamat feltdrdsdra végzett rontgen-, illetve tovabbi
képalkoté vizsgdlatok sordn el&fordul, hogy csontszerkezeti el-
vdltozdst, onkolégiai betegségre utalé radioldgiai képet észle-
link. Csontfdjdalom hétterében trauma utdn észlelhet§ elvdlto-
zdsok, valamint gyulladdsos betegségek mellett gyermekkori
rosszindulatd kérfolyamat is dllhat. Ezen kérképek mind tiinet-
tanilag, mind radiolégiai szempontbél komoly differencidldiag-
nosztikai és terdpids nehézséget jelenthetnek.

El6addsom célja a csontszerkezeti eltérések hdtterében eléfor-
dulé benignus és malignus kérfolyamatok bemutatdsa, kiillonos
tekintettel a Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati
Klinikdn el6fordulé betegutak alapjdn.
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A nervonsav magasabb ardnya a korasziilottet
szilt anydk anyatejmintdiban az érett tejhez
képest

Szabé Eva'?, Marosvélgyi Tamds'?, Dergez Timea®,
Tamés Decsi'

'"PTE AOK Gyermekgydgydszati Klinika, Pécs

2PTE AOK Biokémiai és Orvosi Kémiai Intézet, Pécs

*PTE AOK Bioanalitikai Intézet, Pécs

Hattér: A fejl6d6 idegrendszer érésében a hosszi szénldncd,
tobbszorosen telitetlen zsirsavak (LCPUFA) fontos szerepe rég-
6taismert. Ezzel szemben egy nemrégiben megjelenttanulmany
(Yu et al, Nutrients 2019) nem az n-3 és n-6 LCPUFA-k fejl6dés-
ben betosltott fontos szerepére, hanem egy n-9 egyszeresen teli-
tetlen zsirsavra, a nervonsavra (C24:1n-9) ésszpontositott. Ezen
Ujszerl megldtds alapjdn felmerilt, hogy Gjraelemezziik a ren-
delkezésre dll6, de eddig még nem publikdlt adatainkat a
nervonsavnak az anyatej zsirsavosszetételében valé ardnydnak
vdltozdsdrdl a szoptatds els6 hénapja sordn koraszilottet és
érett djszulottet szult anydk anyatejmintdiban.

Médszer: Kordbbi, anyatejjel foglalkozé tanulmdnyaink (Mol-
nar és mtsai, Orv Hetil 2002; Minda és mtsai, Ann Nutr Metab
2004; Kovdcs és mtsai, ) Pediatr Gastroenterol Nutr, 2005 és Mi-
hdlyi és mtsai, Eur ) Pediatr 2015) adatbdzisaiban djraelemeztiik
a kordbban kilon-ktulon nem koézolt nervonsav adatokat. Az
anyatejmintdk zsirsavosszetételét GC-FID segitségével hatdroz-
tuk meg; a nervonsav értékeket az 9sszes zsirsav tomegszdzalé-
kdban adtuk meg (medidn [Q1-Q3]). A zsirsavadatok statisztikai
elemzését SPSS 28.0 szoftverrel végeztik. A Mann-Whitney U
tesztet a csoportok kozotti kilonbség értékelésére, a Wilcoxon
Signed Rank tesztet pedig a csoportokon belili kilonbségek
kimutatdsdra haszndltuk.

Eredmények: Kordbbi vizsgdlataink alapjdn a kolosztrumban
magasabbak voltak a nervonsav értékek, mint az dtmeneti és az
érett nGi tejben. A koraszilottet és érett Gjszilottet sziilt anydk
anyatejmintdiban (Kovdcs és mtsai, JPGN 2005) a nervonsav ér-
tékek a szoptatds mind a tiz vizsgdlt id6pontjdaban korilbelil hd-
romszor magasabbak voltak a koraszulottet sztilt, mint az érett
Ujszulottet szult anydk mintdiban. A legmagasabb nervonsav ér-
tékeket mindkét csoportban a laktdcié els6 napjan mértik (kora:
0,30 [0,43-0,16] vs érett: 0,10 [0,08-0,13] medidn [Q1-Q3];
tomeg%; p < 0,01 ). A szoptatds 21. napjdra a koraszulott tejben
a nervonsav értéke (0,08 [0,03-0,12] medidn [Q1-Q3]) az érett
Ujszulottet szilt anydk anyatejmintdiban a szoptatds elsé nap-
jan mért értékhez hasonlé szintre csokkent. Ln-trendvonalat il-
lesztettiink mind az érett (r = -0,940), mind a koraszilott (r =
-0,933) tejmintdk adataira, és a nervonsavértékek valamint a
szoptatds idGtartama kozott erds, szignifikdns forditott 6ssze-
fuggést taldltunk.

Kovetkeztetések: 1. A nervonsav értéke az anyatejben a szopta-
tds sordn csokken. 2. A koraszilottet sziilt anydk anyatejében a
nervonsav értékei korulbeltul haromszor magasabbak, mint az
érett Ujszulottet szllt anydk tejében egy adott id6pontba, amely
megfigyelés aldtdmasztja a koraszllotteknél a nervonsav étren-
di bevitelének feltételezett fontossdgat.
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A kereskedelmi forgalomban kaphat6 novényi
alapd italok zsirsavosszetételének
vdltozékonysdga

Marosvolgyi Tamds', Okba Hatem®”,

Madardszné Horvath Ibolya', Wahr Matyas’,

Szabé Zoltan®, Verzar Zséfia®, Decsi Tamas*,
Szabé Eva®

"PTE AOK Bioanalitikai Intézet, Pécs

’PTE AOK Biokémiai és Orvosi Kémiai Intézet, Pécs

*PTE ETK Tdpldlkozdstudomadnyi és Dietetikai Intézet, Pécs
*PTE KK Gyermekgydgydszati Klinika, Pécs

’PTE ETK Egészségtudomanyi Doktori Iskola, Pécs

Cél: A tdpldlékallergidk kozul az egyik leggyakoribb a csecse-
m&- és kisdedkorban a tehéntejfehérje-allergia, kezelése a tej-
termékek étrendbdl valé kizdrdsdval jér. Napjainkban egyre
tobbféle novényi alapdi ital elérhets, melyek helyettesithetik az
dllati eredetl termékeket. Ugyanakkor ezek részletes 6sszetéte-
[ér6l nem igazdn taldlunk kutatdsi adatot, ezért célunk volt a
novényi alapu italok zsirsavosszetételének a vizsgdlata.

Anyag és médszer: Nyolc kilonb6z6 fajta (n = 26) egykompo-
nens (csak egyféle novényi magbdl készilt ital), izesités
és/vagy édesités nélkiili, kiskereskedelmi forgalomban kaphaté
novényi alapd [di6 (1), tonkoly (1), kesudié (2), széja (3), zab
(3), rizs (4), mandula (5) és kékusz (7)] italt vizsgdltuk, melyek
mindegyike az Eurépai Unié tobb orszdgdban is kaphaté. A zsir-
sav-metilésztereket 6-26 szénldnchosszisdg kozott Perkin- El-
mer Clarus 690 GC-vel, FID detektorral hatdroztuk meg.
Eredmények: Hdrom esetben az ugyanabbdl a novényi magbdl
elgdllitott kiilonboz8 novényi italok zsirsavosszetétele nagyon
hasonlé volt: a kesudié italokban a f6 zsirsav az egyszeresen te-
Iitetlen olajsav (59,3 = 0,56 m/m%, dtlag = SD), mig a zab- és a
sz6jaitalokban az n-6 esszencidlis linolsav (48,30 1,27
m/m%, illetve 54,59 £ 0,46%) volt. A négy vizsgdltrizsital kozul
ugyanakkor az egyikben a f6 zsirsavnak szdmité olajsavtartalom
magasabb volt (72,3 = 0,16 m/m%), mint a mdsik hdrom rizs-
ital-tipusban (31,3 = 1,99 m/m%), de a linolsavtartalomban is
oridsi kilonbségeket mértiink (7,99 + 0,05 m/m%, illetve 54,06
+ 0,92 m/m%). Hasonléképpen, az 6t vizsgdlt mandulaital ko-
zul az egyikben alacsonyabb olajsavtartalmat taldltunk (45,79 +
0,03 m/m%), mint a mdsik négy mandulaitalban (64,25 + 1,64
m/m%), és a linolsavtartalmuk kozott is jelentds kiillonbség volt
(40,72 £0,03 m/m%, illetve 24,16 = 2,07 m/m%). A hét vizsgdlt
kokuszdidital zsirsavosszetétele kozott nemcsak a kozepes
szénldncd telitett (C12-0) és az egyszeresen telitetlen olajsav-
tartalomban taldltunk kilonbségeket, hanem az esszencidlis
zsirsavtartalomban is. Csak két olyan koékuszitalt taldltunk,
amelyek a szakirodalomhoz hasonlé zsirsavosszetételGek
voltak (1%-ndl alacsonyabb esszencidlis zsirsavtartalommal).
Kovetkeztetés: Bar a termékcimkén szerepld informacidk sze-
rint az dltalunk vizsgdlt névényi alapu italok egykomponenstek
voltak, egyes esetekben jelentds kiilonbségeket taldltunk né-
hdny élettanilag fontos telitett és telitetlen zsirsav értékében.
Ezek az eltérések befolydsolhatjédk a fogyaszték zsirsavbevitel-
ét, valamint a zsirsavbevitelt és -fogyasztdst vizsgdlé kutatdsok
eredményeit.

+
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A piperacillin-tazobactam farmakokinetikai
vizsgdlata gyermekonkoldgiai betegeken

Szabé Sandor, Kovacs Gdabor
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Bevezetés: A gyermekonkolégiai kezelés igen gyakori szovéd-
ménye a neutropénids ldz kialakuldsa. Nemzetkozi ajanldsok-
nak megfelel6en a leghatékonyabb antibiotikum ebben az eset-
ben, példdul egy széles spektrumd B-laktdm, mint a pipera-
cillin-tazobaktam.

Célkitiizés: Vizsgdltuk az empirikusan alkalmazott piperacillin-
tazobactdm hatdsossdgdt a szérumszintek mérésével és dtfogé
farmakokinetikai szamitdsokkal.

Az id6-dependens hatdsmechanizmus alapjdn, napi 3x1 6rés,
3x100 mg/kg adagoldsd, napi 3x3 6rds, 3x100 mg/kg adagoldsu
és napi 4x1 6rds, 4x75 mg/kg adagoldsu antibiotikus kezelés ha-
tdsossdgdt vetettiik 6ssze.

Médszerek: Osszesen 20 ldzas neutropénids betegnél, meghata-
rozott id6ben, betegenként 5 alkalommal tortént piperacillin il-
letve tazobactdm szérumszint mérés.

A kordbbi évek sordn regisztralt hemokultirdk bakteriolégiai te-
nyésztéseit dtnézve, meghatdrozndnk a Klinikdn leggyakrabban
el6fordulé kérokozé MIC értékét.

Az antibiotikum koncentrdciéjat HPLC (nagy teljesitmény(
folyadékkromatogrdfia) eljdrdssal mértik, az adatokat Pmetrics
program segitségével elemeztiik.

Eredmények: 4 mg/I MIC értéket véve a T>MIC szdzalékos érték
dtlaga a 3x100 mg/kg/1 6ra adagolds mellett 55,7%, a 3x100
mg/kg/3 6ra esetén 78,9%, illetve a 4x75 mg/kg/1 déra esetén
72,18% volt.

Kovetkeztetés: Az id6-dependens hatds kovetkeztében T>MIC
novelésével az antibiotikum baktericid hatdsa n6het, mely alap-
jan a leghatékonyabb adagoldsi formdnak a 3x100 mg/kg/3 6ra
piperacillin-tazobactam inftizié bizonyult.

Egy ,gerinces” fiatalember
Szabé Viktéria', Béllei Gabor?, Biikki Eva’',
Télosi Gyula'

"Bdcs-Kiskun Megyei Oktatékorhdz, Csecsemé- és
Gyermekgydgydszati Osztdly

?Alapelldtds, Kecskemét

1,5 hete tarté ldz, dltaldnos gyengeségérzet, szaraz kohogés,
mellkasi illetve héti fdjdalom miatt keriilt felvételre a 14 éve fid-
gyermek. Kordbban hdziorvos panaszaira és laboratériumi vizs-
gdlatokkal igazolt emelkedett gyulladdsos értékeire makrolid
terdpidt inditott, de panaszai nem sziintek.

Osztdlyunkon végzett kontroll laboratériumi vizsgélatok vélto-
zatlanul emelkedett gyulladdsos értékeket igazoltak. Mellkas
rontgenfelvételen kéros eltérés nem dbrdzolédott. Hemokulti-
rdbol 2 alkalommal is Staphylococcus aureus tenyészett ki. To-
vdbbra is fenndllé 1dz, éjszakai nyugalmat zavaré héti fdjdalom,
hemokultira pozitivitds miatt géckutatds céljdbdl leukocyta
szcintigrdfids vizsgdlatot végeztiink, amely a thoracalis IX. csi-
golya vetlletében csokkentebb aktivitdsd tertletet irt le.
Thoracalis MR felvételen a Th. VIII. csigolya T2 és STIR jelme-
netben jelintenziv, kontrasztanyag beaddsa utdn intenziv hal-
mozdst mutatott. Az észlelt elvdltozds elsGsorban gyulladdsos
folyamat kovetkezményének felelt meg, ezért osteomyelitisnek
megfelelGen parenteralis flucloxacillin terdpidat inditottunk
Osszesen 4 héten at, valamint ortopédus javaslatdra Boston
fiz6vel teljes tehermentesitést alkalmaztunk. Négy hét utdn per
os antibiotikumra vdltottunk tovabbi 2 hétig.
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Az alkalmazott terdpia hatdsdra a gyermek panaszmentessé vdlt,
CRP érték normalizdlédott, hemokultira negativva valt. Kont-
roll thoracalis gerinc MR felvételen az érintett teriilet zsiros de-
generdcidjdt lattdk, emellett tobb csigolydn Schmorl-hernia db-
rdzolédott. A ldtott kép alapjdn felvetédott a Scheuermann-kér
fenndlldsa.

Szelektiv intraarteridlis kemoterdpia

Szikora Istvan
Orszdgos Mentdlis, Ideggyogydszati és Idegsebészeti Intézet

Mellgyulladds — Mi koze ehhez egy
gyerekgydgydsznak?

Szomor Anna, Verebélyi Bogldrka
Bethesda Gyermekkorhdz

Gyermekuket szoptaté édesanydk sokszor vesznek el az elldts-
rendszerben és kilonb6z8 szakemberek kezei kozott. Bdr azt
gondolndnk a mellgyulladdsrél, ez a felnétt elldtds feladata,
szamtalan esetben taldljdk meg a gyermekgydgydszt a szoptatds
kérdéskorével. Az anya-baba pdros szétvdlaszthatatlan egysége
révén a gyermekek érintettsége megkérdgjelezhetetlen, mikoz-
ben képzésink sordn kevés lehet§ség nyilik az ezirdnyd
ismeretek elsajdtitdsdra.

A szoptatds tdmogatdsa gyermekgydgydszként kozos tgylnk,
amely a pandémia alatt méginkdbb torékennyé vdlt. Az el6adds
célja a mellgyulladds korszer( elldtasdnak, djonnan megjelent
protokolljdnak ismertetése, illetve az ehhez kapcsol6dé esetek
bemutatdsa.

Cisztas fibrézishoz tarsulé mdajbetegség (CFLD)
kapcsdn szerzett tapasztalatok a Nyiregyhazi
Jésa Andras Oktatékérhdzban

Tarek Gabriella Laila, Vass Kldra, Guthy Ildiké
SZSZBMK Josa Andrds Oktatokorhdz, Nyiregyhdza

Elméleti hattér: A cisztds fibrézis a kaukdzusi populdciéban
leggyakrabban el&fordulé autoszomdlis recessziven 6rokléds
genetikai betegség, melynek hétterében a CFTR ioncsatorna mu-
tdcidja dll. Habdr a CF vezetd tlinete a krénikus tlid6betegség,
jelentds betegségterhet okoz a cisztds fibrézishoz tarsulé mdj-
betegség (CFLD) is. A CF betegek 30-50%-ban fordul el&, legin-
kdbb az 5-15 éves korosztdlyban. Sdlyossdga a tiinetmentes
transzamindz-szint emelkedéstsl terjedhet egészen a portalis
hypertensioval jéré biliaris cirrhosisig, mely a betegek 5-10%-4t
érinti. A betegség jelentkezhet még neonatalis cholestasis, stea-
tosis, focalis mdjfibrosis, cholelithiasis, cholecystitis, és mikro-
epehdlyag képében is.

Célkitiizés: Munkdnk sordn a beteganyagunkon keresztil kivdn-
juk szemléltetni a cisztds fibrézishoz tdrsulé mdjbetegség ki-
[6nb6z6 megjelenési formdit, széles stlyossdgi spektrumat. Cé-
lunk tovdbbd ismertetni a vizsgdlati modalitdsokat, terdpids
lehet&ségeket.

Moédszer: A J6sa Andras Oktatékérhdzban cisztds fibrézis miatt
kezelt betegeket BNO-kddjuk alapjdn vdlaszottuk ki a Medical
Network System regiszterébdl, majd betegdokumentdcidjuk
feldolgozdsra kerdlt.
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Eredmények: Kérhdzunk pulmonolégiai szakrendelésén 12 CF
beteg gondozdsa zajlik. A betegek egyharmadandl észleltiink
cisztds fibrézishoz tarsulé mdjbetegséget. Az irodalmi adatok
alapjdn a fidk hajlamosabbak a betegségre, azonban a gondo-
zott CFLD betegeink mindannyian ldnyok. Mind a négy beteg a
CFTR génre compound heterozigéta. Mindegyik CFLD betegnél
észlelhetd volt hepatosplenomegalia. Epehdlyag-érintettséget
hdrom esetben detektdltunk. Cirrhosis harom gyermeknél ala-
kult ki. Hypersplenia, portalis hypertensio kialakuldsdt két
esetben észleltik. Betegeink ursodeoxycholsav kezelésben
részestlnek.

Diszkusszié: A CF betegek korcsoportnak és silyossdgi dllapot-
nak megfelel§ gyakorisdgu ellenGrzésével, pontos kovetésével
lehetséges a CFLD korai felismerése, ezdltal a progresszié
monitorizdldsa, a szovédmények gydgyszeres és dietoterdpids
kezelése az életmingség javitdsa céljdbol.

