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IBD etiológia

Genotípus

Fenotípus

Betegség

Hajlamosító gének

Mikrobiom
Egyéb környezeti tényezők

Táplálék (étrend, adalékanyagok)
Epigenetika

Veleszületett és szerzett immunitás

Védelem, tolerancia Krónikus gyulladás

Progresszió
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IBD korosztályos csoportosítás

Életkor Megnevezés

<1 hó Újszülöttkori IBD

<2 év Kisdedkori IBD

<6 év Nagyon korai kezdetű IBD (VEO-IBD)

<10 év Korai kezdetű IBD (EO-IBD)

<17 év Gyermekkori IBD (P-IBD)
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P-IBD

25-30% IBD

CD > UC
Fiú > lány

Pancolitis

Rizikótényezők: 

korai antibiotikum terápia
rövidebb idejű anyatejes táplálás

pozitív családi anamnézis (4-8x)

VEO-IBD

6-15% PIBD

IBD-U (CD vs. UC?)
Genetikai tényezők

Pancolitis

→
→

→  monogénes eredet
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Patrik VEO-IBD-U (UC 1 ÉI, E4, S1)

• HO 2 hótól hematokézia, CMPA, tejmentességre szűnt
• SBO 7 hó hematokézia, AC/EC miatt 6 elimináció
• GE 11 hó WBC 15,3, Hgb 85, Thr 491, Fe 4, pater UC, ASCA poz. 

komplett elimináció mellett is hematokézia
• GE 12 hó panendoscopian pancolitis, szövettanon cryptitis, 

cryptaabs., xANCA poz., MRE negatív, FACS-DHG negatív (Dr. 
Goda), WES negatív (Dr. Balogh)
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VEO IBD tünetek

• Gasztrointesztinális tünet

• véres/nyákos hasmenés

• gyakori hányás

• szomatikus fejlődés elmaradása, 
fogyás

• perianális skin tag vagy fisztula

• Extraintesztinális/szisztémás 
tünet

• intermittáló láz

• arthritis, arthralgia

• folliculitis

• uveitis

• bőrtünetek 
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Anamnézis
•Tünetek kezdete, progressziója
•Székelési minta
•Diétás vagy egyéb intervencióra adott válasz
•Fáradékonyság
•Étvágy, táplálási tolerancia, hányás
•Növekedési paraméterek
•visszatérő láz vagy infekció
•Bőrtünet
•Ízületi tünet
•Perianális eltérés
•Családi anamnézis, konszangvinitás

•, 
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Differenciáldiagnózis

o Tehéntejfehérje allergia (indukálta colitis, gyakori <12 hó)
o Egyéb ételallergiák 
o Infekciók 

• Shigella, Salmonella, Yersinia, Escherichia coli, Campylobacter, Cryptosporidium, Giardia
• >12 hónap: Clostridioides difficile
• TBC, HIV, CMV

o Cöliakia
o Elégtelen kalóriabevitel
o Krónikus, nem véres hasmenés, gyulladásos markerek normál tartományban

▶ kongenitális intesztinális transport zavarok (szénhidrát malabszorpció - pl glucose-galactose malabsorpció)

▶ Felszívódási zavarok

o Primer immunhiány

2 heti kizárólagos aminosav alapú tápszerrel való táplálásra is refrakter tünetek -> IBD gyanú 
(mindkettő reagálhat)
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Primer immunhiány tünetei
• Gyakori vagy ismétlődő infekciók: otitis, sinusitis, pneumonia, bronchitis, meningitis, bőr, candidiasis

• A szokásosnál hosszabb lefolyású infekciók 

• Kezelésre nem reagáló fertőzés, iv. antibiotikum szükségessége

• Súlyos, kórházi kezelést igénylő fertőzések: sepsis, belső szervek tályogjai

• Opportunista fertőzések

• Gyarapodási vagy növekedésbeli elmaradás csecsemőkorban

• Gasztrointestinális panaszok, krónikus hasmenés

STRIDE: Study Targeting Recognition of Immune Deficiency and Evaluation STRIDE Research

Last Reviewed: May 20, 2022Source: National Center on Birth Defects and Developmental Disabilities,

Office of Genomics and Precision Public Health Centers for Disease Control and Prevention
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https://www.cdc.gov/ncbddd/
https://www.cdc.gov/genomics/default.htm


I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika Dr. 

