Betegbemutatasok

Sillé Palma dr!, Sallai Agnes dr’, Herczegfalvi Agnes dr?,

Kdrpdti Sarolta dr.':

Multiplex endokrin neoplasia 2B tipus

(Semmelweis Egyetem Bor-, Nemikortani €s Béronkoldgiai Klinika,
Budapest', Semmelweis Egyetem Il.sz. Gyermekgydgyaszati
Klinika®, Budapest)

A multiplex endokrin neoplasia (MEN) 2B tipusa egy ritka, auto-
szomdlis domindns hamartoneoplasticus familidris daganat szindro-
ma, melyre az agressziv medulldris pajzsmirigyrak (100%) és phae-
ochromocytoma (50%) mellett jellegzetes fenotipusos eltérések (mu-
cocutan neurinomak, cafe au lait foltok, marfanoid habitus, cornealis
idegek hyperplasidja, intestinalis ganglioneuromatosis) jellemzdk.

Szamos familiaris daganat szindroma felismerése nehéz, csaladi
halmozédas nem mindig mutathaté ki, mivel gyakori a de novo mu-
tacié. A tarsulé nem malignus eltérések felhivhatjadk a figyelmet
ezen korképekre, azonban félrevezetSk is lehetnek, mivel egyes tii-
netek tobb szindroma részeként is megjelennek. Genetikai vizsgélat-
tal allithat6 fel a biztos diagnézist.

A MEN2B szindréma hatterében a RET protoonkogén pontmuta-
ci6i allnak. Ezek kimutatdsa kozel 95%-os specificitasi. A korkép
legveszélyesebb szovo?dménye, a magas letalitdsd, malignus me-
dullaris pajzsmirigyrdk melynek megelozése profilaktikus thyreoi-
dectomidval sorsdontd a beteg szamara.

Egy 9 éves fitindl a mucocutdn neurinomdk és alkati eltérések
hivtak fel a figyelmet a stlyos korképre, melyet kordbban a tarsul
cafe au lait foltok miatt hibdsan neurofibromatosisnak véleményez-
tek. A hibas diagn6zis miatt a prophylaktikus pajzsmirigy eltdvolitds
nem tortént meg idében.

Meszes Angéla dr.!, Racz Katalin dr?, Kovacs Tamds dr.,

Balogh Brigitta dr’, Vasas Judit', Kemény Lajos dr.",

Csoma Zsanett dr.':

Purpura fulimans gyermekkorban

(SZTE, Borgyodgyaszati és Allergoldgiai Klinika';
Gyermekgydgyaszati Klinika és Gyermekegészségiigyi Kozpont’,
Szeged)

A purpura fulminans rendkiviil sdlyos, heterogén etioldgidju, a
bér kiterjedt, rapidan progredialé haemorrhagids necrosisaval és
disszeminalt intravascularis coagulatiéval, gyakran sokszervi elégte-
lenséggel jar6 életveszélyes allapot. A hatékony intenziv terapias el-
latas ellenére is igen magas a mortalitdsa, a tlélSk jelentds szazalé-
kaban stlyos maradvanytiinetek fenndllasaval kell szamolni. Az
akut infectiosus forma gyermekkorban leggyakrabban silyos bakte-
ralis fert6zések kovetkeztében alakul ki.

Els6 esetiinkben a 8 hénapos csecsemd akut, életveszélyes, septi-
cus shock allapotaban keriilt felvételre a Szegedi Tudomanyegyetem
Gyermekgyo6gydszati Klinikdjanak Intenziv Osztdlydra. Testszerte,
generalizdltan purpurdk, ecchymosisok voltak észlelhetGek. Mikro-
bioldgiai vizsgdlattal kérokozét nem sikeriilt azonositani. Alsé vég-
tagi kompartment szindréma miatt fasciotomia elvégzésére keriilt
sor; a necroticus teriiletek sebészi kimetszése megtortént, félvastag
bértranszplanticio, illetve konzervativ sebkezelés mellett a defektu-
sok gyogyultak, azonban a hegesedés silyos kontraktirdk és defor-
mitdsok kialakuldsdahoz vezetett. Az akut allapot szanalodasat kove-
téen extrém sulyos, irreverzibilis idegrendszeri maradvanytiinetek,
spasztikus tetraparesis alakultak ki.

