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ESETBEMUTATAS — Koértorténet .

Els6, anyai toxoplasma fert6zéssel szovddott varand
37. gest. hét, Apgar 9-10, 2520 gramm (3 pc), 46
16 oras életkor: tunetes hypoglycaemia (vc:

L
PIC a

pol&s:
10% glukozdnil korai®per os taplalas
ér ertéek rendez6dott

Ag i ng, szemeészet és hallas /BERA/ vizsgalat negativ
s eletkorban, |0l etethetoen emisszio

: Cct are
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Infektologiai konzilium

+ Klinikailag manifest congenitalis toxoplasmosisra utalo tu
 Latens infekcio gyanuja miatt kombinalt kezelés jav

nincs

-

3) Klinikai tinetektél mentes fert6zésekben — a kezelés

I. Bevezetd kezelés hat hétig:
PYRIMETHAMIN + SULFADIAZIN +

. Ezt kovetben alternalva elés v
SPIRAMY

j g
ULFADIAZIN + LEUCOVORIN négy hétig
(adagjai, mint fent) ol

Hajdi"Gy."Intrauterin €és Neonatalls fertozesek

« Toxo a PCR negativ
« Kontrolt'vizsgalatok soran IgG titer fokozatosan csokkent

PECH 2025. Vas Varmegyei Markusovszky Egyetemi Oktatokérhaz,

Csecsemd- és Gyermekgydgyaszati Osztaly, Szombathely Dr. Margavics Eva




ESETBEMUTATAS — Kortorténet |l.

Els6 negyedevben rendszeres utdgondozas — verke
—> Vércukor vizsgalatrol nincs adat!

5 honapos életkor: elsd hospitalizécié — 12
—> laboros vércukor: 4,1 mmol/l (7,3

Itis

18 honapos eletkor: masodik hosp struktiv bronchitis

|(115

Cl

— laboros vércukor: 1,6 m
(infekciohoz tar caemia?)

19 honaposan — |2 kozodassal jaro gorcsallapot
— labg ore 5 mmoI/I (estl kakao fogyasztas kézben!)

v Alacsony vércukoreértékek

Kifejezett sulygyarapodas
A=
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Indulo vizsgalati eredmeények

» Laborvizsgalat:
* Hypoglycaemia (1,5-2,1-1,6 mmol/l)
* lonok, maj - és vese funkcios értékek normal tarto
* |Infekciora utalo eltérés nincs
* Hypochrom microcytaer anaemia
® Vél’géZ VIZSQé/at.' vizelet keton
 metabolikus acidosis T
» laktat emelkedés » i i
redukalé anyag ,
4 - P normalis / \a‘acson
* Plasma ammonia: ot [EE iy .
szérum inzulin hepatomegalia . . .
\ mindkettd kortizol
nor \ s va‘n/ nincs
K g 1) $ l [
- Vizele; s 0 1] l
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Vizsgalati eredmenyek |I.

e Hormonlabor:

Aktualis érték Referencia t
TSH 2,71 mU/I 1.09-
Kortizol 281 nmol/l
Insulin 8,9 uU/ml
C-peptid 1,09 ng/ml

Kiterjesztett anyagcsere
-> anyagcsere

Gyermekneureiog Imi convulsié,
EEG vizs epileptiform eredet nem mertilt fel

Die

0 acio:
hiba - napi 1 | tehéntej fogyasztas, rendszertelen étkezés
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Vizsgalati eredmenyek Il

 Vercukor profil
— zOmeben éetkezes elott és ejszaka alacsony €
* HbAlc: 3,6% (4,3 — 6,1%)

* Hypoglycaemiak kapcsan levett la

Vércukor

(mmoll/l) 6 2,3
Serum insulin

(wUlml) 9,5 10, |

oglycaemias Hyperinsulinismus
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Patient presents with congenital hyperinsulinism (CHI)

.

Initiate treatment with diazoxide
¢ Treatment ineffective

Is CHI diffuse or focal?

