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A Debreceni Egyetem Orvos- és Egészségtudomdnyi Centrum (DEOEC)
Infektologiai és Gyermekimmunologiai Tanszék (IGyIT) egyik feladata a
velesziiletett immunhidnyos betegek kivizsgdldasa és kezelése. Az IGyIT a
jogeldd Debreceni Orvostudomanyi Egyetem szervezeti keretei kozott, 1998.
julius 1.-én jott létre, és mdr a rakovetkez6 évben megalakult a Kelet- és Kozép-
Europai Infektolégiai és Gyermekimmunologiai Oktatdsi és Kutato Kozpont (a
tovabbiakban: Kozpont). A Ko&zpont koncepciondlis szempontbdl szorosan
kapcsolddott a Karpatok Eurorégié Interregiondlis Egyiittmiikodési programhoz,
amelynek célja és feladata a régié teriiletén koordindlt oktatdsi és tudoményos
egyiittmiikodés kialakitasa. Az IGyIT mellett miikodé Kozpont szakmai és oktatasi
koncepcidjat jol szemléltette az "Emerging Infectious Diseases in Eastern and
Central Europe" cimli nemzetkdzi tudoményos konferencia, amelyet a Soros
Alapitvany tdmogatasdval 1999 augusztusiban, Debrecenben rendeztiink, és
amelyre 15 kelet-eur6pai orszdgbdl és Kindbol Osszesen 56, pdlyazat ttjan
kivélasztott szakembert fogadtunk. Ezt kovetden, 2002-ben ,,Diagnosis and
Treatment of Primary Immunodeficiency Disorders” cimmel rendeztiink
nemzetkozi konferencidt Debrecenben, amelyen kozel 30 nyugat-eurépai és 70
meghivott kelet-eurdpiai vendég vett részt. Lennart Hammarstrom, a Karolinska
egyetem immunolégus professzora ezen a konferencidn ismertette az Eurdpai
Immundeficiencia Tarsasdg betegregiszterének adatait. Eldaddsdnak egyik
legfontosabb mondanivaldja az volt, hogy Eurdépa kiilonb6z6 orszdgaiban
nagymértékben kiilonbozik a Regiszterben nyilvadntartott betegek szdma
(1. dbra). Az adatok azt a szomoru képet mutattdk, hogy Kelet-Eurdpa tobb
orszagabdl 10-nél kevesebb beteget jelentettek, aminek oka lehetett a bejelentés
elmulasztdsa, de a betegségek felismerésének, a pimer (elsddleges) immun-
defektusok diagnosztikdjanak hidnyossaga is. A Kozpont ezért, 2004 mérci-
usdban, utjara inditotta eddigi legsikeresebb, és ma mdar szakmai korokben
vildgszerte ismert és elismert programjat, amelyet J Project-nek neveztiink el. A
Project keretében helyi szervezdkkel kozosen, de a Kozpont koordindlasaval,
konferencidkat rendeztiink az alapelldtisban, kdérhizakban, és egyetemeken
dolgoz6 szakemberek részvételével. A szakmai kezdeményezéssel az volt a
célunk, hogy a Kelet- és Kozép-Eurdpai régidban eldsegitsiik a stlyos, gyakran
haldlos fertdzésekre hajlamosito, velesziiletett immunhidnyos betegségek korai
felismerését, diagnosztizalasat és kezelését. A J Project elsddleges célja tehat az
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immunoldgia irdnt érdeklddd orvoskollégdk tovabbképzése, és ennek varhatd
eredményeképpen az immunhidnyos betegek nagyobb szdmanak felismerése, a
diagnosztikai és terdpids feltételek javitasa. A kiilonbozd Kelet- és Kozép-Euro-
pai centrumokban rendezett szakmai konferencidkkal immundeficiencia munka-
csoportok helyi megszervezését, betegcsoportok, sziildi munkacsoportok
létrehozasat is eldsegitjiik. A J Project konferencidk alkalmaval tdjékozédunk az
adott orszdgban nyilvantartott, velesziiletett immunhidnyos betegségekben
szenvedO betegek szamardl és a helyi diagnosztikus és terdpids lehetdségekrodl is.
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1. dbra. Az Eurépai Immundeficiencia Térsasag regiszterében 2002-ben nyilvantartott
primer immunhidnyos betegek orszagonkénti megoszlasa Eurépaban
(L. Hammarstrom, személyes kozlés).