A kroénikus savés kozépfiilgyulladds konzervativ
kezelése

Timdr Tibor
Expat Medical Szakorvosi Rendeld, Budapest

A krénikus savés kozépfilgyulladds a fulkiart mikodési zavara-
nak a kovetkezménye, melynek oka véleményem szerint dltald-
ban nem az orrmandula ,tidltengése”, hanem az orrmellékiire-
gek, elsGsorban a rostasejtek hdtracsorgé vdladékkal jaré gyul-
laddsa, mely gyulladdst tart fenn az orrgaratban. Ennek a
gyulladdsnak a kovetkezménye a fulkirtszdjadék merevsége.
Ennek megfelelGen rendelkezéstinkre dll konzervativ terdpia,
melynek [ényege az infravoros lampdval valé melegités. Ha en-
nek protokolljdt pontosan betartjuk, az eredmények feltlmdljak
az invaziv, m(téti, altatdssal jdro terdpia eredményét.

A non-invaziv gyégyitds a gyermekgyogydsz kezében is megbiz-
haté eredményt hoz, és semlegesiti az utébbi évek — egyébként
tdvozlendd —reformjdnak azt a mellékhatdsdt is, hogy az opera-
tiv szakmdkban mkods kollégdk motivdciéja nagymértékben
lecsokkent az oep-finanszirozott mdtétek irdnydban.

BNO T74.4 — A megrdzott gyermek szindréma

Tomdné Mészdros Andrea’, Pill Gabriella',
Vdarnai Déra', Valek Andrea’, Asbé6th Katalin',
Vingender Istvdn®, Mészner Zséfia'

"Heim Pdl Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet,
Mddszertani Igazgatdsdg

‘Semmelweis Egyetem Fgészségtudomadnyi Kar,
Egészségtudomdnyi Doktori Iskola

A megrdzott gyermek szindréma (Shaken Baby Syndrome) kuta-
tdsban, diagnosztikdjdban, elldtdsdban és tarsadalmi tudatositad-
sdban az igazi dttorést az jelentette, mikor a kérkép el8szor
2021-ben BNO besoroldst kapott. Ezzel eld§lt az a sok évre
visszatekint§ szakmai vita, mely szerint valédi kérképrél be-
szélhetlink-e. Tobb ezer tudomdnyos cikk sztiletett nemcsak az
orvostudomdny, hanem az dpolds, a tdrsadalomtudomadny, a
szocidlis munka, a jog és a gazdasdg terileten is. Ezek alapjdn
2021. oktéber 1-t6l a kérkép besoroldsa T74.4. Az utébbi
években megfigyelhetd a szakterminolégia vadltozdsa is.

Nemzetkozi adatok szerint a megrdzdst elszenvedd csecsemsk
15-35%-a, a megrdzdst kovet6en meghal, mig a tilél6k 85-90
%-a szorul tovdbbi elldtdsra. Hazdnkban a lakossdg elenyészé
része ismeri a kérképet, a kivdlté okokat, tiineteket és a megel6-
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zés lehetGségeit. Az egészségligyi dolgozdk informédcidi is gyak-
ran hidnyosak. A kérképrsl adatokat nem gydijtink, igy ponto-
san nem tudjuk megmondani hdny csaldd érintett.

A 2009-ben megkezdett programunk eredményei elhalvdnyod-
tak, nem éplltek be a mindennapi elldtdsi gyakorlatba. Kérhd-
zunkban minden évben tobb esetet ldtunk el, mely megerdsiti,
hogy a bdntalmazds megel6zést szisztematikus médszertan
alapjdn folytatni kell.

Kordbbi eréfeszitéseink ellenére kevéssé ldtszik a f§ Gizenet: ez
a kérkép 100%-ban megel6zhetd, melynek kulcsa egy tobbszin-
ti edukdciés program! El6addsomban ezt az edukdcids program
tervezetet is bemutatom.

Megengedhetjiik a mérsékelt optimizmust
a hemofilids betegek ellatasdval kapcsolatban?*

Téth Zsuzsa
Csikszeredai Megyei Siirgbsségi Kérhdz- Gyermekosztdly

A dolgozatban bemutatjuk egy hemofilids kisfitd kérismézésé-
nek és kezelésének problémdit és ezek megolddsat. Pdr széban
emlitést tesziink a romédniai hemofilids elldtdsban tortént elGre-
[épésekrdl.

A ,Digeorge-szindréma” fenotipust mutaté
betegek hazai regiszterének létrehozdsa

T6th-Szumutku Fanni', Kadar Krisztina?,

Kovdcs Arpad Ferenc', Fekete Gyérgy', Haltrich Irén’
'Semmelweis Egyetem, . Sz. Gyermekgydgydszati Klinika,
Genetika részleg, Budapest

“Semmelweis Egyetem, Vdrosmajori Sziv- és Ergydgydszati
Klinika, Budapest

Bevezetés: A sokszin( tunetspektrummal jellemezhetd szindré-
ma oka leggyakrabban a 22q11.2 régié mikrodelécidja, inci-
dencidja 1/4000. A szindréma leggyakoribb tlinetei kozé tartoz-
nak a konotrunkdlis szivfejlédési rendellenességek.
Célkitiizés: A DiGeorge-szindréma és a DiGeorge-szindré-
mdhoz hasonlé fenotipusud kérképek regiszterének létrehozdsa,
a genotipus-fenotipus korreldcié vizsgdlata.

Médszer: 2005 és 2019 kozott a Semmelweis Egyetem, II. Sz.
Gyermekgydgydszati Klinikdjdara DiGeorge-szindréma irdnydi-
agndzissal beutalt és a Velesziletett Rendellenességek Orsza-
gos Nyilvdntartdsa dltal regisztrdlt DiGeorge-szindrémds bete-
gek adatait dolgoztuk fel (N=227). A genotipus-fenotipus 6ssze-
fuggések vizsgdlatdhoz Spearman-féle rangkorreldciés analizist
végeztink.

Eredmények: 114 esetben volt molekuldrisan igazolhaté a
DiGeorge-szindréma, a kérkép becsult gyakorisdga hazdnkban
1/12500. Velesziletett szivfejl6dési rendellenesség a betegek
73%-dt, az arcdysmorphia a 63%-4dt érintette. A korasziilottek
(32%) és a gesztdcids korhoz képest kis sillyal sztletettek (31%)
ardnya igen magasnak mutatkozott. A ldgyszdjpad izomgyenge-
ség és mikrodelécié hordozds kozott gyenge pozitiv korreldcio
volt igazolhaté (r=0,178; p<0,05). A magas, sz(k szdjpad (r =
-0,252; p<0,001), pulmonalis stenosis (r = -0,218; p <0,01),
széles orrgyok (r = -0,235; p<0,001), négyujjas hardntredd (r =
-0,255; p <0,001) esetében gyenge negativ korreldciét azonosi-
tottunk.

Kovetkeztetések: Magyarorszdgon a kérkép feltehetSen aluldi-
agnosztizdlt. Konotrunkélis szivfejlédési rendellenesség esetén
javasolt a miel&bbi genetikai vizsgdlat. Az atipusos toréspontd
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mikrodeléciék azonositdsdra multiplex ligdcié-figgd préba
amplifikdcids és array-komparativ genom hibridizaciés vizsga-
lat elvégzése sziikséges. A korai diagndzis révén lehetdség nyi-
lik egy multidiszciplindris, komplex elldtds megszervezésére,
amely a betegek dllapotdnak hosszud tdvi kovetését, optimdlis
csalddtervezését és az életmingséglik javitdsdt célozza meg.

Diagnosztikai és terapids kihivasok osztalyunk
gyakorlatdban a gyermekkori COVID-19 ellatas
kapcsan*

Torzsok Aniko
Csikszeredai Megyei Stirgdsségi Kérhdz- Gyermekosztdly

Dolgozatunkban bemutatjuk két — SARS-COV-2 fert6zéssel ke-
zelt — kis beteglink esetét, amelyek diagnosztikai és terdpids ki-
hivdst jelentettek.

Az alapelldté orvos/sportorvos lehetdségei a
népegészségiigyi betegségek intervencidjaban

Ujhelyi Janos

hdzi gyermekorvos itjisdg és sportorvos Nyiregyhdza

Az alapelldtdsban nydujtott gyégyité- megel6zé elldtdsok haté-
kony gyakorldsa, fontossdga nem kérdGjelezhet6 meg. A tobb
évtizede hangstlyozott elsédleges betegelldtds feltételeinek
megteremtése napjainkban uj lenduletet kapott. Az alapelldtds
megel6z6 szerepét és lehetbleg itt torténd befejezett elldtasok
szamdnak novelését célozza az a strukturdlis és financidlis me-
chanizmus is, mely egy éve vette kezdetét. Ebben a munkdban
kitlintetett szerepe lehet az alapelldtdsban dolgozé, de sportor-
vosi képességgel is rendelkezé kollegaknak. Az el6addsom so-
rdn azt kivinom bemutatni, hogy érvényesithet§ a sportorvosi
szemlélet a hdzi gyermekorvos mindennapi gyakorlatdban, mi-
lyen haszna van a klienseknek a sportorvosi szemlélet elldtds
sordn. 2019 nyardtél indulé ,Hdrom generdciéval az egészsé-
gért” pdlydzat egyik nyertes konzorcium vezetSjeként a gyer-
mek és ifjlisdg szakorvosi ismeretek mellett hogy érvényesithet-
tem a sportorvosi szemléletet a vdllalt feladatainkban, melyet si-
keresen teljesitettiink. A szerzett tapasztalatokat tovdbb haszno-
sitjuk az egyre népszer(bb praxisk6zosségben. A pdlydzat f6
célkitlizései kozul kiemelkedd szerepet kapott a gyermekek ko-
rében végzett egészségfejlesztési program megvaldsitdsa. To-
védbbi cél volt a magyar lakossdg egészségértésének javitdsa és
egészséges életmodjdnak elGsegitése, kiilonos tekintettel a gyer-
mekek korében a rendszeres fizikai aktivitds és az egészséges
tapldlkozds elterjesztése, valamint a dohdnyzds megelGzése és
a leszokds tdmogatdsa, kilonos tekintettel: 1. a rendszeres,
oromteli, életvitelszerl testmozgdsnak, valamint az egészséges
tdpldlkozdsnak az egészséges életvezetés részeként torténd be-
épitése a gyermekek mindennapjaiba. A gyermekek korében a
dohdnyzds megel6zése, visszaszoritdsa.2. sziv-és érrendszeri
megbetegedések riziké faktorainak (beleértve pl. a magas vér-
nyomds, magas vérzsir szint) mérése. 3. a sziv-és érrendszeri
megbetegedések riziké-faktorok értékelése, a kockdzati szint
meghatdrozdsa. 4. az egyéni kockdzati szintnek megfeleld inter-
vencié (,mozgdsgydgyszer”, dohdnyzdsrél valé leszokds témo-
gatds, dietétikai tandcsadds) megvaldsitdsa. A Praxiskozossé-
glink az dtlagot meghaladé létszamud munkatdrsi stabbal (34 f6
szakember és 2 f§ operativ munkatdrs) valésitotta meg a projek-
tet, amely nagyszdmu konzultdciéra adott lehet§séget. Tobb,
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mint 12000 esetszdm feldolgozdsa utdn megdobbents adatok-
hoz jutottunk még a sajdt betegeink vonatkozdsdban is. A vizs-
gélttényez6k koziil az aldbbiakban: a felnstt népesség tagjai ko-
zul a kardiovaszkuldris rizikéju betegek magas ardnya, a tdplal-
kozdsi szokdsok, a testmozgdsi gyakorlat az osteoporosis torési
kockdzat adatai megismerésekor. A gyermekkordakndl pedig a
tdpldlkozdsi a mozgdsi szokdsok az elhizds miatt sziikségesé
valtoé intervenciods szukségletek magas ardnydt illetéen. A vizs-
gélt periédusban az eredmények elérésében kiemelkeds a
praxisok kozotti, de a bevont szakemberekkel és segit§ intézmé-
nyekkel is megvaldésulé valédi team munka, ahol a sportorvosi
ismereteket nagyon eredményesen lehetett hasznositani. A ta-
pasztalatok alapjan dllithaté, hogy az alapelldté orvos sport-
egészségligyi ismereteit fejleszteni érdemes, amihez a tovdbb-
képzéseken kiviil segit§ szandéku dtmutatdk is sziikségesek. Az
alapelldtdasban folytatott megel§z§ tevékenységet uj alapokra
kell helyezni, melyhez az elvdrt preventiv rendelés kotelezettsé-
ge is hozzd jarul.

Gyakori beavatkozads ritka szovédménye —
esetbemutatas

Varga Gabor, Szabé Levente, Magyar Agnes,
Sasi Szabé Laszlé

Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Gyermekklinika,
Gyermeksebészet, Debrecen

A hélyagkatéterezés dltaldnos orvosi kompetencia, mely min-
dennapos beavatkozdsnak szamit egy intenziv osztdlyon. Bdr
stlyos szovédménye is lehet, a beavatkozds elétti teljeskor fel-
vildgositds legtobbszor elmarad.

15 éves filigyermeket szuicid kisérletét kovetSen, shockos dlla-
potban vettik fel intenziv osztdlyunkra. Akut elldtdsa sordn
hélyagkatétert nem sikertilt behelyezni, massziv higyditi vérzés
jelentkezett. Higycs6 sériilés megalapozott gyandja miatt gyer-
meksebészeti konzilium tortént, mely sordn epicystostoma ke-
rilt kialakitdsra. Igazolt etilén-glikol intoxicatio miatt dializis
indult, kifejezett haematuridja nem mérséklsdott, ezért felvétel-
ét kovet§ 3. napon negativ urethrographidt kovetéen cysto-
scopidt végeztiink. A felszines urethrasérilésbdl jelentds vérzés
nem volt mdr észlelhetd, a hélyagban kiterjedt coagulumot ész-
leltink. Massziv haematuria miatt tobbszor kellett transzfun-
ddlnunk, ezérta 11. napon ismételt cystoscopidt végeztink. En-
nek sordn kifejezett, elektrokauterrel nem elldthaté, a barlangos
testekb6l szarmazé vérzést észleltiink. Urolégiai intraoperativ
konziliumnak megfelel6en hdlyagkatétert helyeztiink be, a
penisre nyomdékotést tettiink fel. A konzervativ terdpia ellenére
tovdbbra is jelentds vérzéseket észleltiink, ezért irodalmi &tte-
kintést kovetSen érembolizdciétindikdltunk. Interventios radio-
[6gus CT-vezérelten elzdrta az a. pudenda interna dextra-t
3/2-es Tornado spirdlokkal, ezt kovetSen az urethrorrhagia
megsz(nt. A hélyag coagulum oldéddsdbél ad6dé haematuridja
fokozatosan megszlint, ezért epicystostomdjdt lefogtuk, a
hélyagkatétert eltdvolitottuk, ezt kovetSen vizeletet j6 sugdr-
ban, panaszmentesen Uritett, urethrorragia nem jelentkezett gy
epicystostomdjdt is eltdvolitottuk. A gyermeket erectilis dis-
functio nélkil exmittaltuk.

A CT vezérelt érembolizdciét igényls higyti vérzés felnétt kor-
ban is ritkasdg, gyermekkori lefrdst nem taldltunk. Esetiink emlé-
keztet a ,kisebb” beavatkozdsok iranti aldzatra. Az éremboli-
z4cio hatdsos és biztonsdgos médszer a iatrogén higycsdsériilés
miatt kialakult massziv haematuria kezelésére.
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Iskoldskoriak egészségmagatartasanak
vdltozdsai 20 év tavlatabdl

Vérnai Déra Eszter'?, Pall Gabriella’,
Klujber Valéria', Toma Andrea’, Valek Andrea’,
Asbéth Katalin', Mészner Zséfia', Németh Agnes?

"Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet,
Mddszertani Igazgatdsag

’E6tvés Lordnd Tudomdnyegyetem, Pszicholdgiai Intézet

A serdulSkoridak egészség- és rizikomagatartds-mintdzatait sz4-
mos egyéni, csalddi és tdrsadalmi hatds alakitja, és ezek id6ben
és nemzetenként is vdltozhatnak. A Heim P&l Orszdgos Gyer-
mekgydgydszati Intézet is kozremikodik az ELTE PPK dltal koor-
dindlt Iskoldskord Gyermekek Egészségmagatartdsa elnevezésdi
orszdgosan reprezentativ kutatdsban, melynek keretében 4
évente széles korben felmérjiik a fiatalok életmédjat, egészség-
gel kapcsolatos szokdsait, testi, lelki és tdrsas egészségi dllapo-
tdt. A pandémia utdni els6 adatgy(jtést 2022 tavaszi félévében
végeztik, ugyanakkor egyes egészség- és rizikémagatartdsok
tekintetében a 2000-es évek elejétsl rendelkeziink trendelem-
zésre alkalmas adatokkal.

El6addsunkban bemutatunk kedvezé trendeket (pl. a cukortar-
talmu uditGitalok fogyasztdsa, fizikai aktivitds, dohdnyzds tert-
letén), kedvezétlen vdltozdsokat (kortdrsbdntalmazds, tulsu-
lyossdg, szexudlis aktivitds, zoldség- és gyimolcsfogyasztds),
valamint id6ben stabil mintdzatokat (fogmosds, élettel valé elé-
gedettség), és a tendencidkat nemzetk6zi kontextusban is
elhelyezziik.

A helyzetelemzés mellett el6addsunkban az edukdcids és egész-
ségfejlesztési torekvéseink ismertetése is helyet kap: fiatalok
szamdra készult online platformjainkat és kapcsol6dé szakmai
anyagokat is bemutatjuk.

»A tilsé partrél”

Vildgos Eszter
Semmelweis Egyetem, |. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A szerz6 az alapelldtdsban elvégezhets gyermekendokrinolégi-
ai feladatokat foglalja 6ssze sajdt tapasztalatok alapjan. A célki-
tlizések kozott az alapelldték és a gyermekendokrinolégusok
egyuttm@kodése valamint az alapelldtdsban haszndlhaté szak-
mai irdnyelvek készitése szerepelt. Az dtmutaték a gyermek-
gyogydszati praxisokban leggyakrabban eléfordulé endokrino-
[6giai korképek (alacsonynovés, pajzsmirigy betegségek, a ser-
diilés zavarai, obezitds) diagnosztikus és terdpids algoritmusait
tartalmazzdk az alarm tlinetek bemutatdsa mellett.
Alacsonynovés esetében a novekedési gorbék vezetése, a vdrha-
t6 testmagassdg és testaranyok megitélése, tovdbbd a dysmorph
jegyek keresése, kronikus betegségek irdnydba folytatott labora-
tériumi vizsgélatok elvégzése és felszivoddsi zavar kizdrdsa az
alapelldtdsban elvégezhetd feladatok. Gyermekendokrinolégiai
vizsgdlatra azokban az esetekben van szikség, ha az elvégzett
vizsgdlatok nem vezetnek diagnézishoz és a gyermek testma-
gassdga -2 és -2,5 SDS kozott van és a névekedés liteme nem éri
el a gyermek életkordnak megfelel§ 10 percentilis értéket.