VEO IBD – monogénes eltérések

1. Epitheliális barrier defektusok →
2. Phagocyta zavarok →
3. T és B sejt defektusok →

4. T regulátoros és jelátviteli 
zavarok  (Immun diszreguláció) → 
5. Hiper- és autoinflammatorikus
állapotok →

familiáris diarrhea, congenitális diarrhea

CGD, congenitális neutropénia

SCID, Wiskott Aldrich szindróma, congen. 
neutropenia

IPEX, IL10 jelátviteli út zavara

HLH 5, X-hez kötött limfoproliferatív szindróma 2
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Diagnosztika

Alapellátás
Gasztroenterológus
Patológus
Infektológus
Immunológus
Genetikus
Bioinformatikus
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PID

VEO-IBD

Ételallergia, infekció



I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika Dr. GYERMEKGYÓGYÁSZATI KLINIKA, Bókay részleg



I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika Dr. GYERMEKGYÓGYÁSZATI KLINIKA, Bókay részleg



I. Sz. Gyermekgyógyászati Klinika Dr. 

Alapellátás – tejfehérje allergia diff. dg.

Allergiás colitis
Multiplex ételallergia
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Alapellátás – további kivizsgálás? 

Súlyállás
Véres széklet
Rossz általános állapot
Infekciók
.
.
.
.
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Alapellátás

Teljes vérkép

Gyulladásos markerek: CRP, süllyedés

Albumin

Széklettenyésztés
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Alapellátás – Diff. dg. 

Tejfehérje, multiplex ételallergia: microciter anémia, trombocitózis, 
hipalbuminémia

IBD: microciter anémia, trombocitózis, hipalbuminémia

Alarmírozó jelek: neutropénia, trombocitopénia, anémia
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Alapellátás - Immunológus

Autoimmun neutropénia
Neutrofília (leukocita adhézió deficiencia)
Autoimmun trombocitopénia
Veleszületett neutropénia
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Gasztroenterológiai ambulancia – I. lépés

Próbadiéta: 2 hét AS tápszer

Multiplex ételallergia vs. VEO-IBD
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Ételallergia, infekció
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Gasztroenterológiai ambulancia – II. lépés

VEO-IBD vs. Monogénes betegség
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Aktuális betegséggel kapcsolatos panaszok

2 éves életkor előtt kezdődő panaszok
6 éves életkor előtt kezdődő panaszok + alarmírozó jelek

Alarmírozó jelek:
családi anamnézis (IBD, monogénes betegség)
rokon házasság
családban előforduló korai indulású IBD
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Immun diszreguláció

Colitis, enteropátia

Primer immundefektusok

Autoimmunitás   Infekció Ekzema

Terápiára nem reagáló IBD
(EEN, szteroid?)
Fisztula, fisszúra

Autoimmun 
endokriopátia (T1DM, PM)
Autoimmun citopénia
Limfoproliferáció

Gyakori
Súlyos
Nehezen kezelhető

Súlyos
Nehezen kezelhető
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Gasztroenterológia – „Szűk-Immun”

Gyulladásos markerek: CRP, süllyedés
Immungobulin osztályok (IgA, IgG, IgM, IgE)
Oltási státusz
Cöliákia szűrés
ASCA/ANCA
TSH, T3, T4, transzaminázok

Gyulladásos aktivitás (nem specifikus)
CVID

CVID, B sejt válasz
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Gasztroenterológia – Infektológia

CMV szerológia/PCR
TBC (quantiferon, mRTG)
HIV (szerológia)
Clostridium diff. ( 〉1 év)
Széklettenyésztés, féreg-, pete

Székletcalprotectin?
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Endoszkópia makro- és mikroszkópos képe

Gasztroenterológus - Patológus
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Endoszkópia makro- és mikroszkópos képe

Intesztinális epitél sejtek fokozott apoptózisa
VEO-IBD-ben kétszer gyakoribb, mint IBD-ben
T és B sejtek deficienciája/diszregulációja

(GVHD)
SCID: lamina propria hipocelluláris
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Endoszkópia makro- és mikroszkópos képe

Szöveti eozinofília (IPEX, WAS)
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Endoszkópia makro- és mikroszkópos képe

Enteropátia boholy eltéréssel
(IPEX, CVID)

Germinális sejt hipoplázia
(humorális immunitás defektusa)

Granulómák, pigmentált makrofágok
(CGD, Hermansky-Pudlak)
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Immunológus - Gasztroenterológus
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Immun diszreguláció

Colitis, enteropátia

Primer immundefektusok

Autoimmunitás   Infekció Ekzema
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Laboratóriumi vizsgálatok – „Tág-Immun”

Gyulladásos markerek: CRP, süllyedés
Immungobulin osztályok (IgA, IgG, IgM, IgE)
Limfocita csoportok (flow-citometria)
(T: CD4, CD8, B: CD19, CD20, NK: CD56/CD16
DHR, NBT-teszt

Gyulladásos aktivitás (nem specifikus)
CVID

Agammaglobulinémia

CGD
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Prezentáció alapján „célzott” vizsgálatok

TREC/TCR
Vakcináció (ellenanyagok)

Cöliákia szűrés
Enterocita ellenes antitestek
TSH, T3, T4, transzaminázok, T1DM antitestek

Anyagcsere betegségek
MDP monocita stimuláció
FOXP3, XIAP expresszió
IL10 indukálta foszfoSTAT3 vagy LPS/IL10 
szupresszió

SCID
CVID, agammaglobulinémia
Infekcióra való hajlam!