1

Hyperinsulinismus — kivizsgalasi es terapias algoritmus
v
Focal CHI

29

Perform : eous (5C) octreotide

Is treatment effective?
I

No

v

Initiate continuous SC infusion of
octreotide (LAR octreotide or
lanreotide preferred in older infants
and children) or glucagon

Treatment ineffective

v

Initiate sirolimus
‘ Treatment ineffective
Initiate combination therapy

Morphotogical mosaicism ‘ Treatment ineffective

Perform 98% pancreatectomy




Kezeles

* Diazoxid — induld napi adag: 4x25 mg (7 mg/ttk
« Kardioldgiai szlrdvizsgalat:

-> koros strukturalis eltérés ninc

J Mel[ékhatésok: * o
. Etvagytalansag l@

« Hasfajas
« Hanyas
» Hypertric

TATP/ADP //C'Oses / ca?*
Inhibits insulin
OO release
QN A D y,
®e
oo ®

AS — azota mar sok-sok alkalommal...
idrat osszetetelu
eghatarozott mennyisegl €s mindésegu etrend

* Dietetl

i
M
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CGMS — Terapia kezdetekor

Szazalkékos dsszehasonitds Wosrsw [ 5eS%

mneil 22

Hipoglkémias mintak (1) Epzodok szama (naponta): ©

°

::mast:cun o) e
® ©

Q @ Beallitasok @
29% (1n 114) 17 Ent feiss hatarmal (napJe).) Bei~ BeJ--

5,12 1,2 mmol 4,9t 1.5 mmoli " £ felss hatar kézeleben (nap./é).) Kif= Ki/

- = Felsd hatar eloth ida (nap/é).) o e e
24.4% 30.5% Ent also hatdenal (nap /e ) Bai- Bel--

1.7/04 1.5/08 €1t akso hatar kozeleben (nap.ié. | Kife= K-

"% 4,7 208 mmol| 5.7 2 1.5 mmoll Ao hatar eldtti id6 napJéj.) o fon

14114 2928

dd a tartomanyban

Gyors hatasi mennyiség (naponta)
Hosszd hatasy mennyiség (naponta) -

21% {—]!. _l ‘tkezes (napenta) -
Bovet szénhidrat (naponta)

15%

1% %

223
-

" Cubcebaae a-evSicuon (GV)



CGMS - Testsulyhoz igazitott diazoxid dozis mellett

5-95%

Szazalékos osszehasonitas
15|
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hm’\;p’"""""gr"ﬁw&-— o --—-', B
I ey 2 e N
Lo
" * = ae L B or o s I

| Hipoglikémias mintak (0)

Epzddok szama (naponta):

el

®

Nrcs

Beallithsok

4%

(4n 10¢) 6 (4n 210)
63217 mmoll 6.9 £ 1.4 mmoli

27.5% 22.5%
14/008 or/0z

8237 mmoll 8.1 228 mmel)
33/33 39719

Gyors hatasi mennyiség (naponta)
Hosszd hatasy mennyiség (napanta)

N6 a tartomanyban

ﬂ;' i Etkezes (naporga)
" Bevet szénhidrat (naponta)

%

22 )
-

" Ent feisd hataeral (napJe).)

" Ert fulss hatar kezelébon (nap ) |
Feisd hatar eldtt 6 (nap/e) ) o
£t ako hatamal (nap /&) )
£t ako hatar kozelében (nap./dy. )
Also hatar eldtts idé (nap Jg|.) &
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Genetikai vizsgalat — Debreceni Egyetem

* NEURO D1 génben bizonytalan klinikai jelenttség >Toi[o}

* C.723>G,p.(His241GIn) - heterozi
« A mutacio allélfrekvenciaja: 0,6%

A mutacio konzervativ aminos@

« Csaladszurés.
— NEOg
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e Pater

Neuro D1 gén azonos mutacio

heterozigota formaban, mint probandnal
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Perzisztalo hyperinsulinismust okozo genek

Elnevezés Gén Kromo- Oroklédés Diazoxid Klinikai jellemzok
szdmalo- - érze-
kalizacid kenység