A gyermekkori elhizds gyakorisdga folyamatosan és meredeken
emelkedik, ezdltal az obes gyermekek gondozdsa napi szintd ki-
hivdst jelent a hdzi gyermekorvosi gyakorlatban is. A tertileten
elvégezhet6 feladok k6zé a laboratériumi vizsgdlat (éhomi vér-
cukor, vérkép, mdj-vese-pajzsmirigyfunkcié, vérzsirok, higy-
sav), a vérnyomds kontroll, az étrendi naplé vezetése és
dietetikai tandcsadds megkezdése tartoznak. Gyors, hirtelen
stlygyarapodds és a novekedési titem parhuzamos lassuldsa, éj-
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szakai evés, piszkos étel fogyasztdsa, mentdlis elmaraddssal
vagy alacsonynovéssel jaré obezitds, csecsemdékori hypotonia,
lassi etethetgség esetén haladéktalanul szakambulancidra
utalds sziikséges.

A pajzsmirigy betegségek sz(irése az alapelldtdsban és az iskola-
orvosi elldtds sordn egyardnt elvégzendd, a fizikdlis vizsgdlat és
a pozitiv csalddi anamnézis kiemelt jelentSséggel bir. Kiemelést
érdemel, hogy laboratériumi és képalkoté vizsgdlat csak klini-
kai tiinetek fenndlldsakor torténjen. A névekedés lelassuldsa és
a hirtelen stlygyarapodds, megnagyobbodott pajzsmirigy tapin-
tdsa a fontosabb alarm tinetek ko6zé sorolhaték. Hypo- ill.
hyperthyreota gyermekek gondozdsa sordn két endokrinolégiai
kontroll kozott vagy tinet esetén TSH ellen6rzés terileten
szintén megvalésithaté.

Telarche praecox észlelésekor a legfontosabb alapelldtéi fel-
adat a kovetés és a novekedési item ellenbrzése. Lehetség sze-
rint kismedencei ultrahang vizsgdlat is elvégezhetd. Progressziv
novekedés, tdrsulé pubarche és/vagy menarche jelenléte azon-
nali endokrinolégiai gondozdsba irdnyitdst igényel.

A gyermekendokrinoldgiai dtmutaték létrejottével az alapelld-
tdsban a kompetencia novelése, a szakelldtdsban a terhelés
csokkentése érhetd el hosszitdvon. A korai felismerés és a ko-
z0s beteggondozds egylittesen a gyermekendokrinolégiai elld-
tds javitdsdhoz, a betegbiztonsdg fokozdsdhoz vezet.
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Akut hepatitis hatterében allé kéroki tényezék
vizsgdlata

Visy Bedta, Hadas Veronika, Hajési-Kalcakosz Szofia,
Makk Viktéria, Nagy Istvdn, Rimanéczy Eva,
Pereczné Csermdk Eva és Fekete Ferenc

Heim P&l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet

Hattér: 2021 oktéberében az Amerikai Egyesiilt Allamokban,
majd 2022. 4prilis elején az Egyesult Kirdlysdgban ismeretlen
etiolégidjui akut mdjelégtelenség eseteinek halmozdddsat fi-
gyelték meg. Az esetek mintegy 10-14%-dban akut médjtransz-
plantdcié vdlt sziikségessé.

Cél: Az intézménylinkben elvégzett laboratériumi vizsgdlatok
sordn észlelt 500 U/I-t meghaladé GOT és/vagy GPT értékek
hatterében dll6 klinikai folyamatok feltérképezése a korhdzi
medikai rendszer alapjdn.

Eredmények: 2021. oktéber 1-je és 2022. mdjus 31-e kozott in-
tézetiink laboratériumdban 37 beteg mintdjdbdl lehetett 500 U/I
feletti GOT és/vagy GPT értéket kimutatni. A betegek kozul 25
fid és 12 ledny volt. Az dtlagéletkor 8,4 évnek adédott (1 hénap
- 18,5 év). Tizenegy alkalommal az alapbetegségre adott keze-
[és volt felelssé tehet§ a mdjfunkcids értékek emelkedettségé-
ért. Az esetek 23,7%-a (9/38) infekcids eredetlinek bizonyult.
Akut Hepatitis A virus okozta fert6zés kettd, Epstein-Barr-virus-
fert6zés négy beteg esetében volt kimutathaté, egy esetben
hepatolienalis gombainfekcié igazolédott. Ot alkalommal aktu-
dlisan zajlé, nyolc esetben kordbban dtvészelt COVID-19 beteg-
ség volt kimutathatd. Két betegnél hypoxids keringéskdrosodds
okozta mdjkdrosoddst észleltiink. Harom esetben silyos, inten-
ziv osztdlyos kezelést igénylS dllapotban mutatkoztak az
emelkedett mdjfunkciés paraméterek. Zajlé adenovirus-ferts-
zést eziddig nem taldltunk.

Az absztrakt benylujtdsdig egy gyermek esete felelt meg a WHO
dltal megfogalmazott ismeretlen eredet( akut mdjelégtelenség
valészindsitett eset esetdefiniciéjanak.

Terveink kozott szerepel, hogy a konferencia idejére eredmé-
nyeinket kiegészitjik az addig érkezd friss adatokkal és ssze-
hasonlitdsképpen az 6t évvel ezel6tti idGszakot is feldolgozzuk.
Kovetkeztetés: Az ismeretlen eredet( akut mdjelégtelenség rit-
ka kérkép, azonban a kimenetel szempontjdbdél fontos a gyors
diagnosztika és a miel6bbi centrumba utalds.
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POSZTEREK

Pengeélen tincol6 obezitds

Bozdki Bogldrka, Vass Laura, Tdlosi Gyula

Csecsemé- és Gyermekgyogydszati Osztdly, Bdcs-Kiskun
Megyei Oktatokorhdz, Kecskemét

Vildgszerte egyre nagyobb egészségligyi problémadt jelent a
gyermekkori elhizds. A WHO a testtomegindex (BMI) alapjdn
definidlja a tdlsdlyt (BMI 25-29,9 kg/m?), valamint az elhizott
allapotot (BMI >30 kg/m?), utébbi kapcsan mérsékelt, stlyos és
extrém tilstilyos (BMI >40 kg/m?) kategdridkat megkiilonboztet-
ve. Magyarorszdgon a gyermekkori elhizds prevalencidja fidk
korében 7,9%, ldnyok esetén 6,1%.

Esetismertetéstink sordn egy 16 és fél éves serdiil§ ldnyt muta-
tunk be, aki tobbszori hdnyds, kifejezett epigastrialis fdjdalom
miatt kerilt felvételre osztdlyunkra. Anamnézisfelvételkor de-
rilt fény két hénappal kordbbi, Torokorszagban laparoscépos
dton végzett részleges gyomoreltdvolité mitétjére (cségyomor
m(tét — sleeve gastrectomy), amely beavatkozdson vele egy-
id6ben extrém tilsidlyos édesanyja is dtesett. A gyermek alapel-
[4t6 orvosa egyértelmden ellenezte a tervezett beavatkozdst.

A gyermek a m(tét el6tt 47,5 kg/m?® BMI-értékkel rendelkezett,
kordbban diétdval, testmozgdssal nem prébadlt fogyni, obezitds
miatt kivizsgdlds nem tortént. Elmondds szerint a posztoperativ
szakban napi energiabevitele 300-400 kilokaldria k6z6tt moz-
gott, folyadékbevitele nem haladta meg az 500 ml-t. Két hénap
alatt 30 kilogrammot fogyott, BMI-értéke 37,8 kg/m’-re csok-
kent. A mtétet kovetSen 6t héttel napi rendszerességgel tobb-
szor hdnyt, dltaldnos dllapota romlott. Laboratériumi vizsgdla-
tok hypokalaemia, mérsékelten emelkedett transzamindzok,
GGT, lipdz és CRP értékek mellett normadl vérzsirszinteket iga-
zoltak. Hasi ultrahangon epehdlyag sludget, microlithiasist és
akut cholecystitisre utalé eltérést lattunk. Felsé passage vizsgd-
lat sordn a nyel6csé alsé harmaddnak mérsékelt tdgulata mellett
gyorsult gyomoririlés, valamint nyugalmi dllapotban is kifeje-
zett reflux dbrdzolédott. Osztdlyos dpoldsa sordn parenteralis
folyadék- és elektrolitpétldst kovetSen prokinetikum, pro-
ton-pumpa gdtlé, valamint egyéb tiineti szerek alkalmazdsa
mellett fokozatosan tdpldlhatévd vdlt. Panaszait posztoperativ
szovédményként jelentkezé dtmeneti, funkciondlis pylorus-
spazmussal, valamint stlyos foku, oesophagitisszel jaré gastro-
oesophagealis reflux kialakuldsdval magyardztuk. Kivizsgdldsa
sordn extrém obezitdsa hdtterében organikus eltérést, endokri-
nolégiai okot nem taldltunk. A gyermek gasztroenterolégiai és
endokrinolégiai gondozdsa azéta is zajlik. 10 hénappal a mté-
tet kovetSen BMI-értéke 30 kg/m?, rendszeres testmozgds mel-
lett napi energiabevitele kb. 1200-1300 kilokaléria, proton-
pumpa-gdtlét tovdbbra is igényel. P6tlds mellett vitamin- és
nyomelem értékei normdl tartomdnyon beltlinek bizonyulnak.
A nemzetkozi gyakorlatban serdilSkorban egyre nagyobb teret
héditanak a bariatriai mdtétek, megfelel6 kivizsgaldst kovetSen
és bizonyitottan diéta- és gydgyszeres terdpiarezisztens extrém
tdlsdlyos fiatalok korében, hiszen az operdcioét kovetSen rovid
idén belil jelentds eredmény érhets el. A volumencsokkentd,
csonkité mdtét dltal a fogyds tobb szempontbdél magyardzhaté:
egyrészt cségyomor kialakitdsdval a tdpldlékfelvétel korldto-
zott, mdsrészt hormondlis hatds dltal, mivel tobbségében az el-
tdvolitott gyomorrészben termel6dik az éhségérzet kialakitdsd-
ért felel&s ghrelin. A cs6gyomrot képz6 baridtriai mdtétet kove-
t6en szdmos posztoperativ szovédmény jelentkezhet (példaul
gastro-oesophagealis reflux, hdnyds, domping-szindréma, &t-
meneti pylorusszikilet). A hosszu tavi kovetés sordn a gyakor-
lati tapasztalat alapjdn vashidnnyal, D-, Bi-, Byy-vitamin, és
folsavhidnnyal is szamolni kell.
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Neurofibromatosishoz tarsulé plexiform
neurofibroma és latopdlyat érinté
szovetszaporulat korszeri kezelése és
utdnkovetése

Briickner Edit, Garami Miklés
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A neurofibromatosissal kérismézett betegek korszer( kezelése
és utdnkovetése a szindrémadra jellemzé vdltozatos klinikai kép-
re tekintettel csak 6sszehangolt multidiszciplindris csapatmun-
ka keretében valdsulhat meg.

A genetikai eltérés okozta megvdltozott intracellularis jeldtvite-
li folyamat malignus szévetszaporulat megjelenéséhez is vezet-
het.

Az EMA dltal 2021. jdniusban engedélyezett szelektiv jeldtviteli
dtvonal gdtlé selumetinib készitmény Uj terdpids lehetSség
opticus rendszert érint§ szovetszaporulat illetve kiterjedt
plexiform neurofibroma esetén.

A Semmelweis Egyetem Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinikdn
2021. dprilis 1. és 2022. junius 30. kozott szelektiv MEK 1/2 in-
hibitor (selumetinib) terdpidba vont neurofibromatosissal diag-
nosztizdlt gyermekek kezelésével kapcsolatos tapasztalataink
mellett a multidiszciplindris betegkovetés szemléletét mutatjuk
be.

A kezelésbe vont betegeinknél megfelel§ betegség kontrollt ér-
tunk el: tovdbbi progressziét egy betegnél sem észleltiink (0/20
beteg), az alapfolyamat regresszidja 4/20 betegnél egyértelmd
bizonyftdst nyert a nyomonkovetési vizsgdlatok alapjan.

Genetikai betegségek megel6zésének lehetdségei
az uj diagnosztikai médszerek segitségével

Csenki Marianna
SZTE Gyermekklinika, Orvosi Genetikai Intézet

Bevezetés: A genetikai betegségek tobbsége silyos, Osszetett
fejlédési rendellenességgel és/vagy szellemi fogyatékossdggal
jarnak. A preventiv medicina célja a magas kockdzatd, dtorokit-
hetd genetikai drtalmak elkertilése, illetve a szémbeli vagy ki-
egyensllyozatlan szerkezeti kromoszémahiba nagyfokd kockd-
zata esetén az életképtelen vagy silyos rendellenességgel biré
embridk korai diagnosztizdldsa.

Mdédszer: A genetikai betegségek hdtterében kromoszéma-rend-
ellenességek vagy monogénes betegségek dllhatnak.
Preembriondlis és prenatalis vizsgdlatok segitségével tudunk
beavatkozni, invaziv és nem invaziv megkozelitéssel.
Avizsgdlatirdnyulhat a kromoszémak szdmbeli és szerkezetbeli
hibdjdra vagy célzott génhiba kimutatdsdra.

A leggyakoribb szambeli kromoszéma rendellenességek méhen
belili felismerését rendelet segiti (26/2014. =IV. 8. EMMI). En-
nek protokollja szerint ultrahang vizsgdlat, majd sziikség szerint
genetikai tandcsaddst kévets nem invaziv és invaziv beavatko-
zdsokra kerulhet sor.

Ha a csalddban 6rokl6d6, monogénes betegség ismert, akkor a
vdranddssdg |. trimeszterében genetikai tandcsadds javasolt.

A klasszikus citogenetikai vizsgdlatok mellett az dj genetikai
médszerek (a-CGH, SNP-array, Sanger-szekvendlds, NGS) ad-
nak segitséget a minél kordbbi diagnosztikdban.

Konklizié: A kromoszéma rendellenességek és a silyos tiine-
tekkel jaré monogénes betegségek megterhelSek a beteg, a csa-
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ldd és a tdrsadalom szdmdra is, ezért megel&zésiiknek nagy je-
lentésége van.

Papillon-Lefévre szindréma bemutatdsa egy
testvérpar kapcsan

Csonka Néra', Bondor-Filep Anna Eva', Vilyi Péter',
Nagy Nikoletta?, Kovesdi J6zsef', Stdjer Anette’,
Széll Marta®, Csoma Zsanett®

"Békés Megyei Kozponti Kérhdz Pandy Kalman Tagkérhdz
'Szegedi Tudomanyegyetem Fogorvostudomanyi Kar
Parodontoldgiai Tanszék

’Szent-Gyérgyi Albert Klinikai Kézpont Orvosi Genetikai
Intézet

’Szent-Gyérgyi Albert Klinikai Kézpont Brgydgydszati és
Allergologiai Klinika

Papillon-Lefévre-szindréma egy ritka (1-4/1 000 000) autoszo-
mdlis recessziv 6rokl&dést mutaté betegség, melyet dltaldban
mar kisgyermekkorban kialakul6 agressziv parodontitis és szim-
metrikus palmoplantaris hyperkeratosis jellemez. A betegség ki-
alakuldsdban a cathepsin C gén mutdcidi felelGsek.
Gyermekgyodgydszként egy testvérpdr esetén keresztul mutatom
be részletesen e ritka betegség klinikai tineteit, melyek a diag-
nézis alapjdt képezik. Hazdnkban 2011 6ta elérhets genetikai
vizsgdlat, melynek a diagnézis pontositdsdban, illetve a késbbi
gyermekvdllalds és csalddtervezés sordn lehet nagy jelent&sége.
Kezelése multidiszciplindris feladat. Parodontolégus kollégand
segitségével dttekintjik a fogdszati terdpids lehet§ségeket, vala-
mint azok korldtait és tanulsdgait.

El6addsunk egyik célja felhfvni a figyelmet erre a ritka genetikai
betegségre, melyek markdns tiinetei - silyos lefolydsd fog-
dgy-gyulladds és szimmetrikus tenyéri-talpi-hyperkeratosis -
mdr az alapelldtds sordn felkidltéjelként szolgdlhatnak a gyer-
mek klinikai centrumba torténd beutaldsdra, illetve a tovdbbi
genetikai vizsgdlat elvégzésére. Tovdbbd szeretnénk kihangsu-
lyozni, hogy egy ritka betegség diagnosztizdldsa és gondozdsa
team munka, elengedhetetlen az egyes szintek kozotti megfele-
|6 kooperécid.

Egy egyszer( lazgorcs?!
Csorba Szilvia', 1zsdk Vera', Orbék Anna?,
Baldzs Gyorgy®

"Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet-SiirgGsségi
betegelldté Osztaly

’Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet-Neuroldgia
Osztdly

*Heim P&l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet-Gyermek
MR és CT Diagnosztikai Kézpont

Bevezetés: A ldzas konvulzié a leggyakoribb alkalmi gorcs,
mely jellemz&en csecsemdékorban és kisgyermekkorban jelent-
kezik; azonban ldzas dllapotban bekovetkez§ gorcstevékenység
esetén, neuroinfekcio kizdrdsa mellett sem mindig ilyen egysze-
rii a diagndzis feldllitdsa. Esetbemutatdson keresztiil szeretnénk
rdvildgitani, hogy a szdmos alkalommal el&fordulé, jél ismert
betegség tinetei mogott olykor vératlan kérképre deril fény.