A masodik esetben a 4 éves kisgyermek cardiorespiratorikusan
stabil, de stlyos dltaldnos allapotban, rapidan jelentkezd purpurdk-
kal keriilt felvételre az intenziv osztalyra. A liqourbdl Staphylococ-
cus hominis tenyészett. A torzson és a felsd végtagokon kialakult be-
vérzések spontan gydgyultak, azonban az alsé végtagon multiplex
necrosisok alakultak ki. Sebészeti necrectomidt kovetden a defektu-
sokat részben primer suturdval zartuk, a kiterjedt ulcerdciok kezelé-
se pedig modern sebkezelési modszerekkel tortént. A gyermeket jo
altalanos dllapotban exmittaltuk, belszervi és idegrendszeri marad-
véanytiinek nélkiil.

Purpura fulminans esetén a kiterjedt bor-és lagyrész elhaldssal ja-
r6 tiinetek gyakran sulyos és maradand6 funkciondlis és esztétikai
kdrosoddst okoznak, sebészeti és borgyogydszati kezelésiik igen
nagy kihivdst jelent. Eladasunkban bemutatjuk az intenziv terdpid-
val parhuzamosan megkezdett és folytatott, hosszi id6t igénybe ve-
vG bérgyogyaszati kezelést, két, a lefolyds és kimenetel szempontja-
bol a spektrum két végletét képezo eset szemléltetésén keresztiil.

Kinyé Agnes dr'*, Valyi Péter dr?, Farkas Katalin dr?,

Nagy Nikoletta dr”, Gergely Brigitta dr?, Tripolszki Kornélia dr”’,
Torék Dora dr?, Bata-Csirgd Zsuzsanna dr’°, Kemény Lajos dr’*,
Széll Marta dr.” :

Christ-Siemens-Touraine szindrémas betegnél

(PTE KK Bér-, Nemikortani és Onkodermatolégiai Klinika',
Pécs, SZTE Parodontolégiai Tanszék’, SZTE Orvosi Genetikai
Intézet’, Kecskeméti Megyei K6rhdz', MTA-SZTE Dermatoldgiai
Kutatécsoport °, SZTE Borgyogydszati és Allergoldgiai Klinika®,
Szeged)

A Christ-Siemens-Touraine szindroma (CST) az ectodermalis
dysplasiak kozé tartozo betegség, melyre jellemzd a ritka haj, a hia-
nyos vagy rendellenes fogak, és a csokkent vagy hianyzé verejtéke-
zés. A tiinetek az ectodysplasin A (EDA1) gén mutdacidjanak kovet-
kezményeként alakulnak ki. A szerzok egy 35 éves férfibeteg esetét
ismertetik, akinél a jellegzetes arcforma, a ritka haj, a csokkent verej-
tékezés €s a hidnyos fogazat alapjan CST diagnézist dllitottunk fel.
Az EDAL1 gén kodol6 régidinak szekvenadldsa soran egy Uj missense
mutdciot taldltunk a 8. exonban (c.971T/A, p.Val324Glu). A beteg
hemizigéta formdban hordozza a mutdciét. A korabbi adatok a beteg-
ség elsGsorban hidnyos fogazattal jard, tiinetszegény formdjat hoztak
Osszefiiggésbe a missense mutacioval, ezzel szemben a hemizigéta
betegiink esetében hypodontia, hypotrichosis és csokkent verejtéke-
z¢Es egyarant jelen volt. A beteg leanygyermekénél, aki obligat hete-
rozigdta hordozdja a fenti mutaciénak, csupan enyhe fogfejlédési
rendellenesség jelentkezett csak. Mivel az altalunk azonositott mis-
sense mutdcid az ectodysplasin fehérje tumor nekrézis faktort (TNF)
kodol6 régidjan beliil helyezkedik el, feltehets, hogy ez a genetikai
varians az ectodysplasin/NF°B jelatviteli ttvonalat befolyasolja.

