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Epidemiológia

15-20 % monogénes!





1. Epithel barrier funkció defektusa ( pl TTC7a)

2. Hyperinflammációval járó betegség ( T-sejtes citotoxicitás, 

inflammoszóma betegség)

3. Neutrofil diszfunkció (pl.  CGD)

4. T sejtes tolerancia csökkenése ( pl IPEX, IPEX-like, CTLA4 

haplo)

5. IL-10 jelátivteli zavar ( IL-10, Treg defektus)

6. Primer antitest hiány T sejt defektussal ( BTK, TACI)
( Uhig et al 2014)
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“A CSIRIBIS beteg”: immunhiány kivizsgálás felmerül

Atípusos jelek:dysmorfiás jelek, bőr/nyh tünetek, endokrinopathiák

Családi anamnézis pozitivitás: IBD-re v PID-re 

Igen korai kezdet

Rezisztens a kezelésre: sebészi/ biol terápiák/HSCT igény

Immundiszreguláció jelei: autoimmun társbetegségek

Besorolási nehézségek: IBD -U akár 30%-ban, később csak 4-10%

Infekciók, tisztázatlan lázas állapotok, szokatlan kórokozók

Súlyos lefolyás : pancolitis 40%!, súlyos perianális érintettség



Gastroenterológiai kivizsgálás fontos részei 

● Beteg kórelőzménye, családi anamnézis

● IBD  igazolása

● Infekciók kizárása: SSCYE +/- Giardia, Cryptococcus, CMV, Clostridium ( 

12 hó felett), Tbc, HIV, egyéb opprtunista kórokozó igazolása)

● Egyéb gyulladásos bélbetegség igazolása /kizárása ( coeliakia, allergiás

colitis, ritka ionvesztő enteropátiák..stb.)

● Súlyfejlődés dokumentálása ( stagnálás, AS alapú tápszer mellett is)

● Széklet vizsgálatok: vér, calprotectin stb.

● We, CRP, Vérkép, máj/vesefunkciók, ionok, összfehérje, albumin, 

● Ig szintek?



Immunológiai kivizsgálás fontos részei 
VEOIBD-ben 

● Vérkép,IgGAM
● IgE, IgG alosztályok
● FACS: T/B/NK/Treg
● Specifikus antitest titerek
● DHR 
● Systemás autoimmun jelenség,

AI serol. panel kieg. 
● Cytopenia dg. (Coombs, anti 

neutrofil at, sz. e. csv.)
● WES PID/VEOIBD panel,  ritkán

célzottan Sanger szekvenálás

● NK sejt aktivitás
● Mevalonsav ürítés, IgD
● TNF-alfa, IFN-gamma  szintek
● WASP expresszió ( UK)
● Oszt. váltott mem B arány
● Follicularis helper T arány
● CTLA4 expresszió
● Sol CD25 expresszió
● CD55
● SCID panel
● IL-10 indukálta STAT-3 

foszforiláció
● TCR repertoár



A fejleszések
következő 
lépcsőfoka



Defects in adaptive immunity

ESPHGAN position paper: 

Key evaulation features of the common monogenic forms



Defects in adaptive immunity cont.

Véres hasmenés heteken át
adenovirus infekcióban, 
később ITPben véres széklet

Nincs hasmenés, de jelentős súlyállás
Listeria agytályog után. Sirolimus 
mellett egyensúlyban

“Ekcémás fiúcsecsemő
intesztinális vérzése”: lehet
részleges tünettan!



Súlyos cytopeniák, lymphoprolifertív
betegség (CML!), súlyos atopia, alopecia

Hónapokon át tartó, kora csecsemőkortól induló véres-nyálkás székletek, 

Súlyállás. Szteroid dependencia (biol terápia nem indult), colonoscopia Th: 

infliximab bridging, allo HSCT (abszolút indikáció alapján). Kimenetel: exit 

TRM miatt (systemás gomba infekció)

Impaired Regulatory T-cells  folyt. 



Szteroid rezisztens IBD-U

Hemicolectomia, szteroid dependencia

Krónikus hasi fájdalom, 
hasmenés,  súlyfejlődés zavara,  
periodikus láz



Allogén HSCT  eredményessége VEO-IBD-ben
Autológ HSCT= reset, TCR újragenerálása 

Ouahed et al Very-early onset IBD: Role of genetics and Underlying Immune deficiencies Inflamm Bowel Dis 2019
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Köszönöm a figyelmet!

Berg Judit: Panka és Csiribí

Expect the unexpected!

mailto:veragoda70@gmail.com