Esetismertetés: A 4 éves, neuroldgiai szempontbdl negativ
anamnézis(, euglycaemids, somnolens kisldny stabil vitdlis pa-
raméterek mellett ment&szdllitdssal érkezett stirgGsségi ambu-
lancidnkra egyszer( ldzgorcs irdnydiagndzissal. Fizikdlis vizs-
gdlat sordn a fejét spontdn jobbra fordité kisgyermeknél fluktud-
I6 tudatdllapotot, végdllapotban kotottebb tarkét, spontdn jobb-
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ra tekintési kényszert, bal oldalon abducens paresist, bal oldali
centralis facialis paresist, bal oldali hemiparesist, illetve kétol-
dali Babinksi-jelet észleltiink; vérgdz vizsgdlatdban sav-bdzis
eltérést, ionzavart nem detektdltunk. Ldzas dllapot mellett je-
lentkezs, fokdlis idegrendszeri tinetek alapjdn felmerdlt
neuroinfekcié miatt — neuroldgiai konziliumot kovetGen —
antivirdlis és antibiotikus profilaxisban részestlt. Fej jobbra ver-
zibja és jobb oldalra tekintési kényszer alapjdn felvet6dd, eset-
leges aktudlisan is zajlé konvulzié miatt ex juvantibus benzo-
diazepint alkalmaztunk, azonban ez hatdstalan volt. Helyszini
szemfenék vizsgdlat sordan mindkét oldalon pangé papilla dbra-
zolédott. A sokgded neuroldgiai tiinetek és agyi nyomdsfokozé-
dds jelei miatt akut képalkoté vizsgdlatra kertlt sor, melyen t6-
meges, jobb oldali agyféltekére lokalizdlédo, liquorkeringési
zavart okozé tumor mutatkozott.

Konklizié: A fenti eset szemlélteti, hogy a gyakran el&fordulé
korképek diagnosztizdldsa esetén is ugyanolyan kortltekints-
nek kell lenntink: ha nem illik egy elem a képbe, kérdGjelezziik
meg a feltételezett diagnézisunkat.

Az egészségmiiveltség hatdsa a serdil6k
egészségtudatos egészségmagatartdsdra, illetve
az elhizds kezelésére

Csolle 1ldiké'?, Sandor-Bajusz Kinga Amadlia’,

Felsé Regina'?, Lohner Szimonetta®, Molnar Dénes'"?
'Pécsi Tudomanyegyetem, Altaldnos Orvostudomanyi Kar,
Klinikai K6zpont, Gyermekgydgydszati Klinika

’Pécsi Tudomdnyegyetem, Szentagothai Jdnos Kutatékézpont,
Humdn Reprodukcids Nemzeti Laboratérium

*Pécsi Tudomdnyegyetem, Altaldnos Orvostudomdnyi Kar,
Orvosi Népegészségtani Intézet

Bevezetés: A gyermekkori elhizds tovdabb novekedett a WHO
2022-es jelentése szerint. Az elhizds etiolégidjdban szerepet
jdtszhat az alacsony egészségmiveltség is. Az elhizds megel6-
zésének és kezelésének alacsony sikerrdtdja mogott dllhat a
nem megfelel§ egészségmagatartds és az alacsony egészségmi-
veltség.

Célkitiizés/Az attekintés kérdéskore: Van-e elegendd adat arra,
hogy az egészségértés szintje, vagy annak javitdsa befolydssal
van az elhizds megel&zésére és annak kezelésére, illetve az
egészségmagatartds alakuldsdra serdiil6k korében?

Médszer: A PubMed, Ovid Cochrane Library, Embase, Web of
Science adatbdzisokban végeztiink keresést potencidlisan rele-
véns publikdciék azonositdsa érdekében. Attekints kozlemé-
nyeket, eredeti tanulmdnyokat, konferencia-6sszefoglalékat ke-
restink angol nyelven, 2017. janudr 1-t6l 2022. jdlius 1-ig.
A f6bb keres@szavak az “egészségmiveltség”, az “egészségma-
gatartds”, a “serdul6k” és az “elhizds” voltak. A bevdlasztdsi kri-
tériumok kozott szerepeltek olyan szakirodalmak, amelyek ser-
dilsk (10-19 év) korében, az elhizds prevenciéval, az elhizds
kezelésével az egészségmiiveltség és az egészségmagatartds
(tdpldlkozds, mozgds, képernyd el6tt toltott id6, dohdnyzds, al-
koholfogyasztds stb.) kontextusdban foglalkoztak, 100 &, vagy
a feletti elemszdmd vizsgdlatokban. A kizdrdsi kritériumok ko-
zott szerepeltek olyan szakirodalmak, amelyekben az egészség-
muveltség felméréseket 18 év feletti egyéneken, illetve az egyéb
krénikus betegségben szenveds pdcienseken végezték, vala-
mint 100 {8, vagy az alatti elemszdm bevondsdval tortént a vizs-
gdlat.

Eredmény: Szamos irodalom kiilonb6z6 aspektusok fel6l koze-
Iit az egészségmiiveltség vizsgdlatihoz és legtobbszor annak
csupdn egyes részkérdéseit elemzi (egészséginformdcié meg-
szerzésére, egészséginformdcié megértésére), de egészében rit-



GYERMEKGYOGYASZAT 2022; 73. EVFOLYAM, 5. SZAM

kdn teszi ezt. Az egészségmiiveltség és egészségmagatartds
osszefliggésében szerény szdmban taldlhaté irodalom, hogy
megtudhassuk valéban javitja-e az egészségmiveltség megléte
az egészségtudatos magatartdst és hatdssal van-e ezdltal az elhi-
zds megel6zésére és kezelésére serdtlSk korében.
Megbeszélés: Az egészségmiveltség fontos tényez6 minden
kronikus betegség, igy az elhizds kezelésében is, azonban an-
nak bizonyitdsa vdrat magdra, hogy az egészségmiveltség javi-
tdsa, illetve befolydsoldsa (direkt, illetve indirekt formdban) mi-
ként véltoztatja a serduil6k korében az egészségmagatartdst, il-
letve az elhizds prevenciot.

,A TKP2021-EGA-10 szamd projekt az Innovdcids és Technolo-
giai Minisztérium Nemzeti Kutatdsi Fejlesztési €s Innovdcids
Alapbdl nydjtott tdimogatdsdval, a TKP2021-EGA pdlydzati
program finanszirozdsdban valdsult meg.”

Cellulitis de nem akdrmilyen!

Dimény Timea
Heim Pdl Orszdgos Gyermegydgydszati Intézet

Gyermekkori stroke — esetbemutaté*

Fehér Bedta, Horvdth Mdria-Adrienne
Marosvdsdrhelyi 2. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Bevezetés: A stroke kockdzata elsGsorban az id6sebb generdci-
Ot veszélyezteti, dm ez a betegség ritkdbb ugyan, de madr fiatal
korban is el6fordulhat. Kivdlté okok, hajlamosité tényezsk te-
kintetében gyermekeknél meg kell emlitentink a velesziletett
szivbetegségeket, a sarldsejtes anaemiat, kiilonb6z6 fert6z6 be-
tegségeket, a fejet/nyakat ért sériiléseket, mtéteket, érrendszeri
problémdkat, illetve a vérben taldlhaté rendellenességeket.
A patolégia felismerése gyakran nem egyszerd, f6 diagnosztikai
modszer az agyi képalkoté eljdrds, kezelése nagymértékben
fugg a kivdlté oktdl.

Anyag és médszer: Esetlinkben egy a Marosvdsdrhelyi 2. sz.
Gyermekgydgydszati Klinikdn kovetett és kezelt 15 éves fid pd-
ciens kértorténetét és evolticidjat ismertetjik. A beteg kérel6z-
ményébdl kiemelendd egy ldgyéksérv mitét, mely komplikdcié
nélkil zajlott. A mtétet kovets harmadik-negyedik napon a ti-
nédzser otthondban ergs fejfdjdsra panaszkodott, tobbszor
hdnyt, majd a kovetkez6 napokban a tiinetekhez dlmatlansdg is
tdrsult, mignem a m(tétet kovetd kilencedik napon egy generali-
z4lt ténusos gorcsot produkdlt, eszméletvesztés kiséretében,
megkozelitleg 5 perces id6tartammal, utélagos konftiz dllapot-
tal, emiatt kerlt a tertleti kérhdz stirgésségi osztdlydra. Itt agyi
CT vizsgdlatot végeztek, felsd sagittalis sinus trombdzist, illetve
kétoldali frontalis parasaggitalis és bal parietalis infarktust dlla-
pitottak meg. Azonnali véralvaddsgdtlé (kis molekulasulyd
heparin) és gorcsgdtlé kezelés indult, késébb véralvaddsi panel
készult. Klinikdnkon zajlott a beteg utdnkovetése, mely sordn az
alvaddsi panel eredményei kimutattdk a tinédzser vérében a
lupus antikoaguldns jelenlétét, illetve a Il alvaddsi faktor hetero-
zigéta mutdcidjdt, tovdbbad kizdrtdk a Leiden mutdciot és a X fak-
tor gén mutdcidjat.

Eredmények: A mdsfél hénap elteltével készilt koponya angio-
grafids MR-vizsgdlat eredménye az érintett ér teljes rekana-
lizdcidjdrol szamolt be. A pdciens a hajlamosité tényezgkre va-
16 tekintettel el6reldthatélag a trombdzis pillanatatél szamitott
6 honapig részestl majd vdralvaddsgdtlé kezelésben, illetve 1
évig antikonvulziv kezelésben, kozben periodikus gyermek-
gybgydszati, neurolégiai és szemészeti kontroll vizsgdlatokkal.
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Kovetkeztetés: Bdr a gyermekkori stroke el6forduldsa viszony-
lag ritka, mégis gondolnunk kell rd, gyanus tiinetek esetén kép-
alkoté vizsgdlat elvégzése elengedhetetlen, pozitiv diagnézis
esetén fontos a hajlamosité tényezsk feltérképezése és az ennek
fényében valé kezelés és utdnkovetés.

Két legyet egy csapdsra — nephrosis szindréma
és ritka tubulopathia tdrsuldsa

Gilitsch Annamdria’, Vas Tibor?, Ivanyi Béla3,
Kalmar Tibor*, Diészeghy Péter®, Lakatos Orsolya’
'PTE KK Gyermekgydgydszati Klinika

’PTE KK II. Sz. Belgydgydszati Klinika, és Nephroldgiai,
Diabetolégiai Centrum

’SZTE AOK Patholdgiai Intézet
*SZTE AOK Gyermekgydgydszati Klinika Genetika Labor

°Sicfoki Kérhdz és RendelSintézet Csecsemd- és
Gyermekosztdly

Perzisztdlé proteinuridt gyermekkorban leggyakrabban a vese
glomerulusainak betegsége okoz, azonban a vizelettel valé fo-
kozott fehérjetrités tubularis eredetd is lehet. Az aldbbiakban
egy olyan esetiinket mutatjuk be, melyben a fentieknek egy rit-
ka, egyuttes el6forduldsa igazolédott.

A 4,5 éves filigyermeket terdpia rezisztens nephrosis szindréma
miatt vettiik fel klinikdnkra. A szteroid indukcié mellett labora-
tériumi paraméterei javuldst mutattak, azonban a proteinuria
perzisztalt (11 g/m*/naprél 1 g/m?/nap). A virus- és immun-
szeroldgiai vizsgdlatok szekunder okokra nem utaltak. A vese-
biopszia focalis segmentalis glomerulosclerosist igazolt, illetve
Alport szindréma lehet8ségét vetette fel. A szteroid leépitését
elkezdtik, emellett kezdetben vdltozatlan proteinuridt észlel-
tiink. Genetikai vizsgdlata tortént, mely a CLCN5 génben egy
potencidlisan patogén mutdciét taldlt, ami Dent 1 szindréma-
nak feleltetheté meg. A kordbban megkezdett ACE-gdtlé terdpidt
ARB addsdval egészitettik ki, késébb hypercalciuria miatt
hypothiazid kezelést kezdtiink. A szteroid teljes elhagydsdt ko-
vetd 2 héten belil komplett relapszus miatt ismételten felvételre
kertlt. Indukcids szteroid hatdsdra a proteinuridja csokkent. A
vizelet fehérje elektroforézis vizsgdlata nagy mennyiségben al-
bumin, kozepes mennyiségben kis mélsdlyd fehérjék és immun-
globulinok, illetve béta2-mikroglobulin tritését igazolta. Ala-
csonyabb tenzidk miatt az ACE-gdtlé kezelést elhagytuk, az
ARB kezelést kis dézisban, nephroprotectiv céllal meghagytuk,
a hypothiazid terdpia és kdliumpétlds mellett. Az ismert
tubulopathiara tekintettel cyclosporin addsa nem jott széba,
szteroid spérolds céljdb6l mycofenolat mofetil addsa tervezett.
A genetikai lelet birtokdban a vesebiopszids mintdk djraértéke-
lése is megtortént, mely a tubularis eltéréseket aldtdmasztotta.
A szteroid dependens nephrosis szindroma mellett esetiinkben
Dent szindrémdra is fény derilt, mely egy X kromoszéméhoz
kotott recessziv 6roklgdésh tubularis vesebetegség, ami a
proximdlis tubulusok diszfunkciéjdval jar. A tipusos tinetek ko-
zé sorolhaté az alacsony molekulatomegl proteinuria, a
hypercalciura, illetve a koévetkezményes nephrocalcinosis,
nephrolithiasis, rachitis, illetve krénikus veseelégtelenség. A
tarsuld tubularis betegség a terdpidt és a prognodzist is jelent&sen
befolydsolja.
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Down-szindromads beteg elhiiz6dé lazas allapota
— Infekcié vagy valami mas?

Guéth Géabor', Fodor Laszlé', Kertész Gabriella?,
Goda Vera?, Kdlmdn Andrea’

"Fejér Megyei Szent Gyorgy Egyetemi Oktaté Kérhdz,
Székesfehérvdr

’Dél-Pesti Centrumkdrhaz, Orszdgos Hematoldgiai és
Infektoldgiai Intézet, Budapest

Bevezetés: Esetbemutatdsunk kapcsdn szeretnénk felhivni a fi-
gyelmet a Down-szindrémdhoz tdrsulé immunolégiai sz6vdd-
mények gyermekgydgydszati vonatkozdsaira.

Esetismertetés: 15 éves, Down-szindrémds betegtinket két alka-
lommal kezeltink intenziv osztdlyunkon gépi |élegeztetést
igényld silyos pneumonia miatt.

2018-ban, elsd silyos tudégyulladdsa utdn a Dél-Pesti Cent-
rumkérhdz (DPC) immunolégiai osztdlydn tortént kivizsgdlds
sordn mérsékelten csokkent T- és B-sejt funkcié igazolédott,
normélis immunglobulin-szintekkel.

2022-ben ismételten hospitalizdciéra kertlt sor légzési elégte-
lenséget okoz6 kétoldali pneumonia miatt. A gépi [élegeztetés-
rél torténd nehéz leszoktatds, valamint a kombindlt antiinfektiv
terdpia ellenére perzisztdlé 1dz, magas CRP és alacsony PCT ér-
ték autoimmun patomechanizmus gyanujat vetette fel. Az elvég-
zett mellkas CT vizsgdlat eredménye granulomatézus lympho-
cytds intersticidlis tidébetegségre (GLILD) utalt. A megkezdett
kortikoszteroid kezelés mellett beteglink 24 érédn belil ldztalan-
nd vdlt, gyulladdsos markerei és |égdti tiinetei is jelentds javu-
ldst mutattak, mely szintén az autoimmun kéreredet mellett
sz6lt. Flow cytometrids vizsgdlat malignitdsra nem utalt. Jelen-
leg immunglobulin-pétldsban és immunszuppressziv terdpid-
ban részesul, a DPC-ban immunolégiai gondozds és tovabbi ki-
vizsgdlds alatt dll, pulmonolégiai utdnkovetése is tervezett.
Konklizié: Down szindrémds betegek nehezen gyégyulé infek-
ciéi hétterében keresni kell az immunrendszer zavarainak lehe-
t&ségét, mely az irodalmi adatok alapjdn gyakori ebben a beteg-
csoportban. A GLILD a kozonséges kevert immunhidnyhoz
(CVID) tdrsulé6 leggyakoribb parenchymds tidébetegség.

Incidentdlisan felfedezett iv. stadiumu krénikus
vesebetegség — Esetbemutaté*

Hadnagy Margit', Kolumbdn Szende’,

Barabds Annamadria®, Horvdth Adrienne?
'gyermekgydgydsz rezidens orvos, Marosvasarhelyi Il. Sz.
Gyermekgyogydszati Klinika, Romdnia

‘gyermekgydgydsz f6orvos, Marosvasdrhelyi Il. Sz.
Gyermekgyogydszati Klinika, Romdnia

Bevezetés: A gyermekkori krénikus vesebetegségrél (CKD) a ve-
se 3 hénapndl régebb 6ta fenndll6 szerkezeti vagy funkciondlis
kdrosoddsanak megjelenésekor, illetve a glomerularis filtrdciés
rata (GFR) csokkenésekor (<60 ml/perc/1,73 m?) beszélhetiink
(KDIGO, 2012). A betegség sokszor tiinetmentes. A 3-5. stadiu-
mu CKD gyermekkori incidencidja 11-12/millié korfliggé né-
pesség (pmarp) koril mozog (Beccherucci et al. CKD, 2016).
Médszer: Esetbemutaténkhoz a Marosvdsdrhelyi Il. Sz. Gyer-
mekgyodgydszati Klinika beteganyagdbdl vdlasztottunk egy ese-
tet.

Eredmények: A szocidlisan hétrdnyos helyzetl csalddbdl érke-
28, jelentSs kérel6zmény nélkili 7 éves és 7 hénapos, ldnybe-
teg, hdnydssal és konstipdcidval érkezett a gyermeksuirgGsségi
elldtdsba, ahol a rutin vizsgdlatok metabolikus acidézissal és
vérszegénységgel tarsulé IV. stddiumid CKD-t diagnosztizdltak
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(pH-vér: 7,35, PaCO;: 26,8 Hgmm, HCO;: 15,2 mmol/l, Hgb:
10 g/dl, eGFR: 17,5 ml/min/1 ,73m?, plazma kreatinin: 2,4
mg/dl, plazma urea: 128,4 mg/dl). A vese ultrahang vizsgdlat V.
szintl kétoldali uretero-hidronefrézist irt le. A kérhdzi bent-
fekvés idején a veseelégtelenség szovédményei is kivizsgdldsra
kertltek: I1l. stddiumd rendlis magas vérnyomdst diagnosztizal-
tunk ndla (Holter — dtlag vérnyomds érték: 158,9/118,7 Hgmm),
a vérnyomds értékek a kett8s per ordlis antihipertenziv kezelés
hatdsdra (amlodipine és metoprolol) normalizédlédtak. Az en-
dokrinolégiai konzflium novekedési zavart (testmagassdg: 101
cm, -4,48 SD) és szekunder mellékpajzsmirigy tdlmdkodést
(parathormon: 786,8 pg/ml, Ca’*: 8,3 mg/dl, Ph+3: 9,2 mg/dl)
dllapitott meg, bevezetve a D-vitamin kezelést. A veseelégtelen-
ség etiolégidja még kivizsgdlds alatt 4ll.