Asbéth Dorottya dr.’, Vass Viktéria dr?, Szalai Zsuzsanna dr.' :
Halo jelenség gyermekkori pigmentnaevusok koriil

(Heim Pal Gyermekkoérhaz Borgyogydszati Osztily', Patholégia’,
Budapest)

A gyermekkori compound naevusok koriil kialakulé depigmentalt
halo tipusos esetben koncentrikus, a normal borszinénél halvanyabb
szinfi, és a kozéppontban elhelyezkedd naevus halvdnyoddsa kiséri.
Leggyakrabban a hdton, napfény expozicié utin keletkezik. A folya-
mat ellendrzott, feltehetSleg keringd antimelanoma ellenanyagok
részvételével torténik. Szovettanilag lymphocyta sejtes infiltracio
jellemzi az epidermalis melanocytdk szamanak csokkenésével a ha-
lo teriiletén. Ez a depigmentdcids folyamat 1ényegileg kiilonbozik
mas, gyulladasos eredetii hypopigmentaciotol, melyet Meyerson na-
evusok esetében észleliink.

Olyan esetekrdl szamolunk be, ahol a halo megjelenése a fentiek-
ben leirt szokvanyostdl eltért, nehézséget okozva a melanoma gya-
nudjanak tokéletes kizarasaban.

Doézsa Aniké dr!, Harsing Judit dr?, Kiszely Péter dr’,
Lukdcs Katalin dr?, Kdrolyi Zsuzsdnna dr.' :

TNF-alfa inhibitor indukalta Lupus-like szindréma
(Miskolci Semmelweis Korhaz és Egyetemi Oktaté Kérhaz
Borgyo6gyészati Osztaly', Reumatoldgia’, Miskolc,
Semmelweis Egyetem, B6r-, Nemikortani és Béronkologiai
Klinika®, Budapest)
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A TNF-alfa inhibitorok csoportja hatékony és biztonsdgos terdpiat
képvisel, 15 éve vildgszerte alkalmazzuk immun-medidlt megbetege-
désekben, mint Crohn betegség, reumatoid arthritis, psoriasis és psori-
atikus arthropathia. Ismert, hogy a TNF alfa inhibitorok az immun-
rendszer miikodését tobb ponton is befolydsoljdk, a szervezet védeke-
z¢si mechanizmusait gyengithetik, ezaltal utat engednek az infekciok-
nak, emellett ritkdn autoimmun korképeket indukdlhatnak. A gyogy-
szer indukalta lupus erythematosus (LE) csoportba tartozik az anti-
TNF alfa inhibitor haszndlata mellett kialakulé Lupus- like szindroma
(LLS). TNF-alfa inhibitor terapiaban részesiilék kozott az LLS inci-
dencidja kb. 0,5%. A klinikai tiinetek lehetnek arthritis, myositis, bor-
tiinetek, mint malar rash, fotoszenzitivitds, subakut/krénikus cutan
LE, emellett megfigyelhetd autoantitest-titer emelkedés is. A klinikai
tiinetek dltaldban enyhék és reverzibilisek: a terapia felfiiggesztése
utan egy €ven belil regredialnak. Az tiinetek kivaltasaban tobb me-
chanizmus feltételezett, a TNF alfa gétlds kovetkeztében kialakult
csokkent autoreaktiv T €s B sejt clearance, TH2 sejt dominancia, illet-
ve kiilonféle infekciok példaul EBV, CMV, Parvovirus B19, Borellia
burgdoferi provokald szerepe. A szerzk egy 36 éves nébeteg esetét
ismertetik, aki rheumatoid arthritis kezelése céljabol TNF-alfa inhibi-
tor (certolizumab) terdpidban részesiilt. A kezelés 3. honapjaban a fel-
s6 végtagokon, héton, dekoltdzs teriiletén szabalytalan alakd, ujjbegy-
nyi- csecsemétenyérnyi, hamlo felszind livid- hyperaemias plakkok
alakultak ki. Laboreredményekben leukocytopenidt észleltiink, im-
munszerologiai vizsgalattal a- ds-DNS, a-SSA, ANF Hep2, metatazis
kromoszoma elleni antitest pozitivitdst észleltiink. Szovettani vizsgd-
lat soran subacut cutan lupus erythematosus diagndzisat igazolta. A
terapia feltiiggesztése utan 2 hénappal a beteg bortiinetei regredidltak.