A konferencidkat tobb honapos szervezomunka el6zi meg. A rendezvényekre
nemcsak az immunoldgia vezetd képviseldit hivjuk meg, hanem az immunoldgia
irdnt érdekl6dd mds szakteriileten dolgozé kollégakat is. A résztvevok, a szakte-
riilet prominens képviseldinek tolmacsoldsaban, az immunhidny-betegségek ku-
tatdsdnak és gydgyitasdnak legaktudlisabb kérdéseit Osszefoglalé eldadédsokat
hallgathatnak meg és tapasztalatokat cserélhetnek a diagnosztika és a terdpia
legdjabb eredményeirdl.

Erre a széles kor(i tdjékoztatasra azért is sziikség van, mert a probléma sokkal
nagyobb, mint gondolndnk. Ma mar t6bb mint 200 kiilénb6z6 immunhidny-
betegség ismert, és ez a szam a genetikai kutatdsok nagymértékii fejlédésével fo-
lyamatosan, évrol-évre 10-12-vel emelkedik (1-4). A leggyakoribb primer im-
mundefektus a szelektiv IgA hidny, amelynek el6forduldsi gyakorisaga 1:500.
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Mais velesziiletett immunhidny-betegségek hasonlé ardnyban fordulnak eld,
vagyis azt mondhatjuk, hogy 250 ember koziil legaldbb egyet érint a betegség.
E szamadatok is megerdsitik, hogy a velesziiletett immunhianyban szenvedd be-
tegekre kiilonosen nagy figyelmet kell forditanunk.

A velesziiletett immunhidnyos betegségekre jellemzd, hogy a szervezet csok-
kent immunvédekezd képessége miatt az érintettek hajlamosabbak fertézésekre
és daganatos megbetegedésekre. A fertdzések altalaban elhiizéddak, silyosabb
lefolyasuak €s akar végzetes kimenetelliek is lehetnek. A velesziiletett immunhi-
dnyos betegségben szenveddkben gyakoribb az allergids és az autoimmun beteg-
ségek eléforduldsa is. Gyakran csak az allergiat vagy az autoimmun betegséget
ismerik fel, a hattérben meghtiz6d6 immunhidnyt azonban nem. A szakemberek-
nek mindig gondolniuk kell arra is, hogy a felismert betegség (példdul a lakossag
mintegy 20 sz4zalékat érintd allergia) esetleg csak a jéghegy csucsa, és a hattér-
ben immunhidny-betegség allhat. A ma rendelkezésre all6 terdpids eszkozokkel
az immunhidnyos betegségek nagy része jol kezelhetd é€s gyogyithatd. Az elsd
1épés azonban a diagndzis megdallapitdsa, amelyhez a debreceni project a kor-
nyez0 orszagok szamadra is szakmai segitséget nyuijt.
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2. dbra. J Project konferencidk Kelet- és Kozép-Eurépa orszagaiban, 2004-2009 kozott
(a konferencidk helyét csillag jeloli).
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Az immunhidnyos betegségek felkutatdsdnak szakmai felel0sségét tehat az
IGyIT mellett miikodé Kozpont a teljes Kelet- €s Kozép-Eurdpai régidban val-
lalta. A programba eddig bevont orszagok (Bosznia és Hercegovina, Bulgdria,
Cseh Koztarsasag, Esztorszag, Fehér-Oroszorszdg, Lengyelorszdg, Lettorszag,
Macedoénia, Magyarorszag, Moldavia, Oroszorszag, Romdnia, Szerbia, Szlové-
nia, Ukrajna) mindegyikében rendeztiink J Project konferencidkat (2. dbra).
Magyarorszag, a Cseh Koztdrsasdg és Fehér-Oroszorszag kivételével a diagnosz-
tikus lehetdségek meglehetdsen rosszak, igy csak az alapszintli immunolégiai
szlirdvizsgalatok elvégzésére van mod €s a terdpias lehetdségek is korlatozottak.
Ha a betegséget nem ismerik fel, vagy az anyagi feltételek nem biztositottak az
immunterdpids készitmények megvasarldsidhoz, a betegek kezelése is elmarad,
vagy késik. A J Project-tel egyfajta karitativ szolgélatot is véllaltunk: vizsgélati
mintdkat, betegeket fogadunk az érintett orszdgokbdl. Tanszékiink Immundiag-
nosztikai és Molekuléris Genetikai Laboratériumaban biztositott a velesziiletett
immundeficiencidban szenvedd betegek teljes kortl kivizsgdldsa. A betegségért
felel6s génhiba kimutatasa alapjin a csalddok élhetnek a prenatilis genetikai di-
agnosztika lehetdségével mar a terhesség korai idoszakédban (5, 6). A molekul4-
ris genetikai médszereket nemcsak a mindennapi klinikai diagnosztikdban, ha-
nem az érintett orszdgokkal munkacsoportjaival kdzosen végzett kutatdémunka-
ban is hasznositjuk. A legtjabb klinikai kutatdsok alapjin, bizonyos immunhidny
betegségekben terdpids lehetdségként jon szoba a génterdpia (génmddositott Os-
sejt kezelés; 7-10) is.