Kovetkeztetés: Szdmos befolydsolhaté rizikéfaktor, mint a
hiperfoszfatémia, a hiperparatireoidizmus, az anémia és a ma-
gas vérnyomds, fuggetlendl el6re jelzi a kardiovaszkuldris elté-
rések megjelenését a CKD populdciéban. A fenti rizikéfaktorok
hatékony kontrollja javithatja a gyermek CKD-s betegek tulélé-
sét és egészségét.

Silyos vashidnyos anémidval jelentkezé
lisztérzékenység (esetbemutatds)*

Horvdth Adrienne, Papp Zsuzsanna
Marosvdsdrhelyi ,G.E.Palade” Orvosi, Gyogyszerészeti,
Tudomdny és Tehnoldgiai Egyetem, Gyermekgydgydszati
Tanszék. Marosvdsdrhelyi 2. Sz. Gyermekklinika

Anémidnak nevezziik a hemoglobin mennyiségének legaldbb 2
g-dl-el (vagy -2 SD-val) a kornak és nemnek megfelels érték ald
stillyedését, amit kisérhet vagy nem a voros vérsejtek szamdnak
csokkenése. A hypochrom, microcyter anémia gyakori gyer-
mekkorban, vashidny és thalassaemia okozza leggyakrabban.
Az anémia egy tiinet, fontos a kivalté ok felderitése.

A 15 éves ldny stlyos hypochrom, microcyter anémidjdra ismét-
16d6 felsd [égliti fert6zések kezelése sordn derilt fény. A csalddi
anamnesisbél emlitésre mélté az anyai nagynéni krénikus vas-
hidnyos anémidja és az anya jelen kivizsgdlds alatt dll6 gyomor-
panaszai. Az anamnesisben nem taldltunk elégtelen vas bevitel-
re illetve vesztésre utald jeleket. Nem szenved krénikus beteg-
ségekben, nincsenek gyomor-bél rendszeri panaszai. Fizikdlis
vizsgdlaton sdpadt nydlkahdrtya, bér volt észlelhetd, valamint
egy funkciondlis szisztolés szivzorej. A laboratérium egy sdlyos
vashidnyos anémidt igazolt, anulocytdkkal és céltablasejtekkel
(Hgb 5,6 g/dL, Htc 20,6%, MCV 63 fl). Ismételt széklet vizsgalat
sem mutatatott ki okkult vérzést. Mivel az anamnesisbél megfe-
lel6 vas bevitelre kovetkeztettiink és vérvesztésre nem volt ada-
tunk, felszivéddsi zavar irdnydba végeztink vizsgdlatokat, a kli-
nikai ttinetek hidnydban is: az antitransglutaminase antitestek
(IgA) szintje tobb, mint 10 x meghaladta a normadl értéket
(277,12 U/ml), az antiendomysium ellentestek szintje is magas
volt (1/40 titer, normadlis 1/10 alatt). Leukopenia/neutropenia és
anémia konstellatio mellett kizdrtuk a kréonikus gyulladdsokat.
Az elégtelen vasfelszivédds oka esetiinkben a lisztérzékenység
(gluten sensibilis enteropathia) volt, amely kérkép betegtinkben
extraintestinalis ttnetekkel jelentkezett (a vasfelszivédds
zavardval).

A coeliakia kisdedkorban jelentkezd klaszikus tiineteit, mint a
krénikus hasmenés, elégtelen silyfejlédés, étvdagytalansdg,
meteorismus, mind ritkdbban ldtjuk és elGtérbe kertilnek a na-
gyobb életkorban, extraintestinalis tiinetekkel jelentkezé kér-
formdk: alacsony termet, idegrendszeri és magatartdsbeli zava-
rok, vashidny, mdjérintettség, dermatitis herpetiformis, metabo-
likus osteopathia, cardiomyopathia, arthritis.
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A coeliakids gyermekeknél a vashidny prevalencidja jél meg-
egyezik a bélnydlkahdrtya elvdltozdsainak stilyossdgdval. Java-
soljdk a coeliakia sz(rését minden olyan vashidnyos anémia
esetében, ahol az etiolégia nem tisztdzott.

Lisztmentes diéta és substitutios kezelés mellett betegtinknél a
vashidnyos anémia szépen javult.

Sclerosis multiplex ritka altipusa a Balé-féle
koncentrikus sclerosis

Izsdk Vera, Cserhdti Helga, Méser Judit,
Melldar Ménika, Orbék Anna, David Maté,
Baldzs Gyorgy, Rosdy Bedta

Heim Pdl Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet

Bevezetés: Gyermekkori sclerosis multiplexrél 18 éves kor alatt
kezd6d6 megbetegedeés eseteén beszélhetiink. Az etiolégia a
mai napig pontosan nem ismert, de széles korben elfogadott te6-
ria szerint a sclerosis multiplex olyan autoimmun folyamat,
mely a genetikailag fogékony egyénekben demyelinisatiéval és
axonalis kdrosoddssal jdr.

Egy serdul§ esetén keresztiil szeretném bemutatni, a gyermek-
korban igen ritka sclerosis multiplex altipusnak szamité, a
felnsttekknél dltaldban sdlyos lefolydsu, Balé-féle koncentrikus
sclerosist, mely nevét az egyik elsé leiréjardl, a magyar neurolé-
gusrél Balé Jézsefrdl kapta.

Esetismertetés: A 16 éves serdil6 anamnézisébgl kiemelends,
hogy a gyermek édesapja sclerosis multiplex miatt all kezelés
alatt. Betegiink panaszai hirtelen tl6 helyzetbdl valé feldllast
kovetSen indultak kérhdzunkba tortént dtvételét megel6z8en 2
nappal. Jobb arcfele, jobb mellkas fele, fels6 és alsé végtag is
ldbujjhegyéig korkorosen zsibbadni kezdett, elgyengiilt, jardsa
bizonytalan volt. Fizikdlis vizsgdlat sordn észlelt jobb oldali
distalis tdlsdlyd hemiparesis, jobb oldali testfelet érintg
paresthesiat, és minden mondalitdsban hypasthesiat észlelttink.
Az akutan kialakult tinetegytttesre tekintettel kezdetben lezaj-
lott stroke merilt fel a panaszok hdtterében, emiatt acetil-
szalicilsav terdpidban részesiilt.

Tertileten megkezdett kivizsgdldsa sordn a kétoldali szemfenéki
vizsgélat papillaoedemat irt le. Nativ koponya CT vizsgdlaton a
bal centrum semiovale és a corpus callosum tertletén diszkrét
hypodensitas volt ldthaté.

Laboratériumi vizsgdlatdban kémiai vizsgdlatok, vérképe illetve
rutin liquour vizsgdlat eltérés nélkuli volt. NMO és MOG
ellenanyag vizsgdlat szintén negativ eredményt mutatott. Covid
szeroldgiai alapjan a gyermek Covid-19 fert6zésen kordbban at-
esett.

Kérhdzunkban végzett akut koponya és gerinc MR vizsgdlat so-
rdn akut demyelinisatios folyamatnak megfelel6 kép dbrdzols-
dott.

A klinikai kép és az elvégzett vizsgdlatok alapjan kézponti ideg-
rendszeri tobbgdécli demyelinisatiés folyamatot véleményez-
tink, mely az MR kép alapjdn leginkdbb sclerosis multiplex alti-
pusaként ismert Bal6-féle koncentrikus sclerézisnak volt megfe-
leltethetd. A gyermek 16kés steroid terdpidban és komplex reha-
bilidtcéban részesiilt.

Kovetkeztetések: A sclerosis multiplex specifikus altipusainak
illetve varidnsainak meghatdrozdsa a betegség prognézisanak
megitélését, illetve a megfeleld terdpia kivdlasztdsdt segiti el6.
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Idiopathids szisztémads capillary leak szindré6ma

Kiss Judit, Szdsz Mdria, Tarnok Andrds,
Tészas Alexandra
PTE KK Gyermekgyogydszati Klinika

Bevezetés: Az idiopathids szisztémds capillary leak szindréma
(ISCLS) egy meglehetdsen ritka betegség, melyre a silyos
hypotensioval, hypalbuminaemidval és haemoconcentratioval
jaré epizédok jellemz&ek. A betegség megjelenése a septicus
shock klinikai képéhez nagymértékben hasonlit, megnehezitve
a diagnozis feldllitdsdt és az adekvdt kezelés megkezdését.
Esetismertetés: A 6 éves gyermek hdrom napja tarté ldzas dlla-
pot, torokfdjds, kitutések, elesettség miatt kerult felvételre Klini-
kdnkra. Felvételi statuszdbdl hyperaemias garatképletek, végta-
gi és periorbitdlis oedema, megnyult CRT emelend&ek ki. Felvé-
telekor hypotensios volt, mely tobbszori b6lus majd fenntarté
folyadék addsdt kovetSen is csak dtmenetileg mérséklsdott. La-
boratériumi vizsgdlataiban hyponatraemia, emelkedett karba-
mid és kreatinin értékek, haemoconcentratio és emelkedett
fehérvérsejtszam volt lathatd, neutrophilia mellett. Gyulladdsos
aktivitds emelkedés nem igazolédott. Gyors COVID-19 PCR ne-
gativ eredményt adott, COVID-19 antitestek megel6z6 fert6zés-
re nem utaltak. Kiegészit§ laborvizsgdlatok sordn hypalbumin-
aemia mellett haemostasisa rendezett volt, troponin és IL-6 kis-
sé emelkedett, pro-BNP normdl tartomdnyban. Virusszerolégiai
vizsgdlatok (EBV, CMV, dengue-ldz, hantavirus, morbilli,
rubeola, parvovirus B19) akut virusinfekciét nem igazoltak. Im-
munglobulinok, coeliakia szerolégia negativ. Aramlasi cito-
metria alapjan immunhidny nem merilt fel. Haemocultura, ru-
tin vizelet és vizelet bakteriolégiai leoltds sordan kérokozé nem
igazolédott. Mellkasi és hasi UH vizsgdlatok sordn minimdlis fo-
ki jobb oldali hydrothoraxon kiviil kéros nem igazolédott. Kar-
diolégiai szakvizsgdlata sordn kevés haemodinamikailag nem
jelentds pericardialis folyadék kerlt lefrdsra. Kontroll laboraté-
riumi vizsgdlataiban emelkedett troponin T és pro-BNP igazol6-
dott. Toxicus shock syndroma lehet§sége miatt a felvételekor
megkezdett ceftriaxont clindamycinre vdltottuk. Hypotensioja
keringéstdmogatds inditdsdt is igényelte, illetve CVK behelye-
zést kovetden két alkalommal Human Albumin addséban része-
stlt. A capillary leak-re — és a tartésan negativ gyulladdsos akti-
vitdsra — tekintettel iv. steroid addsdt kezdtik. Emellett dllapota
javult, a keringéstdmogatdst, folyamatos furosemid infiziét
csokkenteni tudtuk, oedemaja jelentGsen mérséklédott, tropo-
ninszint rendezgdott, albumin szint pétlds nélkil is spontdn
emelkedést mutatott. Emittdldsa utdn kontroll vizsgdlatok sordn
tiinetmentes volt.

Kovetkeztetés: Hypotensio, hypalbuminaemia és haemo-
concentratio esetén, negativ gyulladdsos aktivitdsi értékek és in-
fekcids géc hidnydban, egy a septicus shockhoz hasonléan élet-
veszélyes, dm meglehetfsen ritka kérképre, az idiopathids
szisztémds capillary leak szindrémdra is gondolni kell.
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Szokvanyos csecsemdkori tiinetek — Meglepé
diagndzis

Mi okozta? A genetika? Az anatémia?
A vdrandoéssdg?

Kiss Néra Agnes', Szappanos Norbert®, Barzé Pal?,
Radics Bence®, Tiszlavicz Ldszl6*, Bereg Edit'
'Szegedi Tudomanyegyetem, SZAKK, Gyermekgydgydszati
Klinika és Gyermekegészségligyi Kézpont, Szeged
’Szegedi Tudomdnyegyetem, SZAKK, Idegsebészeti Klinika,
Szeged

’Szegedi Tudomanyegyetem, SZAKK, Patholdgiai Intézet,
Szeged

Esetismertetés: A 3 hénapos csecsemd silygyarapodds elmara-
ddsa, néhdny mdsodpercig tarté apnoe-s epizédok miatt kerilt
osztdlyos felvételre. 39. gesztdciés hétre, 3540 g-al, Apgar
9-10-10 dllapotban, csdszdrmetszéssel szlletett. Perinatdlis
adaptécidja rendben zajlott, ismert betegsége nem volt. Edes-
anyja a gyermek megsziiletése utdn hosszabb sirdsok alkalma-
val néhdny mdsodperces légzéskimaraddsokat észlelt, amelyek
egyre siribben jelentkeztek. Osztdlyos felvételét megel6z6en
naponta 2-3 alkalommal volt apnoe-s epizédja, néhdnyszor el-
szuirkllés is tdrsult hozzd. Sdlygyarapoddsa 2 hénapos kordig
zavartalan volt, majd silya stagndlt. Tobb alkalommal tortént
tdpszervdltds, ennek ellenére adagjait nem mindig fogadta el.
A dystrophia hétterében kordbban higyditi infekcié merilt fel,
antibiotikus terdpidban részesiilt.

Fizikdlis vizsgdlata sordn mindkét fels6 végtagra kiterjedd
hypotonidt, gyengult izomerét, renyhébb reflexeket észleltiink.
Az alsé végtagok izomereje megtartott volt, ezen régiékban a
reflexek fokozottak voltak. Felting volt tovdbbd a nyaki- és hati
gerinc kotottsége, az elsésorban mozgatdskor jelentkezd erétel-
jes, fdjdalmas sirdsi hang. Laborvizsgdlatai sordn gyulladdsos
értékei, mdj- és vesefunkcidra utalé paraméterei normadl értéken
belil voltak. Gasztroenterolégiai konzilium alapjdn aminosav-
alapu tdpszerre valtottunk, omeprazol indult.

Az észlelt neurolégiai eltérések miatt koponya és teljes gerinc
MR-vizsgdlatot kértiink spindlis folyamat kizdrdsdra. A képalko-
té vizsgdlat sordn a CIV-ThVII csigolya magassdgdban, intra-
durédlisan egy 90 mm hosszid, 14x14 mm legnagyobb kereszt-
metszeti dtmérgjd, gerincvelSi kompressziét okozd, térfoglalé
folyamat dbrdzolédott.

Idegsebészeti mitében CII-ThVIII szakaszon dorsalis laminec-
tomia tortént, a térfoglalé folyamat jelent8s részét eltdvolitot-
tdk. A biopszids minta szovettani feldolgozdsa sordn lipoblasto-
ma igazolddott. A posztoperativ szakban klinikdnk intenziv osz-
tdlydn rovid ideig tartd triparesist, jobb szemet érint§ ptosist,
myosist észleltink, amelyek fokozatosan regredidltak. Kontroll
gerinc MRI felvételen 1-3 mm széles residuum dbrdzolédott, a
megtartott gerincvel§i dllomdny centrdlis helyzettvé valt,
kompressziéja megsziint.

Ismételt neurolégiai osztdlyos megfigyelésiink alatt az opioid
leépitését valamint a gyermek tapldldsfelépitését komplettdltuk.
Hazabocsdtdsakor a csecsemd mind a négy végtagjdt spontdn
mozgatta, bal fels§ végtagon az izomerd kissé gyengult volt, a
tobbi végtagon az izomer§ teljes volt. Apnoe a m(itét utdn nem
jelentkezett, silya gyarapoddsnak indult.

Megbeszélés: A tapldldsi zavarok, stlygyarapodds elmaraddsa
valamint az apnoe szokvdnyos, nem specifikus csecsemdékori
tinetek. Esetiinkben a tdrsulé felsé végtagi hypotonia és a ge-
rinckotottség irdnyitotta figyelminket spindlis [€zi6 lehet&ségé-
re. Szakirodalmi adatok alapjdn a kongentdlis gerincvel&i tér-
foglalé folyamatok (tumorok, hamartomdk) nem gyakoriak,
ezen belul az intramedullaris lipoblastoma szakirodalmi ritka-
sdgnak szdmit. Az esetleges progresszié miatt a gyermek hosszu
tdvl utdnkovetése tervezett.
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Kiss Szabolcs
Heim P4l Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet

Bevezetés: A mélyvénds trombdzis a leggyakrabban észlelt
trombotikus esemény gyermekkorban. Ennek ellenére a gyer-
mekgyoégydszatban a diagnosztikus biomarkerek szerepérél je-
lenleg korldtozott mennyiségii evidencia dll rendelkezésre. Kli-
nikai gyanu esetén a leggyakrabban haszndlt biomarker a mély-
vénds trombdzis valészinGségének meghatdrozdsaban a
D-dimer volt egészen a kozelmiltig. A COVID-19 pandémia je-
lent6sen korldtozta a laboratériumi vizsgdlatok klinikai hasz-
nét, hiszen a SARS-CoV-2 fert6zés és a koagulopdtia kozott is
szoros Osszefliggés mutatkozik.