K-ATPaz HI ABCC8/KCINTT 11p15 recessziv  nem diffiz szévettan

nagy sziletési sdly
fehérje indukdlta hypa&lyk

fokozott glikézigg

apai erede- nem
i
recessziv

dominans

enyhébb tiinetek
fehérje indukdlta hypoglykaemia

hyperammonaemia, fehérje indukilta hypoglykaemia
gorcsok
tanuldsi nehézségek

stilyossdga és az életkori megjelenés széles spektrumot mutat
de novo

HN domindns igen nagy szuletési sily
serdiilé-felndttkorban MODY

HNFTA
SCHAD H

domindns igen serdiild és felndttkorban MODY

4q25 recessziv  igen fehérje indukalta hypoglykaemia, kéros acyl karnitin és vize-
let szerves sav profil

UCP2 HI Ucpe2 11913 domindns igen enyhe hypoglykaemia
MCT1 HI SL16AT 1p13 domindns valtozd anaerob terhelés kiviltotta hypoglykaemia



Genetikai vizsgalat — Debreceni Egyetem
« NEURO D1 génben bizonytalan klinikai jelentésegu mutaéie:

¢ C.723>G,p.(His241GIn) - heterozigota forma %

« A mutacio allélfrekvenciaja: 0,6%
« A mutacié konzervativ aminosav poziciot érin

elterés
0os mutacio

- Pater D1 gé
« Testvér () igbéta t@rmaban, mint probandnal
— |rodalmi G nogenes €s permanens neonatalis

« Csaladsziureés:
« Mater — Neuro D1 gén — nincs kimut

diabetessel

— D

»y tacio hyperlnsullnlsmussal valo tarsulasa az
iroda

erult leirasra..
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Kepalkoto vizsgalatok

» Hasi ultrahang:
- majszerkezet homogen
- pancreas nem szélesebb, fejben nem ébré@ Il i es

- 18 E-DOPA PET CT:

MEDICOPUS Edi. Szolg. Kézhasz onprofit

— NEAK engedélyezés Vv

az engedély lejart

aposvar

« Egyedi méltany

o Ismét élyeztetés V/
alo tekintettel altatasos vizsgalat

gyermekosztalyos hattér: Kaposi Mor Oktatokorhaz
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8 F — DOPA — PET CT vizsgalat

Pancreas test-farok hataron
korulirt DOPA felvetel

Congenitalis
hyperinsulinismus
fokalis forma




Sebészeti bemutatas - esetmegbeszéles

SE-Gyermekklinika(dr. Kalman Attila) - Nuklearis medicina(dr. Toth Zoltan)

A korai képeken detektalhato a kornyezd has
allomany (test-farok) farmakon felvételét. 368
intenzitasu, relative korulirt DOPA h

« Ez a kesOi képeken keveésbé volt meggyd

(A korabbi fokalisnak véleményez
markansabb, hatarozottabb,

etegse eten ketségtelen
0bb goe0s DOPA halmozasok voltak)

« Surgetdé muateti ewr all fenn — gydgyszeres
terapia m t \@nyagcsere allapot:

S kovetése javasolt
esetleg kontroll DOPA PET is opcio lehet
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Ami az ellatast nehezitette...semmi sem ment konnyen...

» Gondozasi idopontban nem jelentek meg

» Afelirt gyogyszert — OGYEI és NEAK engedély — nem
 |d6kozben kistestverek szuletettek, majd a szulgk.di
« Anyai nagymama lett a kisfiu gyamja
 Dietetikai javaslatot nem tudtak megtar,

« Nagyon mozgekony,Sze , agressziv viselkedeés
— Ovoda valta tés, terapiat tamogatjak, vercukrat ellen6rzik

csallapot
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Hol tartunk most!?

Iskolat kezdett — tamogato legkor, viselkedes

Hospitalizaciok szama csokkent
Kozel normoglcaemia

HbAlc: 4,6 — 5,4%
Diazoxid terapia — 4 r“le
gy@G csokkent
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PADIATRICS

Lasting '®F-DOPA PET Uptake after

Clinical Remission of the Focal Form of
Congenital Hyperinsulinism

Tohru Yorifuji* Yuki Hosokawa?® Rika Fujimaru?® Rie Ka Hiraku Doi®

Takako Matsumoto? Hironori Nishibori® Michi

— A fo OPA felvetele nem korellal a
sejtekei elyalaszto kepessegéevel

nik@Premisszio funkcionalis folyamat nem jar az

insllih termelo sejtek apoptosisaval
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fiayemuket!