Fontos célunk a Kelet- és Kozép-Eurdpai orszagok szakmai felzarkdztatdsa-
nak eldsegitése, az adott teriileten szakmai hdlézat miikodtetése, Kelet- és Ko-
z€p-Eurdpai betegregiszter és genetikai adatbazisok létrehozdsa (11, 12). Az
immundefektusok genetikai diagnosztikdjanak elésegitéséhez a K6zpont minden
érintett orszagbdl fogad mintdkat. A koltséges vizsgélatok elvégzéséhez a New
York-i Jeffrey Modell Alapitvdny és a Biotest Hungaria Kft. nyujt folyamatos
anyagi tdmogatédst. A J Project sikerének is koszonhetd, hogy az IGyIT egyike
lett Eurdpa 11 Jeffrey Modell Referencia Kozpontjdnak. Debrecenben az elmult
6 évben elvégzett molekuldris genetikai vizsgalatok szdma 735-re emelkedett, és
folyamatosan novekszik, parhuzamosan a J Project konferencidk szdmaval (3.
dbra). A Jeffrey Modell Alapitvdny adatai alapjan, a J Project-ben érintett orsza-
gokban diagnosztizalt betegek szdma a 2004 évi 167-r61 2008 végéig 5478-ra
emelkedett. Ezek az adatok a felismert és diagnosztizdlt betegek szdmdnak 1at-
vanyos emelkedését jelzik. A J Project azonban folytatédik, amelynek dinami-
k4jat mutatja, hogy 2009-ben minden eddiginél nagyobb szdmu kongresszust
szerveztiink, és a program Egyiptomra, Torokorszagra, Irdnra és Oroszorszag
keleti teriileteire is kiterjedt (2. és 4. dbrdk).

Osszefoglalva: a velesziiletett immunhidny-betegségek teriiletén az elmult két
évtizedben latvanyos fejlddésnek vagyunk tanui, amely elsdsorban a genetikai
kutatémddszerek molekuldris orvostudoményban valé alkalmazdsaval fiigg 6sz-
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sze. Ha azonban a medicina egy teriileten a fejlodés ilyen gyors, az 1j ismeretek
és azok alkalmazdsa a mindennapi gyakorlatban eltdvolodhat egymastdl, egyfaj-
ta Ur keletkezik, ami miatt felértékelddnek az olyan szakmai programok, mint a J
Project. Kiilonosen igy van ez a fejlddésben elmaradt orszdgok esetében, ezért a
komplex szakmai feleldsség nem nélkiilozheti a technoldgia és tudéstranszfer
szervezett, halézat programok keretében torténd megvaldsitisat. Erre példa az
altalunk 6. éve sikeresen folytatott J Project, az American Pediatric Academic
Societies Program for Global Pediatric Research programja, vagy a RIKEN Re-
search Center for Allergy and Immunology in Japan 2008-ban inditott primer
immundeficiencia-networking programja (13).

J Project konferenciak és genetikai
vizsgalatok (2004-2009)
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3. dbra. A Debreceni Jeffrey Modell Diagnosztikai Kézpontban elvégzett molekuldris genetikai
vizsgélatok és a Kozpont dltal szervezett J Project konferencidk szdma 2004-2009 kozott.
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4. abra. J Project konferencidk 2009-ben.
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