Esetbemutatds: A 15 éves serdiil6 ldny két hete tarté hatfdjda-
lommal kerilt kérhdzi felvételre, amely egy hete mdr a bal
comjdba is sugdrzott. Mds panaszrél, tinetrél nem szamolt be.
Kérel6zményébsl kiemelends, hogy érkezése el6tti napon mvi
terhességmegszakitdson esett dt, amikor a rutin jdrvdnyugyi sz (-
rés kapcsdn SARS-CoV-2 fert6zés is igazolédott a pdciensnél.
A felvételkor elvégzett laboratériumi vizsgdlatoka mérsékelten
emelkedett CRP értéket igazoltak, amelyet a m(téti beavatkozds
utdni dllapotnak és a zajlé virusfert6zésnek tulajdonitottunk. Az
anamnézis, a tinetek és a negativ fizikdlis vizsgdlat alapjdn
mozgdsszervi és neurolégiai betegségek meriltek fel az elkulo-
nité diagnosztika sordn. Az ortopédiai és a neuroldgiai konzili-
um nem tdrt fel korjelzd eltérést, ezért negativ hasi ultrahangot
kovetSen lumbosacralis és kismedencei MR készult a gerincet
érinté térfoglalds kizdrdsdra. Az MR-kép felvetette a mélyvénds
trombozis lehetségét, amit késébb a Doppler ultrahang vizsga-
lat is megerdsitett. A képalkoté vizsgdlat a bal vena poplitea,
mindkét oldalon a vena femoralis communis és a vena cava
inferior koldokig tarté szakaszan irt le korkoros, a lument teljes
egészében kitoltd trombust, detektdlhaté keringés mellett. A
képalkoté leletek birtokdban kérosan emelkedett D-dimer szin-
tet mértiink. A helyes kérisme megdllapitdsa utdn kockdzati té-
nyez6k utdn kutatva kiterjesztett anamnézisfelvétel tortént,
amely sordn az egyik hozzdtartozénak eszébe jutott, hogy a ser-
dilé dédnagyanyjdnak és nagyanyjdnak is fiatalkori trombézi-
sai voltak és a nagyanyjdndl Leiden mutdcidt is diagnosztizdl-
tak. A serdulét és édesanyjdt trombofilia irdnydba eziddig nem
vizsgdltdk. A diagnézist kovetSen alacsony molekulatomeg
heparin (LMWH) kezelést inditottunk terdpids dézisban. Két
nappal a kezelés kezdete utdn az anti-Xa szint terdpids tarto-
mdnyba kertilt és megkezdddott a korai mobilizdlds. Az ultra-
hanggal igazolt diagnézist kovetSen egy héttel hasi MR vizsgd-
lat készult, ami May-Thurner szindrémat azonositott. Habar a
ritka anatémiai anomdlia a trombus bal oldali jelent8sebb kiter-
jedését indokolhatja, azonban a trombdzis ilyen kifejezett vol-
tdra nem ad magyardzatot. Betegtlinket 14 nap utdn panaszmen-
tesen, LMWH kezeléssel otthondba bocsatottuk. A trombofilia
irdnydba kivizsgdldsa folyamatban van, hematoldgiai gondo-
zdsba vétele megtortént.

Kovetkeztetés: (1) Mélyvénds trombdzis gyandja esetén a klini-
kai jelek, mint a végtagduzzanat, végtagfesziilés, tdg bérvéndk,
nyomdsérzékenység a mélyvéndk mentén, vagy livid b&rszin hi-
dnydban sem vethet§ el a diagndzis. A vénds keringést lassan és
krénikusan szGkitst folyamat esetén a teljes elzdrédds sem okoz
feltétlentl kifejezett tiineteket. (2) Fontos hangstlyozni a részle-
tes anamnézisfelvétel jelent&ségét, szikség esetén a kérdések
akdr tobbszori megismétlését. (3) A D-dimer szint meghatdrozas
a gyermekkori trombdzis diagnosztikdjdban korldtozott értékd.
Rdaddsul a konkurens virusinfekciék, kilénosen SARS-CoV-2
infekcié sordn is gyakran megemelkedik a szérumszintje, igy
aspecifikus volta miatt meghatdrozdsat rutinszertien nem végez-
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zuk. Trombdzis gyantja esetén a képalkoté vizsgdlat az elsGdle-
ges, definitiv diagnézishoz csak ez vezethet.

Esetismertetés — Sulyos dilatativ
cardiomyopathia etioldégidja

Kocsis Fléra, Vilmdnyi Csaba, Ablonczy Laszlé

Gottsegen Gyorgy Orszdgos Kardiovaszkuldris Intézet
Gyermeksziv Kézpont

Bevezetés: A dilatativ cardiomyopathia (DCM) a szivizom ritka,
de silyos rendellenessége, mely minden 100.000 gyermekbdl
legaldbb egyet érint. Kéroki tényez6ként mdr szdmtalan ok azo-
nosithaté — mely el&segiti a kockdzati rétegzédés és a prognézis
becslését —, ennek ellenére az esetek tobb mint felében még ma
is tisztdzatlan az etioldgia. A Fabry-kér egy X kromoszémahoz
kotott recessziven 6roklds, f6ként szisztémds patolégiaként
megjelend lizoszomdlis tdroldsi betegség, mely a kardidlis rend-
szert els@sorban bal kamrai koncentrikus hypertrophia képében
érintheti, de kozoltek mér esetet dilatativ cardiomyopathidval
osszefliggésben is.

Esetismertetés: Egy 16 éves serdiil§ esetét mutatjuk be, aki prog-
redidlé szivelégtelenség miatt kertilt hospitalizdcidra. Az elvég-
zett vizsgdlatok silyos bal- és jobb kamra diszfunkciét igazol-
tak. Dobutamin keringéstdmogatds mellett dllapota dtmenetileg
javult, de inotrop terdpia elvételét nem tolerdlta. Csalddi anam-
nézis DCM irdnyban pozitiv. Kardio-MR vizsgadlat akut myocar-
dialis sértilésre utalé jelet nem azonositott, a felvételek DCM-
nek megfeleltek. Biopszidt kovets szovettani vizsgdlat szintén
DCM-re volt jellemzg, tdroldsi betegségre, valamint koéros
anyagfelhalmozdddsra utalé szoveti jel nem kerdlt lefrdsra. Te-
kintettel az inotrop dependens keringési elégtelenségre és az
abszoldt kontraindikdciék hidnydra, sirg6sségi szivtransz-
plantdcids listdzdsa tortént, melyet igen rovid vdrdlista idét ko-
vetSen sikerrel elvégeztiink. A csalddi halmozédds miatt id6-
kozben kardiogenetikai vizsgdlat indult, melynek sordn Fabry-
kér vonatkozdsdban hemizigéta patogén GLA (alfa-galaktozi-
ddz enzimet kédolé gén) mutdcié igazolédott, csokkent enzim-
aktivitdssal, valamint TTN (truncating titin) heterozigéta pato-
gén mutdcio (utébbi izom fehérjét kédol). A DCM kialakuldsd-
ban mindkét genetikai hiba szerepet jdtszhat. A szovettani ered-
mények ismeretében, valamint a Fabry-kér jellemz&en sziszté-
mdsan jelentkezé morbiditdsi tulajdonsdga miatt, a Fabry-kor
nagy valdszintséggel kizdrhatd, ezért a TTN heterozigéta pato-
gén mutdcié kéroki szerepét feltételezziik.

Kovetkeztetések: A DCM a gyermekkori szivtranszplantdciok
vezet§ oka. Az etioldgia tisztdzdsa elengedhetetlen a HTX meg-
felel§ indikdciéjdnak feldllitaséhoz, a reverzibilis esetek felis-
meréséhez. A citogenetika, szévettani vizsgdlat, valamint klini-
kai kép egylittes értékelése elGsegiti az etiolégia pontosabb
meghatdrozdsdt. Tobb ismert patogén genetikai eltérés esetén a
kérok tisztdzdsa igen nehéz.
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Lazas gorcs eléforduldsa a COVID-19 pandémia
ideje alatt

Kovdcs Ménika', Nyul Zoltan?, Hollédy Katalin'
"PTE KK Gyermekgydgydszati Klinika, Neuroldgiai Tanszék,
Pécs

*PTE KK Gyermekgydgydszati Klinika, Infektoldgiai Osztdly,
Pécs

Bevezetés: A SARS-CoV-2 fert6zés gyermekkorban jellemz&en
tinetmentesen vagy enyhe tiinetekkel zajlé betegség. Az elsé-
sorban léglti vagy gasztrointesztindlis tinetek mellett vdltozé
gyakorisdggal jelentkezhetnek idegrendszeri tinetek, fejfdjds,
szédulés, illetve convulsio. A ldzgorcs el&forduldsardl
SARS-CoV-2 fert6zésben pontos adatok nem dllnak rendelke-
zésre. Cadet és munkacsoportja vizsgdlata szerint PCR vizsgd-
lattal igazolt koronavirus fert6zésben szenveds 0-5 éves életko-
ri gyermekek csupdn 0,5 %-dban jelentkezett ldzgores. Vizsga-
latunk célja volt felmérni sajdt beteganyagunkban a ldzgorcs
el6forduldsdat COVID-19 betegség kapcsdn.

Betegek és médszerek: A PTE KK Gyermekgydgydszati Klinikdra
2020 madrcius-2022 mdrcius kozott ldzgorcs miatt jelentkezett
gyermekek klinikai adatait tekintettik at. Vizsgdltuk a gyerme-
kek életkordt a convulsio fellépésekor, a ldzas gorcs tipusat
(egyszer( vagy komplikdlt), a SARS-CoV-2 infekcié fenndlldsat
(gyorsteszt/PCR). Kulon figyelmet forditottunk a gyermek korai
anamnézisére, esetleges kordbbi gorcsok lezajldsdra, valaminta
neuroldgiai jellegl csalddi anamnézisre. Kontroll csoportként a
2018 janudr-2020 janudr kozott klinikdnkon ldzgores miatt
obszervélt gyermekek adatait haszndltuk.

Eredmények: A koronavirus jarvdny idészakdban 51 beteg ke-
rult [dzas gorcs miatt vizsgdlatra. A gyermekek életkora a ldzas
gorcs fellépésekor dtlagosan 2,2 (0,2-5,9) év volt, 86,3%-ukban
ez volt az els6 ldzas gorcstk. Egyszer( ldzas convulsiét diag-
nosztizdltunk a betegek 78,4%-dban, komplikdltat 21,6%-dban.
A csalddi anamnézisben ldzas gorcs vagy epilepszia 6sszesen
12 (23,5%) gyermeknél szerepelt. Mindésszesen négy esetben
(7,8%) tudtunk laboratériumi vizsgédlattal SARS-CoV-2 fertézést
igazolni; mindhdrom gyermeknek az Omikron varidns ideje
alatt zajlott a ldzas gorcse. A koronavirus jarvdny kitorése el6tti
két évben, vagyis a kontroll id6szakban 6sszesen 66 gyermek
kertlt ldzas gorcs miatt felvételre klinikdnkra.
Kovetkeztetések: A koronavirus jarvdny ideje alatt nem kerult
tobb ldzas gorcsot produkdlé gyermek felvételre klinikdnkra,
mint az epidémia el6tti id6szakban. A ldzas gorcsot produkdlé
gyermekek 7,8 szdzalékdndl tudtunk éppen zajlé koronavirus
fert6zést kimutatni, hdrom esetet (75%) az Omikron varidns id6-
szak alatt. Bdr az esetszdm alacsony, eredményeink azt mutat-
jdk, hogy a koronavirus nagy valdszintséggel nem emeli meg je-
lentésen a ldzas gorcs el6forduldsanak rizikéjat. Erdemes lenne
nagyobb betegpopuldcién megvizsgdlni a feltételezéstinket.

Etiolégiakutatds siilyos dilatativ
cardiomyopathidban — Esetismertetés

Kustar Zséfia', Vilmanyi Csaba®, Ablonczy Laszl6®

! Magyarorszdgi Reformatus Egyhdz Bethesda
Gyermekkdrhdza

? Gottsegen Gyorgy Orszagos Kardiovaszkuldris Intézet

Bevezetés: A dilatativ cardiomyopathia (DCM) gyermekkorban
ritka megbetegedés, mely etiolégidtol fliggéen igen vdltozatos
lefolydst és progndzist mutat. Mig a szekunder DCM kezelhetd
vagy spontdn gyégyulhat, a primer genetikai hdttér esetén leg-
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tobb esetben a szivtranszplantdcié a megoldds, ezért az etiol6-
gia tisztdzdsa elsédleges feladat.

Esetismertetés: Egy 12 éves gyermek esetét mutatjuk be, aki su-
lyos keringési elégtelenség, mdsodlagos szervi perfliziés zavar
miatt kertlt hospitalizdciéra. A beteg dllapota kombindlt kerin-
géstdmogatds mellett is csak dtmenetileg stabilizdlédott. Vizs-
gdlatai sordn kifejezett hypocalcaemidra és D-vitamin-hidnyra
derlt fény, melyek felvetették felszivéddsi zavar kéroki szere-
pét. Tekintettel az instabil haemodinamikdra strgd&sséggel bal
kamrai keringéstdmogaté eszkoz belltetésére keriilt sor. A betil-
tetés kapcsdn elvégzett szovettani vizsgdlat nem utalt aktiv gyul-
laddsra, akut myocarditis kizdrhaté volt. Zajlé etioldgiai vizsgd-
latok sordn emelkedett szoveti transzglutamindz értékeket de-
tektdltunk. Coeliakidhoz tarsulé immun medidlt myocarditisre
az irodalomban szdmos példat taldlunk. A myocardialis funkci-
6ban azonban sem az adekvét ion- és vitaminpétlds, sem a szi-
goru gluténmentes diéta nem hozott javuldst. Primer genetikai
vizsgdlat a tiineteket magyardzé eltérést nem igazolt. Kliniko-
patolégiai megbeszélést kovetSen teljes genom szekvendlds
mellett dontottink, mely sordn a NRAP (nebulin related
anchoring protein) gén kettds, feltehetéen compound heterozi-
goéta stdtuszt eredményezd patogén mutdcidja igazolddott.
A géntermék egy sziv- és vdzizomsejtekben kifejez6ds
aktinkotd citoszkeletédlis fehérje, mely a myofibrillogenesisben,
az extrauterin élet sordn pedig a sarcomerek kontrakciéjaban
jatszik szerepet, és amely immadr bizonyftottan etioldgiai ténye-
z6ként szerepelhet dilatativ cardiomyopathia kialakuldsdban.
Tekintettel arra, hogy a fentiek alapjdn betegtink dllapotdban ja-
vulds nem volt vdrhatd, transzplantdciés vardlistdra helyeztuk,
majd 2022 mdjusdban sikeres szivdtiltetésen esett 4t.
Kovetkeztetések: Gyermekkori DCM esetén az etioldgia tisztd-
zdsa a ,felesleges” szfvtranszplantdcié elkerllését és adekvat
terdpia alkalmazdsdt segiti. A genetikai vizsgdlatok fejldése
sok esetben tisztdzza az idiopathids DCM hétterét. Irreverzibilis
ok esetén lehetdség szerint eszk6z6s bridge terdpia nélkili pri-
mer szivtranszplantdciét végezziink.

Farkast kidlt - Gyermekreumatoldgiai
esetbemutatas

Lengvari Lilla, Andrasi Noémi, Horvdth Zsuzsanna,
Ponyi Andrea, Constantin Tamds
Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Bevezetés: Mikor el6szor hallunk, olvasunk egy betegségrél,
megtanuljuk, hogy mi jellemzi, melyek a prezentdcids tiinetei,
hogyan diagnosztizdlhatjuk. Majd sok esetben taldlkozhatunk
azzal, hogy valéjédban egy betegség atipusos tiinetekkel kezd6-
dik, mely megnehezitheti a gyors diagndzis feldllitast, a kezelés
megkezdését, adott esetben silyosbitva a betegség lefolydsat.
Jelen esetiinkben az atipusos prezentdcids tiinetek nehezitették
a pontos diagnézis feldllitdst, de a kivdlé interdiszciplinaris
egyuttmikodésnek koszonhetSen egy csodds felépilés torténe-
tévé valt.

Esetismertetés: A tizenhét éves nagyldny kordbbi anamnézisé-
ben érdemi nem szerepelt. Két hete tartd, progredidlé hasi fdjda-
lom, hdnyads, hig székletiirités és fogyds miatt OMSZ elesett dlta-
lanos 4llapotban szdllitotta Klinikdnkra. FErkezésekor az
exsiccalt, sdpadt ledny hasa el6domborodd, nyomdsérzékeny,
nehezen betapinthaté volt, oxigén szaturdciéja csokkent (93%),
és vizsgdlat kozben nagy mennyiségl hig székletet aritett.
Gyenge dllapota miatt Intenziv Osztdlyunkon kezdtiik meg elld-
tdsdt, tobbek kozt nasogastricus szonda lehelyezésével, melyen
2 | gyomortartalom arilt. A tinetek alapjdn akut has, ileus gya-
ndja miatt sebészeti konziliumot kévetSen akut m(téti beavat-
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kozds mellett dontottiink. Az operdcié sordn ldtottak alapjdn
arteria mesenterica superior szindréma fenndlldsa merult fel,
ennek megfelelGen tortént sebészeti elldtdsa. A mitétet kovets-
en hasi statusza nem javult, tovédbbi, bélrezekciéval jéré beavat-
kozdsokat kellett végezni dllapota stabilizdldsdhoz. Laboratéri-
umi vizsgdlatai sordn lymphopenidt, anaemidt, beszlkult vese-
funkcidt, hypalbuminaemidt, emelkedett gyulladdsos paraméte-
reket, hyperkalaemidt, hyperphosphataemidt, hypocalcaemiadt,
proteinuridt, hematuridt, és emelkedett IgG szintet detektdl-
tunk. Szfv ultrahang vizsgdlat sordn pericardialis folyadék-
gyltlemet észlelttink.

Hematoldgiai malignitds fenndlldsdt kizdrtunk. Panaszait, és a
kezdeti laboratériumi vizsgdlati eredményeket 6sszevetve
szisztémds autoimmun betegség fenndlldsdnak a lehet§sége me-
rillt fel. Tovdbbi laboratériumi vizsgdlatokat végezve ANA,
ds-DNS, RNP/Sm elleni antitest, illetve anti-C1q pozitivitds,
lupus antikoaguldns jelenléte, és hypocomplementaemia igazo-
|6dott. Az Eurépai Reumaellenes Liga és az Amerikai Reumato-
I6gusok Kollégiumdnak kozos, 2019-es kritériumrendszere
alapjdn teljestiltek az SLE diagnosztikus kritériumai. Kezelését
szteroid, IVIg, mikofenolat-mofetil addsdval kezdtik meg, és su-
lyos dllapotdra valé tekintettel plazmaferezissel, majd biolégiai
terdpia (belimumab) addsaval folytattuk.

Osszesen 84 nap Intenziv Osztdlyos, illetve 48 nap nyilt osztd-
lyos kezelést kovetGen dllapota stabilizdlédott, és otthondba
tudtuk bocsdjtani.

Konklizié: Az SLE ritka betegség gyermekkorban és gyakran
atipusos tinetekkel manifesztdlédik. Jelen bemutatott esetben a
vezet$ prezentdcids tiinet a gastrointestinalis érintettség volt.
Kiemelendd, hogy a halmozottan megjelend szovédmények el-
lenére, a néhdny alkalommal kildtdstalannak tin& helyzetbdl is
sikertilt a felépuilés dtjdra lépni.

Gynaecomastia: normadlis jelenség vagy
betegség?

Liptovszky Janka, Sallai Agnes

Semmelweis Egyetem, II. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika,
Budapest

Tinédzser fidkndl észlelhetd gynaecomastia hdtterében legtobb-
szor nem taldlunk hormonilis eltérést.