Molndr Katalin dr., Kassay Erzsébet dr., Siklés Krisztina dr.,
Noll Judit dr., Szalai Zsuzsanna dr.:

Pityriasis rubra pilaris esetek

(Heim Pal Gyermekkorhaz Borgyogyaszati Osztaly, Budapest)

A pityriasis rubra pilaris (PRP) egy kronikus, hyperkeratozissal,
erthyemaval jar6 borbetegég, melynek 5 tipusabdl 3 gyermekkorban
fordul eld. A betegség barmely életkorban kialakulhat, el6forduldsa
trimodalis €letkor szerinti eloszldst mutat: korai gyermekkorban, ké-
s61 gyermekkorban és 40-60 éveseknél. A szerzok 3 eset kapcsan
elevenitik fel a PRP jellegzetességeit.

Az els6 gyermek egy 14 éves fitigyermek, akinek 3 hénapos kora
ota vannak bdrtiinetei. Atopias dermatitisként kezelték, szteroid tartal-
mu externakat kapott, amit6l kissé javultak plakkjai. Fél éve rosszab-
bodott allapota: bortiinetei PRP tipusos képét mutattak. A lokdlisan al-
kalmazott kezelés ellenére, kevés javulas utan recidivaltak tiinetei.

A miésodik gyermek egy 10 éves nagylany, akinek betegsége 8 éves
koraban kezdodott. Kiterjedt tiinetekkel kertilt felvételre, de az emelke-
dett triglicerid szint €s a helyi kezelésre jol reagal6 tiinetek miatt sziszté-
mas kezelése nem kezdd6dott el. Legutobbi hospitalizacidjara kifejezet-
ten intenziven jelentkezd tiinetei miatt kertilt sor, acitretin kezelés indult.

Harmadik betegiink egy 5 hénapos csecsemd, akinek tiinetei fel-
vétele el6tt 1 honappal kordbban alakultak ki a hajas fejbéron, majd
a hajlatokban, torzson. Pikkelysomor iranydiagnézissal kiilsé keze-
Iésben, majd az akkor 6 hdonapos csecsemd acitertin kezelésben is
részesiilt. A felmeriilt PRP lehet&ségét szovettani vizsgalat erdsitette
meg. Emelkedett triglicerid érték miatt az acitretin terdpia felfiig-
gesztésre keriilt. A dystrophias gyermek tiinetei tobbszor, f6képp in-
fectiokhoz tarsulva lobbantak fel, de a tovabbra sem valtoz6 labora-
toriumi értékei miatt nem volt visszaallithaté az acitretin terapia.

A PRP kezdeti tiinetei mindig kiilonleges kihivast jelentenek
gyermekkorban. Gyakran atopias dermatitis, pikkelysomor vagy
palmoplantéris keratoderma az els6 diagndzis. A szerzdk sok klini-
kai képpel mutatjak be a betegség kiilonbozd tipusait, vilagitanak ra
a diffenecidldiagnosztikai és terdpids buktatokra.

Noll Judit dr.', Asbéth Dorottya dr., Tiiri Eva dr’, Novoth Béld',
Biidi Tamds dr”, Gyetvdn Jdnos dr”, Szalai Zsuzsanna dr.':
Xeroderma pigmentosum — gondozas compliance hianyaban
(Heim P4l Kérhdz Bérgyogydszati', Szemészeti’, Sebészeti® Osztaly,
Semmelweis Egyetem II. sz. Gyermekklinika Sebészeti Osztdly*,
Sziluett Plasztika Lézer Centrum® Budapest)
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A szerzok egy 10 éves, korasziilott kislany esetét ismertetik, aki
1.5 éves koraban jelentkezett el6szor a bérgyogyaszati ambulancian
fényexpozicionak kitett helyeken egyre nagyobb szamban megjele-
nd hiperpigmentdlt foltjai miatt. A klinikai kép xeroderma pigmen-
tosumnak megfelelt. 6 éves kordig arcardl tobb basalioma, egy Spitz
naevus, illetve egy hirten megjelent, igen gyorsan névekvd — 2 ho-
nap alatt 3 cm-es — keratoacanthoma kertilt eltdvolitdsra. Ezt kove-
téen tobbszori megkeresés ellenére 1,5 éven at nem jelent meg kont-
roll vizsgélaton. Ismételt észlelésekor arcdn nagyszdmu basalioma,
és az orrbemenetet is roncsold porkos, inoperabilis tumor volt latha-
t6. Sebészi beavatkozasokat kovetden per os acitretin terdpidt indi-
tottunk, mellyel sikertilt lassitani a progressziot.

