A birilébizottsag értékelése

Virkonyi Judit hdrom hematologiai korkép esetén tett klinikai és laboratériumi
megfigyeléseket, melyekbSl a Bizottsig a legfontosabb eredeti megallapitisokként az
alabbiakat emeli ki:

I.

A myelodysplasids szindroma (MDS) korében: megéllapitotta, hogy az MDS betegek
mintegy felében valamely, a vasterhel6dés tekintetében relevins HFE gén muticiGja
(C282Y vagy H63D) jelen van, valamint leirta, hogy azon MDS betegek, akik a HFE
génmuticiot hordozzik, kevesebb egység transzfuzidjit kovetden érik el a kritikus
transferrin telitettséget. Ezek alapjin j felismerésként javasolja, hogy minden
hosszabb tulélésre prognosztizihaté MDS beteg, aki rendszeresen kap transzfiziot,
részesiiljon keldt kezelésben.

A myeloma multiplex terén felismerte azt, hogy a betegek vasanyagcseréje
szignifikdnsan korreldl HFE genetikai varidns stituszukkal: a myelomas betegek
alacsony szérum vas és transzferrin szaturicios értékeivel, valamint megillapitotta,
hogy myelomaban vastilterhel6déssel nem kell szimolni. Ebben a betegcsoportban
leirta, hogy GSTT1/GSTMI1 null varidnsok talélése szignifikinsan révidebb, és akik a
GSTP1 Ile genotipust homozigbta formaban hordozzik, a legjobb tudléléssel
szamolhatnak.

. Mastocytosis esetén az IL6 és IL-6R gén polimorfizmusinak egyiittes elemzése soran

igazolta, hogy a mastocytosis leggyakrabban az IL-6 gén GC allél és az IL-6R gén AC
allél egyiittes hordozasa esetén fordult el6. A betegségre leginkabb az IL-6R gén AC
heterozigéta formdja volt a jellemzS. Nagy betegszimu mintiban, egy nemzetkozi
betegregiszter adatai alapjin kimutatta, hogy mastocytosisban az eosinophilia
kedvezétlen prognosztikai jel.