Egy jelenleg 15,5 éves fil esetét mutatjuk be, akinek a tiinetei 12
éves kordban kezdd@dtek a jobb oldali eml& megnagyobboddsa-
val. Sebészeti vizsgdlatot kovetSen az elvédltozdsbol tobbszori
aspirdcids citolégiai mintavétel tortént, melynek leletében ez
szerepelt: ,tejfehér folyadék, benignus sejtek”. A kovetkezd 3
évben rendszeres sebészeti és ultrahang kontroll mellett az el-
vdltozds kétoldalivd vdlt, jelent8s novekedést mutatott, vala-
mint ,idénként fehér valadék uriilt az emlskbél”.

15 éves kordban progredidlé neuroldgiai tiinetek, egyre fokozé-
dé fejfdjds, jardsbizonytalasdg, dtmeneti zavartsdg hdtterében
felmerilt subarachnoidedlis vérzés lehetGsége miatt koponya
CT vizsgdlat készilt. Ez a sella turcica tertletérél kiindulé jelen-
t6s méretl térfoglaldst igazolt, mely secunder hydrocephalust
okozott. Ezt kovetSen kertilt betegiink az idegsebészetre, ahol
laborvizsgdlatok sordn euthyreotikus dllapotban mérhetetlentil
magas prolaktin szint igazolédott. Koponya MR vizsgdlata jobb
oldali tdlsdlyd, a suprasellaris régidba centrdlt nagyméretd tu-
mort mutatott (dtmérGje tobb, mint 4 cm volt), kifejezett,
supratentorialis, hypertenziv kamratdgulattal.  Subtotdlis
tumoreltdvolitds tortént, melynek szovettani vizsgdlata 6rids
méretd lactotroph hypophysis adenomdt (6rids prolaktinomat)
igazolt. Postoperativ MR vizsgdlata jelent§s méretd rezidudlis
tumort dbrdzolt.
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Klinikdnkon a hypothalamus-hypophysis tengely felmérése mel-
lett felépitettik dopamin agonista kezelését. Nagy dézisd
bromocriptin terdpidt alkalmazva, fél évvel a tumoreltdvolité
mUtét utdn végzett MR vizsgdlat sordn rezidudlis tumor mdr nem
ldtszott. Beteglinknél a postoperativ periédusban kialakult
diabetes insipidus &tmenetinek bizonyult, fél év utin a
desmopressin kezelés elhagyhaté volt. A mér felserdult fidindl
hypogonadotrop hypogonadizmus alakult ki, mely miatt testo-
steron potlds sziikségessége a jovSben felmerdl.

A prolaktinoma tinédzser fitikban igen ritka. Ennél a betegcso-
portndl elsGsorban macroadenomdt taldlunk, az 6rids hypo-
physis adenoma irodalmi ritkasdg gyermekkorban. Id6ben meg-
kezdett, kell6 ideig alkalmazott gyégyszeres kezeléssel marad-
vanytinet nélkuli gyégyulds érhetd el. M(itéti beavatkozds csak
progredidlé neuroldgiai tiinetek esetén vélhat sziikségessé.
Serdiilé fiikndl a gynecomastia gyakori elvdltozds. A serdilés
késése, megtorpandsa, valamint progredidlé gynecomastia,
galactorrhea hdtterében mindig keresni kell az organikus elté-
rést.

Extrém elhizds és szénhidrat-anyagcserezavar
(esetismertetés)

Nagy Noémi, Stomfai Sarolta, Bokor Szilvia,
Kozdri Adrienne, Erhardt Eva

Pécsi Tudomadnyegyetem, Klinikai Kézpont,
Gyermekgyogydszat Klinika

Bevezetés: az elhizds gyermekkorban is heterogén kérdllapot.
Extrém elhizdsrél 40 kg/m? feletti testtomeg index (BMI) esetén
vagy akkor beszéltink, ha a gyermek testtomege eléri vagy meg-
haladja az életkordnak megfelel§ 97 percentilis 120%-4t. Az
extrém elhizds el6forduldsa gyermekekben 1,5-5%, a prevalen-
cidja novekedik.

Esetismertetés: a szerz6k egy jelenleg 11 éves filigyermek esetét
mutatjdk be, aki 5 éves volt elsg, klinikai megjelenésekor, ami-
kor testmagassdga 134,3 cm (> 97 percentilis, SDS + 5,3), testto-
mege 72,1 kg (> 97 percentilis, SDS +19,8), BMI 40 kg/m®.
Oralis cukorterhelés (OGTT) sordn mar ekkor csokkent glikéz
tolerancidt lehetett mérni, és zsirmdjat észleltek tdrsulé beteg-
ségként. Fél évvel késébbi, kontroll vizsgdlatakor HbA1c 6,6%,
normélis éhomi plazmacukor és magas C-peptid szint (6,9
ng/ml) mellett. Eletmédbeli vdltoztatdsok hatdsdra — hdrom hé-
nap alatt - testtomeg gyarapoddsa stagndlt, s laboratériumi érté-
kei javultak. Ezt kovetSen, kozel hdrom évig nem jelentkeztek
ellenérzésre. Testtomege ekkor 126,8 kg (>97, percentilis, SDS
+15,2), testmagassdga 166 cm (> 97 percentilis, SDS +5,4), s
diabetes mellitust lehetett diagnosztizdlni (éhomi plazmacukor
8,6 mmol/l, C-peptid 4,8 ng/ml, HbA1c 13,1% volt, a panasz- és
tinetmentes gyermeknél. Intenziv inzulin kezelést kezdtiink 0,8
E/ttkg/nap dézisban, mely mellett tartésan megfelel§ anyagcse-
re helyzet alakult ki (HbATc 6,1%). Tiz éves kordban micro-
albuminuria mellett hypertonidt lehetett diagnosztizalni, ezért
antihypertenziv kezelést is kap. Korai kezdetd, extrém elhizdsd-
ra, a 97 percentilis feletti testmagassdgdra, valamint a sztil6k ha-
sonlé alkatdra tekintettel részletes genetikai vizsgdlat tortént,
ami kérosat nem mutatott.

Megbeszélés: az extrém elhizds klinikai elldtdsa gyermekkorban
is nagy kihivds. Az elGaddsban ismertetésre kertilnek a diag-
nosztikai és terdpids nehézségek. Kezelésének alapja az élet-
modbeli vdltoztatds, amennyiben azonban ez nem hatékony,
metformin és glukagonszert-peptid-1 (GLP-1) analég terdpia le-
hetséges, megfelel§ indikdcidkkal. Az extrém elhizds acut és
kréonikus cardiovascularis, metabolikus és egyéb egészséguigyi
kovetkezményei ellenére a jelenlegi kezelések korldtozottak,
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ezért ebben a formdban is nagyon fontos a megel&zés ill. a mi-
nél kordbbi diagndzis feldllitdsa.

Tonne-Kalscheuer-szindréma komplex
idegfejlédési zavar hdtterében

Ordas Agnes', Till Agnes®, Hadzsiev Kinga®,
Csabi Gyorgyi*

4pécsi Tudomanyegyetem Gyermekgydgydszati Klinika
Gyermek- és Ifjusagpszichidtria Tanszék

23pécsi Tudomdnyegyetem Orvosi Genetika Intézet

Hattér: Az autizmus spektrum zavarral él6 gyermekek kozel
40-50%-dban vdltozé silyossdgu értelmi fogyatékossdg is kimu-
tathaté. Etiolégidja heterogén, szdmos genetikai, kornyezeti
faktort és epigenetikai mechanizmust foglal magdba. Az esetek
tdlnyomé tobbségében a pontos genetikai ok mdig nem megha-
tdrozhaté, azonban az autizmus spektrum zavarral diagnoszti-
zélt paciensek mintegy 10%-a esetén a hattérben meghatdrozott
genetikai szindréma azonosithaté.

Esetleirds: Esetismertetésiinkben egy 3 éves, klinikdnk Gyer-
mek- és Ifjdsdgpszichidtria Osztdlydn autizmussal és intellektu-
dlis fejlédés zavardval diagnosztizdlt pacienst mutatunk be, aki-
nél a PTE Orvosi Genetikai Intézetében egy ritka genetikai
szindréma mertlt fel. A gyermek vizsgdlata sordn dysthropids
testalkat, valamint minor anomalidk (kiugré homlokcsont, eldl-
|6 fulek, micrognathia, vékony alsé ajak, prominens philtrum)
voltak észlelhetSek. Anamnézisébdl megkésett pszichomotoros
és beszédfejlgdés, tdpldldsi nehezitettség, valamint autizmus
irdnydban pozitiv csalddi anamnézis emelhet8k ki. El§zetesen
tortént szakért6i vizsgdlata sordn Brunet-Lezine-pszichomo-
toros fejlédési skdla alapjan mért FQ 46 volt. Osztdlyunkon
édesanyjdval hosszmetszeti interjui felvétele tortént, emellett a
kisfid viselkedésének megfigyelése és jatékexplordcidja zajlott.
Vizsgdlataink a verbdlis és nonverbdlis kommunikdcio terén, a
kolcsonos szocidlis interakcidk fejlédésében, illetve a rugalmas
viselkedésszervezésben egyardnt az életkori dtlagtél valé ming-
ségi és mennyiségi eltérést mutattak, gy a gyermekkori autiz-
mus diagnézisa feldllithaté volt. Az Orvosi Genetika Intézetben
tortént WES Plus vizsgdlat sordn egy bizonytalan pathogenitdsd,
hemizigéta missence mutdcié igazolédott az RLIM génben,
mely génmutdcidk az X-hez kotott mentdlis retarddcié 61-es ti-
pusdval (mds néven Tonne-Kalscheuer szindréma) hozhaték
osszeftuiggésbe. A Tonne-Kalscheuer szindréma ritka genetikai
betegség, 2015 6ta 9 csaldd 40 fid tagjdban kertlt kozlésre. Jel-
lemzg tinetek a novekedésbeli elmaradds, nyelési nehezitett-
ség, vdltozo mértékd értelmi fogyatékossdg, megkésett pszicho-
motoros és beszédfejlédés, melyekhez arcdysmorphids jegyek
és urogenitdlis eltérések tarsulhatnak. Ezen kivil gyakoriak az
autisztikus tiinetek, auto-és heteroagressziv viselkedés, indulat-
szabdlyozdsi nehézségek, valamint a szorongds.
Kovetkeztetés: A kisfid autizmus spektrum zavara, valamint in-
tellektudlis fejl6dés zavardnak hdtterében felmertlt genetikai
szindréma ismerete segithet tiineteinek pontosabb értelmezésé-
ben, valamint felhivja a figyelmiinket szomatikus és pszichidtri-
ai komorbiditdsok magasabb rizikéjdra. Az eset tanulsdgaként
kiemelhetjik, hogy komplex idegfejl6dési zavar és minor ano-
mélidk tdrsuldsa esetén specifikus genetikai szindréma dllhat a
tunetek hétterében.
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Amikor a betegség tudhatta volna a tankonyvet:
nehezen felismert vagy nem szokvdnyos
el6forduldst neuroblastoma esetek

Pdsztor Borbdla, Garami Miklés, Briickner Edit,
Varga Edit

Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A neuroblastoma a szimpatikus idegrendszer rosszindulati da-
ganata. Magyarorszdgon évente 20-30 Uj beteg kertil felismerés-
re. Az elsé tiinet megjelenésétsl a pontos diagndzis feldllitdsdig
eltelt id6 meghatdrozé jelent§ségli a kezelés sikerességében,
azonban ez a folyamat sokszor komoly kihivdst jelent a klinikus
szdmdra, hiszen egy igen szertedgazoé tinettand kérképrél van
sz6, melyet jelentSs klinikai és biolégiai heterogenitds jelle-
mez.

Jelen el6addsban hdrom beteglink kértorténete kertl ismertetés-
re, akiknél a malignus szovetszaporulat szokvdnyostél eltérg
megjelenése vagy atipusos bioldgiai viselkedése a diagndézis
késleltetéséhez vezetett. Sajndlatos médon az elmdlt par évben
ajdrvdnylgyi helyzet is késleltette tobb betegiinknél a megfele-
16 id6ben torténd onkolégiai kivizsgdldst és kérismézést.

A fenti esetek a neuroblastoma viselkedésének vdltozatossdgdra
és a klinikai tineteinek heterogenitdsdra hivjék fel a figyelmet.
Bdr a gyermekkori malignus megbetegedéseknek nincs specifi-
kus tiinettana, azonban szamos anamnesztikus adat és fizikdlis
eltérés egyértelmien fel kell vesse esetleges malignitds jelenlét-
ét. A megfelel§ idGben torténd kérismézés a betegek gydgyuld-
sdnak jelentds meghatdrozéja.

Komplikdlt BARTTER-szindréma

Péley Dorottya'?, Csenki Marianna*, Nyikuly Kinga',
Hartmann Agnes', Péterfia Csaba', Funke Simone?,
Hadzsiev Kinga®, Till Agnes3, Kalmar Tibor?,

Lakatos Orsolya’

'PTE KK Gyermekgydgydszati Klinika

’PTE KK Sziilészeti Klinika Neonatoldgia

’PTE KK Genetikai Intézet

*SZTE Gyermekgydgydszati Klinika Genetikai Diagnosztikai
Laboratérium

A szerz6k egy jelenleg egy éves beteget ismertetnek, aki a mater
gesztdcids diabétesszel és polyhydramnionnal komplikdlt, hid-
nyosan gondozott terhességébdl, a 30. gestatios hétre, fejvégl
fekvésbdl, spontdn, mérsékelten deprimdlt dllapotban (Apgar:
7-8) , dysmaturus korasziilottként sziletett. Intrauterin UH vizs-
gdlat sordn nagy magzati higyhdlyag dbrdzolédott. Megsziile-
tést kovetSen légzése irreguldris volt, emiatt Neopuffal 1élegez-
tetést igényelt. Nem kielégits spontdn |égzés miatt intubdcio
tortént és surfactans addsdban részesilt. Az elsé életnapon
SIMV légzéstamogatdsra szorult, ezt kdvetSen plusz oxigén igé-
nye tartésan fenndllt, késGbbiekben a brochopulmonalis
diszpldzia (BPD)alakult ki. Igen feszes, el6domborodé hasat le-
hetett észlelni, melyen meconiummal telt, dttetszé bélkacsok
voltak ldthatéak. Hélyagkatéteren nagy mennyiségi vizelet volt
lebocsadthaté.

A 3. életnaptdl jelentGsebb hiponatrémia, hipokalémia, meta-
bolikus acidézis alakult ki dehidrdcids jelek (kifejezett turgor
csokkenés) és enyhe keringészavar mellett, a vesefunkcids érté-
kek emelkedtek. A folyadékbevitel emelése tortént, az elektrolit
és vérgdzeltérések miatt korrekcié indult. Ezt kovetSen a
hipokalémia, hiponatrémia, hipoklorémids metabolikus alkalé-
zis domindlt. A csalddi anamnézis felderitése sordn a mater —
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kordbban exitédlt koraszilottjénél — vesebetegségrél szémolt be,
melynek hétterében genetikailag igazolt Bartter-szindréma dllt.
Célzott genetikai vizsgdlat ez esetben is igazolta a Bartter-
szindréma 1V. tipusdt. Nefrolégiai szakvizsgdlatot kovetSen
indometacin és spironolacton terdpia indult. Oradiurezise ezt
kovetSen csokkent, de a folyadék-elektrolithdztartdsa igy is csak
magas (180 ml/kg/nap) folyadékbevitel és tartés per os valamint
parenterdlis Na-, K-, és Ca-p6tlds mellett volt egyensilyban tart-
haté. Hasi disztenzié illetve, dttetszé, meconiummmal toltott
belek passzdzsa a folyadék balance rendezése, motilitdst foko-
z6k ellenére is lassan indult be. Ismételten jelentkez§ hasi
disztenzid, illetve a nagy mennyiség(i per os sé pétlds miatti bu-
kdsok megnehezitették a teljes enterdlis tapldlds elérését, igy
mindvégig plusz folyadék-, ill. elektrolit pétldsra szorult.
A Schwartz szerinti GFR 20-27 ml/min/1,73 m? kozott mozgott,
mely a KDIGO IV. stddiumu veseelégtelenségnek felelt meg, a
parathormon szint is emelkedett (20 pmol/l) volt. Magas higy-
sav szint miatt allopurinol terdpia indult. Krénikus anémia miatt
EPO injekcidt kap. BERA vizsgdlattal halldst kimutatni egyik ol-
dalon sem lehetett, a 2-3000 Hz-es tartomdnyban. A tébbszor
ismételt anyagcsere vizsgdlatokban jelentkezd eltérések miatt
Szegeden genetikai vizsgdlat tortént, mely alapjdn piruvdt
dehidrogendz foszfatdz deficiencia szindréma is igazolédott a
csecsemdnél. A klinikai kép (izomhipotonia, dysmorph killem,
tdpldldsi nehezitettség) is ezt tdmasztja ald. Az irodalmi adatok
alapjdn ketogén diétkerilt bevezetésre.

Nincsen lehetetlen - stilyos sz6védményekbdl is
meg lehet gydgyulni

Ranydk Marta', Miiller Judit', Erdélyi Déniel',

Kincs Judit?, Kovdcs Gabor'

'Semmelweis Egyetem, Il. Sz Gyermekgydgydszati Klinika

“Semmelweis Egyetem, I. Sz Gyermekgydgydszati Klinika

Bevezetés: Gyermekkori hematolégiai malignitdsok tilélése az
utébbi évtizedekben kiemelked6en magas a kombindlt
citosztatikus kezelésnek és magas szintd szupportiv terdpidnak
koszonhetSen. A stlyos szovédmények idGben felismerése és
megfelel§ kezelése is feltétlentl sziikséges a sikeres gyégyulds-
hoz.

