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Ritka enteropathiak klinikuma és
szovettana
Intractabilis hasmenés

Dr. Veres Gabor
|.sz. Gyermekklinika, Semmelweis Egyetem

Posztgradualis Gasztroenterolodgia |.
(FIGYEGAMU V.)
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* Hasmenés, de nem a szokasos korképek (pl. infekcio,
ételallergia, cukor malabszorpcid).

» VEO-IBD: Korai kezdet(i IBD (2év mmm) 6 év ???):
Monogénes, IBD-re hasonlité primer immunmedialt
enteropathiak is.

* Tipusos szovettani kép: , Tufting enteropathia” és
Microvillus inclusios betegség.

* Congenitalis natrium/chlorid vesztés.
* Congenitalis heparan szulfat/integrin hiany.
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Allergias colitis
Th: extenziven hidrolizalt tapszer

Ts:12,6kg (>97 pc) Th:85cm (>97 pc)

Ht:0,28, Tr:646G/I , vas:4umol/I
Endoscopia, szovettan : 70-80 eo/10NNL)

Eosinophil colitis (11 hd)
Th: aminosavalapu tapszer

Calprotectin: 1059 ug/g

Hasi MR
Also-fels6 endoscopia (14 ho)
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w‘i\/ italij, 11 hénapos, 12kg, véres széklet
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DOBAGE vizsgalat fe yame

COLON: aftas fekélyek,

pseudopolypok
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e (2 éves) 6 éves kor alatt
 Monogénes betegség

* Primer immunhiany (miért VEO-IBD?)
e Altaldban colon érintettség

* Konvencionalis IBD terapiara nem - vagy csak
mérsékelten reagal

e Terapia: periférias 6ssejt transzplantacio
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" Jelenleg tobb mint 60 monogénes defektus
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* Neutrophil funkciézavar (CGD: Chronicus granulomas betegség,
Glycogenosis 1b)

* |zolalt vagy kombinalt T/B-sejt defektus (pl. X-hez kotott
agammaglobulinaemia, Wiscott-Aldridge szindroma, SCID/CVID)

e IL-10 szignaldefektus

* IPEX és IPEX-szer(l korképek

* Hyperinflammatorikus korkéepek (XIAP)

e Epithel barrier funkciézavar (HSCT nem jo!)
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& Interleukin-10 receptor

* Tunet: korai enterocolitis, perianalis
abszcessusok, sipolyok, leguti fert6zések, IBD

tunetei

* Diagnazis: IL-10 receptor gén mutaciojanak a
kimutatasa + funkcionalis vizsgalatok

 Hol? Parizs (F. Rimmele), Bécs (K. Boztug) ??7?

e Kezelés: (steroidok, immunszuppressziv szerek),

periférias 0ssejt- atulteteés
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Inflammatory Bowel Disease and Mutations
Affecting the Interleukin-10 Receptor

SRR
Engl | Med 2009;361:2033-45.

~ Glocker et al.

EO-IBD Pat 3
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* Immun-dysregulatio, Polyendocrinopathia, X-
hez kotott oroklésmenet)

e Elet els6 hdna njaban indulo kronikus hasmeneés,
ekcémaval, diabetes mellitus tiineteivel.

* Tarsulhat hypothyreosissal, koromeltéréssel is.
 FOXP3 gén csirasejtes mutacioja.

Immuntoleranciaba kulcsszerepet jatszé6 CD4+,
CD25+ regulacios T sejtek nem jol mikodnek.
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XIAP szindroma

* X-hez kotott Inhibitora az Apoptosisnak
e XIAP: X-lymphoproliferative syndrome (XLPS)

* Malabszorpcio-hasmenés, perianalis fekély

e Koros gén: X kromoszéma hosszu karjan a 25.

pozicidban(,loss of function”), apoptosis: caspase
(3,7,és9), NFkB (NOD2)

-EBV‘

fatalis hemophagocitas lymphohistiocytosis
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Milyen vizsgalatok?

* Neutrophil oxidativ ,burst”: CGD (granulomas)
* Immunelfo: Agammaglobulinemia

* Hyper IgM szindréma (NEMO)

 Immunelfo, Flow cytometria: SCID, CVD

* Flow cytometria: IPEX (FOXP3, CD25+ Treg)

* LPSmm) Fvsmm) IL10-szuppresszid: IL-10 receptor
e XIAP: X-lymphoproliferative syndrome (XLPS)
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» ,Osszecsapzddott epithelsejtek”, Intestinalis
epithelialis dysplasia, Reife, 1994).

e Epithelialis Sejt Adhesion Molekula (EpCAM)
mutacioja.

e Az élet elso heteiben induld sulyos hasmeneés.

e Terapia: teljes parenteralis taplalas (TPN).

 TPN 3 legfontosabb szovodménye:
kanuUlsepsis, cholestaticus majbetegséeg és az
egyre csokkend vénak szama
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52 Microvillus zarvanybetegség

* Microvillus Inclusion Disease (Davidson, 1978).
* Intraktabilis hasmenés.

» Altaldban 6-8 hetes korban indul (2-4hé).

e Szovettan: hypoplasias villus atrophia és
crypta hypoplasia.

e Elektronmikroszkopia: sejten beluli
microvillus.

* Terapia: TPN.
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D Microvillus zarvanyok
(elektronmikroszkopos kép)
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Dianosztikus algoritmus: ritka enteropathiak
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* Mosolygos, jol fejl6dd, hematochezias
csecsemonél: VEO-IBD

* Tipusos szovettani kep: Microvillus Inclusios
Betegség és ,Tufting enteropathia”.

* Tovabbképzések egyik célja: extrém ritka
betegségekradl is halljunk.
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Vitalij, tegnapel6tti foto,
PCDAI:0+
Napi 2, formalt széklet, nem
véres, 17kg
3 honapja: adalimumab