A xeroderma pigmentosum autoszomdlis recessziv oroklésmenetd,
a DNS repair mtikodését érintd, fényérzékenységgel, bérdaganatok-
kal, idegrendszeri €s szemészeti eltérésekkel jaré megbetegedés. Gon-
dozésa az egészségiigyi dolgozok és a csalad szoros egyiittmikodését
igényli, ami a bemutatott esetben sajnos nem volt megvaldsithato.

Bottydn Krisztina dr.:

Mellkasfali lymphoedemat okoz6 primer mediastinalis
lymphoma

(SZTE, Bérgyogyaszati és Allergologiai Klinika, Szeged)

A 46 éves férfibeteg honapok ota fenndll6, a mellkasfalon jelent-
kez6 duzzanat miatt hdziorvosi és sebészeti konzultaciét kovetGen
kertilt bérgyogyaszatra.

A sebészeten mastitist feltételeztek, de ezt az elvégzett UH vizs-
galat és aspiratios cytologia nem igazolta. A bérgydgydszati vizsga-
lat sordn felmeriilt scleroderma/scleroedema gyanija miatt szovetta-
ni mintavétel tortént az eml6 bérébdl, mely azonban nem tdmasztot-
ta ald a feltételezett diagndzist. Laboratériumi vizsgdlatokkal
ugyanakkor emelkedett CRP, leukocytosis és magas LDH érték iga-
zolddott, ami felvetette neoplasticus folyamat lehetoségét. A beteg-
nél a bal supraclavium teriiletén tomott, subcutan infiltratum jelent
meg €s az idokozben elkésziilt mellkas CT-n is lagyrészképlet abra-
zolédott, ami szintén daganatos elvéltozasra utalt. Ismételt szovetta-
ni mintavétel tortént errdl a teriiletrdl, mely mediastinalis B-sejtes
non-Hodgkin lymphomat igazolt.

A beteg belgyogyaszati haematoldgiai osztalyon kombinalt kemo-
terapidt és Rituximab kezelést kapott, melyre bértiinetei és mellkasi
tumora csaknem teljesen regredialt.

Polman Erzsébet dr.', Gyémorei Csaba dr?, Téth Csaba dr’,
Telegdy Enikd dr.':

Szokatlan lokalizacioji sarcoidosis

(Vas Megyei Markusovszky Koérhaz, Egyetemi Oktatokérhaz,
Borgyogyiszati Osztdly', Patologiai osztaly’, Szombathely)

A Boeck sarcoidosis a leggyakrabban észlelt ismeretlen eredeti
multiszisztémds betegség. Minden szervrendszert érinthet az el nem
sajtosodd granulémakkal jellemzett korkép. Az esetek 90%-dban a tii-
dé érintett. A bdrtiinetek a betegek 10-25%-aban fordul eld. A sarcoi-
dosisos esetek szdma nagy, de azok jelentds részét nem ismerik fel.

A szerzOk a cutan sarcoidosis ritka lokalizacidji formajat mutat-
jak be esetiiknél, mely a mentumra lokalizal6dott. Az eset a Lofgre-
en szindréméaba sorolhaté — bilateralis hilaris lymphadenopathia,
arthritis, erythema nodosum. A bértiinetek igazoltak a bdr sarcoido-
sist, tiid6 érintettségével pedig a szisztémas format.

A sarcoidosisban ritkdn jelentkeznek bdrtiinetek. Az eset érdekes-
sége abban rejlik hogy, a sarcoidosis bortiinetei ritkan lokalizal6d-
nak a mentumra és emiatt a beteg szdmtalan orvosndl jart mig a bor-
gybgyaszati vizsgalat szolgéltatta a diagnézist.

Gergely Brigitta dr.:

Pemphigus oris esete

(Borgyogydszati és Allergolégiai Klinika,

SZTE, Szeged és BKKMO Borgyégydszati Osztily, Kecskemét)

A 36 éves nébeteg 4-5 honapja, fokozatosan progrediald, fehér le-
pedékkel fedett szajnyalkahartyan, szajpadon jelentkez6 fajdalmas