Esetbemutatds: Egy 17,5 éves, Down-szindromds ldny esetét
mutatjuk be, aki 2021. februdrjaban kertilt az SE II. Sz Gyermek-
klinikdra kivizsgdldsa céljébol ldz, éjszakai izzadds, elesettség,
illetve roml6é vérkép paraméterek miatt, hematolégiai malig-
nitds gyandjdval. Felvételekor észlelt Idza és hurutos tiinetei mi-
att elvégzett SARS-CoV-2 PCR vizsgdlat pozitivitdst igazolt. En-
nek megfelelGen a SE. l.sz. Gyermekgydgydszati Klinikdjdra he-
lyeztik &t, ahol mdsnap elvégzett csontvel§ vizsgdlat akut
prekurzos B-sejtes lymphoblastos leukémidt (ALL) igazolt. Lég-
Gti tlinetei gyorsan romlottak, oxigénigénye jelentkezett, mell-
kasi CT COVID-19 pneumonidra tipusos, kétoldali tidGérintett-
séget mutatott. Emiatt 2 I/min nasalis oxigén-szupportdcié mel-
lett dexamethason, LMWH és remdesivir terdpidt kapott, azon-
ban a remdesivir kezelésének 5. napjat kovetSen tovdbbi prog-
resszié miatt Gjabb 5 napig kapott antiviralis kezelését. Egy al-
kalommal besugarazott convalescens plazma terdpidban része-
stlt. A fentiekre valé tekintettel leukémia elleni kemoterdpia
megkezdését dllapota stabilizdldsdig halasztani voltunk kényte-
lenek. Az ALL diagnézisdnak feldllitdsa utdn 4 héttel kezdtik
meg kezelését az ALL IC-BFM 2009 protokollnak megfelel&en.
Az indukciés fdzis sordn tobb silyos, életet veszélyeztetd szo-
védménye jelentkezett (ismétl6dé kantlinfekcidk, silyos inten-
ziv osztdlyos elldtdsdt igényls szeptikus dllapot, tobbszoros vé-
na trombdzis és periférids neuropdtia). A stddium besoroldsnak
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megfelel§ aktiv kemoterdpia legaktivabb szakaszdt egy keve-
sebb vdrhaté szoévédménnyel jdré biolégiai terdpidval
(blinatumomab) helyettesitettiik. Mindezen nehézségek ellené-
re 8 hénap alatt gyermek sikeresen komplettdlta intenzfv kemo-
terdpids és bioldgiai kezelését.

Konklizié: Ismert, hogy az dtlagpopuldciéhoz képest a Down-
szindrémds betegek malignus hematolégiai betegségben és
szovédményeibenvalé mortalitdsa emelkedett, igy fokozott
6vatossdg mellett egyénre szabottan folytattuk terdpidjdt. Bete-
glink gyégyuldsdanak nehézségekkel teli torténetét azért is tartot-
tuk fontosnak bemutatni, hogy példat mutassunk szinte kildtds-
talannak ting esetekben is remélhets csodds gyogyulds.

Neuropszichiatriai zavarok ajak- és
szajpadhasadékkal sziiletett gyermekekben

Sandor-Bajusz Kinga Amdlia'?, Dergez Timea®,
Vistydn Attila', Csdbi Gyérgyi'
"Pécsi Tudomdnyegyetem, Gyermekgydgyaszati Klinika

’Pécsi Tudomdnyegyetem, Klinikai Idegtudomanyi Doktori
Iskola

’Pécsi Tudomdnyegyetem, AOK, Bioanalitikai Intézet

Bevezetés: Ajak-és szdjpadhasadékkal sziletett gyermekek na-
gyobb rizikéval rendelkeznek a neuropszichiatriai kérképek vo-
natkozdsdban. A kordbbi feltételezések szerint a pszichiatriai
korképek kovetkezményesen alakulnak ki (t6bbszoros mtéti
beavatkozdsok, szocidlis stigma) viszont tjabb kutatdsok a ko-
rai idegfejlédési sériilésekre utalnak, melyek kulcsfontossdgu
szerepet jdtszhatnak az agy és az arc szenzitiv fejl6désében.
Cél: Az el6z6 kutatdsoktdl eltéréen, egy DSM-5 specifikus diag-
nosztikus eszkozzel szlrjik a neuropszichidtriai zavarok elg-
forduldsdt ebben a betegpopuldciéban.

Médszerek: Prospektiv vizsgdlatunkba a Pécsi Gyermekklinika
Sebészeti osztdlydn ajak-és szdjpadhasadék miatt m(tott, majd
gondozott, 8-és 16 év kozotti gyermekeket vontunk be, akiket
egészséges, korban-nemben illesztett kontroll gyermekekkel
hasonlitottunk 6ssze. A neuropszichidtriai zavarok el6forduld-
sdt egy szakmailag elismert, szemi-strukturdlt interjd magyar
validdlt verziéjdval szdrtuk (MINI Kid, MINI Nemzetkozi
Neuropszichidtriai Interji Gyermekek és Serdil6k Részére). A
statisztikai elemzést IBM SPSS programjdval végeztik.
Eredmények: Osszesen 29 ajak- és szdjpadhasadékos és 30
kontroll gyermek vett részt a vizsgdlatban. Az 6sszes ajak- és
szdjpadhasadékos gyermek mutéten dtesett, nem szindrémds
esetnek bizonyult. A panikzavar szignifikdnsan gyakrabban for-
dul el§ a hasadékos gyermekekben (17,2%, p=0.024). Nem és
kor szerinti alcsoport analizis kimutatta, hogy a szuicidalitds az
id6sebb korosztdlyban szignifikdnsan tobbszor igazolédott a
hasadékos csoportban (28,6%; p=0,042), valamint magasabb a
kockdzata a pszichidtriai zavarok kialakuldsdnak a hasadékkal
sziletett 12-17 éves gyermekekben és lednygyermekekben.
Kovetkeztetés: A pdnikzavar gyakrabban fordul el§ a hasadék-
kal sziiletett gyermekeknél, valamint fokozott kockdzatot mutat
az id&sebb korosztdly és n6i nem a pszichidtriai zavarok kiala-
kuldsdban. Neuropszichidtriai zavar esetén fontos szerepet kell,
hogy kapjon az idejében inditott terdpids intervencié, mely az
ajak- és szdjpadhasadékkal sziletett gyerekeknél alkalmazott
komplex terdpia részét kell, hogy képezze.
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Ritka coronaria fejlédési rendellenesség

djszilott- és kis csecsemé korban —
esetbemutatds

Schunk Cecilia'?, Simon Gébor', Ablonczy Laszl6'

"Gottsegen Gyorgy Orszdgos Kardiovaszkuldris Intézet —
Gyermeksziv Kézpont

*Magyarorszdgi Reformdtus Egyhdz Bethesda Gyermekkdrhdza

Bevezetés: Az Ujszulott- illetve csecsem&korban manifesztdlo-
dé kardidlis dekompenzdcié ritka oka a coronaridk fejlédési
rendellenessége, melynek felismerése kihfvdst jelent. A GOKVI-
ban az elmdilt évtizedben 16 rendellenes koszoriér eredéssel
szlletett gyermeket kezeltink. ElGaddsomban egyikik nem
szokvdnyos esetét szeretném bemutatni.

Esetismertetés: A felvételekor 4 hénapos, eutrophids csecsemd
perinatalis adaptdciéja zavartalan volt, haemodinamikailag
nem jelent8s kamrai sovényhidny miatt dllt kardiolégiai gondo-
z4s alatt. A 3 hoénapos kontroll kapcsdn végzett echocardio-
graphia coronaria fistuldra gyanus képleteket mutatott a sziv-
izomzatban, megtartott kamrafunkciék mellett.

Diagnosztikus szivkatéterezés tortént: aortogréfia sordn szokat-
lan médon a jobb arteria coronaria fdziskéséssel, retrograd tels-
dott a bal coronaria rendszer kollaterdlisain keresztiil és a
pulmonalis torzsbe drendlt. A relative gyakori bal coronaria ere-
dési anomdlia (ALCAPA: anomalous left coronary artery from
the pulmonary artery, Bland-White-Garland szindréma) mellett
a jobb coronaria eredési rendellenessége (ARCAPA: anomalous
right coronary artery from the pulmonary artery) extrém ritka.
Bdr coronaria ,steal” okozta kamrai diszfunkciét és keringési
elégtelenséget esetiinkben még nem észleltiink, korrekciés mu-
téti beavatkozds mellett dontottiink, melynek sordn a jobb arté-
ria coronaria sikeres reimplantdciéja tortént az aortagyokbe.
Megbeszélés: Az ARCAPA szindréma extrém ritka coronaria
eredési rendellenesség, lefolydsdban az

ismertebb és gyakrabban el&fordulé ALCAPA/ Bland-White—
Garland-szindrémdhoz hasonlit. Mindkét kérképre a fiatal cse-
csem@korban jelentkezd és progredidlé keringési elégtelenség
jellemzd, az esetek donté tobbségében angiographia biztositja
a diagnézist. Esetink tanulsdgos, mert ha a Bland-White—
Garland-szindréma tiinetei mellett normdl bal coronaria ere-
dést latunk is, dllhat a hattérben ritkdbb (szokatlanabb) koszoru-
ér eredési anomalia.

Kiilonleges eset, kiilonleges diagnézis,
kiilonleges kezelés

Szabé Sdndor, Miiller Judit, Erdélyi Daniel,
Kovdcs Gabor

Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Egy 16 éves fid esetét mutatjuk be, akinél akut has, vérképeltéré-
sek mogott acut leukaemidt diagnosztizéltunk.

Kemoterdpids kezelésének elején, az indukcids szakasz alatt,
|éguti tinetei, ldza, emelkedd gyulladdsos értékei miatt elvég-
zett vizsgdlatok invaziv gombainfekciét igazoltak.

Bemutatjuk a disszemindlt gombainfekcié kezelésének nehéz-
ségeit, hogyan jutottunk el a hdrmas antifungdlis gyégyszerek
kombindlt alkalmazdsdig (amphotericin B + voriconazol +
caspofungin). Tobbszervi érintettség miatt, pajzsmirigy tdlyog-
bél mintavétel tortént, illetve drain behelyezés vélt sziikséges-
sé. Lienalis gécok miatt splenectomia tortént. Tobbszori diag-
nosztikus mintavételek ellenére species szintl kérokozé identi-
fikdldsa sikertelen volt.
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Az agyi gombatdlyog talajdn, intracranialis vérzés alakult ki,
mely miatt akut idegsebészeti mitét valt sziikségessé.

A kombindlt antifungdlis kezelés, granulocyta transzfizié mel-
lett gombainfekcio regressiéjat lattuk. Ezutdn kemoterdpids ke-
zelését szamos ponton médositva djrakezdtik.

A késébbiekben a fenntarté kezelés alatt egy djabb ritka szovéd-
mény, CMV colitis alakult ki, mely miatt bélresectio vdlt sziiksé-
gessé.

A szdmos, disszemindlt infekcié mogott részletes immunolégiai
kivizsgdldsa MTHFD1 heterozygota mutdciét igazolt, mely elté-
rés noveli az infekciés szovédmények elGforduldsat.

Az eset tanulsdga, hogy a legelkeseredettebb helyzetekben is a
terdpia végss eszkaldldsa tartés gyégyuldst hozhat, j6 életming-
séggel.

Komplett AV-blokk és ami mogotte van —
esetbemutatds

Turi Alexandra'?, Fésiis Gabor', Somoskovi Orsolya’,
Constantin Tamas?, Laddnyi Aniké’

"Gottsegen Gyérgy Orszdgos Kardiovaszkuldris Intézet
’Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

A congenitdlis komplett AV-blokkos esetek fele vitiumhoz tar-
sul. Az esetek mdsik felében strukturdlisan ép szivli magzatok-
ban alakul ki, melynek hétterében anyai autoimmun betegség
(SLE vagy Sjogren —szindréma) dll. Esetiinkben mater anamnézi-
se negativ volt. A mdsodik genetikai ultrahang kapcsdn észlelt
magzati bradycardia miatt a 20. héten magzati echocardio-
grdfidja tortént, mely strukturdlisan ép sziv mellett komplett AV
blokkot igazolt. Mater laborvizsgdlatai ANA és anti-SSA poziti-
vitdst mutattak. A harmadik trimeszterben progredidlé jobb
szivfél és pulmonalis torzs tdgulat, fokozédé tricuspiddlis
insufficiencia alakult ki. Tobb differencidldiagnosztikai ok mel-
lett mér ekkor felmerilt pulmonalis hypertonia lehet&sége,
melynek gyanujét az djszulott szokdsostél eltérd klinikuma to-
vdbb er@sitette. Késébbiekben az emelkedett kisvérkori nyomd-
sokat katéteres vizsgdlat visszaigazolta. Az irodalom dttekintése
alapjdn a neonatdlis lupus egy Uj, valészintleg aluldiagnoszti-
zélt manifesztdciéjdval dllunk szemben, mely reverzibilis és
immunszuppressziv terdpia mellett gyorsabban regredial.

Sorscsapds

Unger Vivien', Juhdsz Orsolya’, M.Téth Melinda’,
Varga Edit?, Darnyi-Nagy Erzsébet', Szabé Eva’,
Garami Miklés®

'Csolnoky Ferenc Kérhdz, Csecsemé- Gyermekgydgydszati
Centrum, Veszprém

’Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika

Nemegyszer taldlkozunk olyan csalddokkal, akik életében egyik
baj utdn kovetkezik a mdsik szinte sorscsapdsszerGen.
Esetismertetés: 10 éve egy gondos, intelligens fiatal pdrnak
komplex fejlédési rendellenességgel, szomatomentdlisan érin-
tett kisfia sztiletett, 9 hénaposan tébb invaziv beavatkozds utdn
vihették otthonukba el8sz6r. Tobb szakterilet gondozdsa, rend-
szeres fejlesztése alatt dllt, nem kis nehézségek drdn. 1 évvel je-
len események el6tt elvesztette édesapjat.

Elmondds szerint esett, testszerte kilonb6z§ ideji hematomdi
voltak. Mater hdziorvosdhoz, majd gyermekszemészhez vitte
unilaterdlis fels6 szemhéj és temporalis hematoma miatt, amit
esésnek tulajdonitott. Egy héttel késébb azonos oldali pdpa-
szem hematoma miatt készilt koponya CT-n kis kiterjedésdi
subgaledlis hematoma dbrdazolédott. Gyermekneurolégiai vizs-
gdlat organikus neurolégiai eltérést nem észlelt.

395

Kilenc nappal késébb kérhdzi felvételre keriilt mozgdskorlato-
zottsdg, comb- és csipbtdjéki fadjdalom miatt. Ennek hdtterében
kétoldali coxitist véleményeztek. Féleg az alsé végtagokon k-
|6nb6z6 kord hematomdk voltak ldthatéak. A pdpaszem
hematoma gyégyuldsnak indult. Domdn dllapota NSAID mellett
javult, novum panasz, ttinet nélkil emittdltuk.
Kontrollvizsgdlaton észlelt bal oldali, bulbust protrudélé, akti-
van vérz6 pdpaszem hematoma és ellenkezé oldalon felsé
szemhéjat érint6 hematoma, valamint gravis anaemia miatt
neuroblastoma gyandja miatt akutan dtvételre keriilt a Semmel-
weis Egyetem Il. Sz. Gyermekgydgydszati Klinika Neuroonko-
|6giai Osztdlydra.

Tumorkeresés sordn a képalkoté vizsgdlatokkal daganatot azo-
nositani nem sikertlt, azonban szédmos, nem tumorral 6sszefuig-
g6 eltérésre dertlt fény. Tobbek kozott sorozatos bordatorés,
koponya- és medencesériilés, melyek alapjén gyermekbantal-
mazds gyandja merult fel.

Az esetismertetés kapcsdn kiemelem a kornyezet, az alapelldtds
és az elldték szerepét, a csalddi heteroanamnézis jelentGségét,
valamint kitérek a bdntalmazds orvosi, szocidlis és jogi hdtteré-
vel kapcsolatos kérdéseire is.

SAV(E) ME - a megoldast néha mélyebben kell
keresni

Viagé 1ldiké', Guéth Gabor', Fodor Laszlé’,
Dedk Gyorgy', Nagy Gabor?, Szikora Istvdn?,
Kdlman Andrea’

"Fejér Megyei Szent Gyorgy Egyetemi Oktaté Kérhdz,
Székesfehérvdr

’Orszdgos Mentilis, Ideggydgydszati és Idegsebészeti Intézet,
Budapest

Bevezetés: Bizonytalan, tudatzavarral jaré rosszullét esetén az
dllapotstabilizdldst kovetSen a klinikai diagnézis feldllitasan ki-
vil tisztaznunk kell a kivdlté okot is. Kiilonésen vonatkozik ez
az allitdas ismétl6ds, a kordbbi anamnézisekkel és elvégzett vizs-
gdlatokkal nem magyardzhato esetekre. Az alapbetegség feltard-
sa teszi lehet6vé a célzott kezelést, a silyos szovédmények ki-
alakuldsdnak megel6zését és a beteg gydgyuldsdt vagy életmi-
ndségének javitdsdt. Esetiinkben egy igen ritka betegség nehe-
zen kiderithetd, ismétl6dSen silyos szov6dményekhez vezetd,
multidiszciplindris megolddst igényl& etiolégia felderitését és
sikeres mtéti kezelését mutatjuk be.

Esetismertetés: P.M, 14 éves Schinmelpenning-Feuerstein—
Mims-szindréma miatt gondozott ldnyt bizonytalan, epilepti-
form gorccsel, tudatzavarral, tarkékotottséggel jaré rosszullét
miatt vizsgdltuk, melynek hdatterében koponya MR és liquor
vizsgdlattal subarachnodidlis vérzés (SAV) igazolédott. Az alap-
betegségre tekintettel, agyi érmalformdcié kizdrdsdra MRA és
digitdlis szubtrakcids angiografia (DSA) vizsgdlat is tortént, me-
lyek kéros eltérést nem mutattak. Elsé rosszulléte utdn 7 évvel
hasonlé neuroldgiai tinetekkel jaré SAV zajlott, melynek okat
ismételt MRA és DSA vizsgdlatokkal sem sikertilt igazolni. Ezt
kovetéen 4 hénappal jelentkezett harmadik rosszulléte, a SAV
mellett néhdny nap mulva intraventricularis vérzés is fellépett,
ezért az Orszdgos Mentdlis, Ideggydgydszati és Idegsebészeti
Intézetben ismételt invaziv radiolégiai kivizsgdldsdra kertlt sor,
mely sordn a thoracalis gerinc szakasz magassdgdban komplex
érmalformdcié igazolédott, amelynek mtéti megolddsa meg-
tortént. Azdta eltelt kozel egy év alatt vérzéses szovédmény
nem jelentkezett.

Ertékelés: A ritka szindrémdk ritka szovédményeinek koriilte-
kint6 kivizsgdldsa multidiszciplindris feladat, amely el&segithe-
ti a célzott terdpia alkalmazdsdt, megnyitva ezzel a gyogyulds és
a tovdbbi szovédmények megel§zése felé vezets utat. Visszaté-
ré panaszok esetén az addig elvégzett diagnosztikus vizsgdlata-
ink Gjraértékelése sziikséges.
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