Autoimmun enteropátia
IPEX
Autoimmum hepatitis, thyreoiditis, T1DM
GSD1B, Niemann Pick C
XIAP
IPEX, XIAP
IL10 defektusok
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Genetika

Célzott genetikai vizsgálat (klinikai gyanú, családi anamnézis)

Panel vizsgálatok (költséghatékony)

Teljes exom szekvenálás (drága)

Ismeretlen szignifikanciájú variánsok interpretálása
Ismerten patogén véletlen találatok: etikai dilemma
FUNKCIONÁLIS VIZSGÁLATOK
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Prognózis – kezelési stratégia
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Agresszívebb lefolyás – agresszívebb terápia

Kevés tapasztalat

Gyógyszerek terápiás dózisa?
Farmakokinetika - gyorsabb biohasznosulás

Élethosszig tartó terápia – mellékhatások
azathioprine: hepatosplenicus-T-sejt limfóma

HLH
szteroid: növekedési elmaradás, diabétesz, hipertónia..... 
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Indukció
• CD: tápszer (EEN) 6-8 hétig, CDED
• UC: 5-ASA, szteroid
• Biológiai terápia

Fenntartó
• CD: tápszer (PEN), immunmoduláns (azathioprine/MTX)
• UC: 5-ASA, immunmoduláns
• Biológiai terápia

Sebészet
• Perianális tályog
• Diverziós stoma, colectomia

VEO-IBD kezelés 
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Célzott terápia: 
őssejt transzplantáció
Abatacept (CTLA4 agonista)
Rapamycin
Anakinra (anti-IL-1)
Interferon-Y
szteroid

Őssejt transzplantáció: optimális idő/állapot megválasztása

Immundiszregulált colitis kezelés
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M.P. – M.E.
PID

VEO-IBD

Ételallergia, infekció
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Összefoglalás

Korai indulású IBD esetén fontos a genetikai és immunológiai háttér
feltérképezése, melynek prognosztikai és terápiás jelentősége van.

A genetikai technológiák fejlődése segítette a monogénes betegségek
diagnózisát.

A betegek multidiszciplináris ellátást igényelnek!
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Ételallergia, infekció
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A leggyakoribb klinikai megjelenések és 
géndefektusok
Komplex perianális fisztulák, főleg az első életévben (IL10, IL10RA, IL10RB, TGFB1, 
XIAP)

Infekció
Visszatérő súlyos infekció (Staph. aureus, vagy atípusos infekció 

(mycobacterium, gomba, CMV) nem immunszupprimált betegeknél: primer 
immundefektus (pl. CGD)

Immunrendszer aktiváció
Hemofagocitás limfohisztiocitózis (XIAP, STXBP2)
A HLH immunszupprimált betegekben nem típusos megjelenési forma

(CMV, EBV infekció társulása)
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A leggyakoribb klinikai megjelenések és 
géndefektusok
Autoimmun betegség társulása

X-hez kötött immundiszregulációs poliendokriniopátia és enteropátia
(IPEX) szindróma (FOXP, LRBA, CTLA4, STAT3, STAT1)

Bőrtünetek
Leukoplákia (telomeropátiák), ektodermális diszplázia diszplasztikus

körmökkel és kúpos fogak (NEMO)
Malignitás

B sejtes limfóma (IL10 defektus), gyomor adenokarcinómák (CTLA4,
LRBA)
Bélatresiák

TTC7A
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Differenciáldiagnosztika

Neutrofil diszfunkció okozta colitis: CGD, GSD1b
T-sejt diszfunkció okozta enteropátia: IPEX (FOXP3)
IL10 defektus okozta colitis: IPEX
Hiperinflammáció indukálta colitis: Hermansky-Pudlak szindróma, 
X-hez kötött limfoproliferációs szindróma 1,2, HLH-5
B sejt, vagy kombinált B és T sejt defektusok: Wiskott-Aldrich, CVID, 
atípusos SCID
Epitél barrier defektusok: disztrófiás epidemolízis bullóza, Kindler 
szindróma, ADAM17, X-hez kötött ektodermális diszplázia 
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DHR teszt
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Életkor Klasszifikáció Megnevezés Monogénes IBD

<17 év Montreal A1 Gyermekkori IBD XIAP, CVID
10-17 év Párizs A1b XIAP, CVID
<10 év Párizs A1a Korai kezdetű IBD (EOIBD) IPEX, XIAP, CVID

<6 év Nagyon korai kezdetű IBD 
(VEOIBD)

SCID, IPEX, XIAP, CVID, 
WAS, CGD

<2 év Kisdedkori IBD SCID, IPEX, XIAP, WAS, 
CVID, CGD

<1 hó Újszülöttkori IBD IL-10, SCID, IPEX, XIAP, 
WAS, CVID, CGD
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