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Adrenoleukodystrophias
gyvermekek
Ossejt-transzplantacioja
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lEgyesitett Szt. Istvan Szt. Laszld Kh. Gyermekhematoldgiai és Ossejt-transzplantacids Osztaly
2Egyesitett Szt. Istvan Szt. Laszld Kh. Gyermekinfektoldgiai Osztaly
3Egyesitett Szt. Istvan Szt. Laszlo Kh. Gyermekintenziv osztaly
4Egyesitett Szt. Istvan Szt. Laszl6 Kh. Hematoldgiai és Ossejt-transzplantacids Osztaly



Adrenoleukodystrophia G\
(X-ALD) |
* Incidencia: 1:20000-1:100000
o ABCD1 gén (Xg28) =

ALDP hiany (transzmembran transzporter) -
peroxiszomalis [$-oxidacio zavara -

VLCFA felszaporodas
e 40-50%-ban cerebralis érintettség

» Progressziv idegrendszeri karosodas (demyelinisatio)-
koponya MR

o KIR fehérall, perif. ideg, mellékvese-kéreg, testis, vvt.,
plazma, fibroblast



Terapia C\

Szupportiv: hormonpotlas, diéta, Lorenzo olaja

Kurativ: 8ssejt-transzplantacio

* Indikacio: korai cerebralis érintettség
(neuropszich., MRI)

 Ellenjavallat: gyors progresszio, el6rehaladott
betegség (1Q<80)

o 5 éves tulélés: 56-67% (th. nélkil: 40%, 15é: 0%)

* Neurologiai kimenetel: HSCT el6tt jo allapotu
betegek 53%-a nem progredial!



A Szent LaszI6 Kérhazban [

» 20 év — 6 transzplantacid (X-ALD)
e Tulélés 4/6
> 1 tunetmentes

> 2 neurolodgiai tinetekkel él6
> 1 meég kozvetlenul a tx utan

* A halal oka az alapbetegség!
e TRM:0%







. Esetismertetés C\

e Sz.7s.5 éves fiu
o Zavartalan fejl6dés

* Koponya trauma — 2 nap mulva
eszméletvesztés+hanyas

* Koponya CT, MR: fehérallomany laesio
* 1Q:130

o VLCFA emelkedett e
* Emelkedett se ACTH (norm. se kortizol) ( |
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. Esetismertetés CX

» Ossejt-transzplantacio
* Myeloablativ kondicionalas (BuThCy)
e Graft: 6/6 CBU

» Az alapbetegség progresszidja (latas és
hallasromlas, pszichomotoros meglassulas)

e 1,5 évvel a tx utan
> 100% donor vérképzés
> Sulyos neurologiai tinetekkel él - stagnalas




l.Esetismertetés CX

» U. B. 11 éves fiu

» Csaladi anamnézis neg., batyja egészséges
o Zavartalan fejlédés

e Macrocrania miatt 1,5 éves korban CT: norm.

* 10 évesen magas laz, fejfajas—> Szt. Laszlo K.
jelzett meningizmus - LP: norm. liquor




Il. Esetismertetés

D

* 11 évesen lazas infekcio, heves fejfajas,

hanyas elesett allapot - Szt. Lasz
* Norm. neurologiai status, ép intel

o Kh.
ektus

» Kezd6d6 papilla oedema - dehydralas

2,



Koponya MR (% >

X-ALD?




Vizsgalatok )

* Endokrinoldgiai vizsgalat
> Se-kortizol 12,9 pg/dl (8-26 ug/dl)
o Se-ACTH 1864 pg/ml (7,2-63 pg/ml)
> Th: Hydrocortison (3x5mg)

e VLCFA-szint

Testvér Anya Referencia
érték

C26:0 6,88 ymol/l 0,70 uymol/l 2,47 pmol/l  0,22-1,31
umol/I

C26:0/C22:0 0,13 0,008 0,032 0,003-0,021

C:24:.0/C22:0 1,64 1,08 1,33 <98

* Genetikai vizsgalat (ABCD| gén szekvenalas)
o ¢.1015T>C (p.Trp339Arg)




l. Transzplantacié Q

* 6/6 (HLA-A, B, DR) koldokvér-graft (CBU)

» Kondicionalas: BuCy+ATG
(myeloablativ)

* Magvas sejttartalom (NC):
2,9x107/kg

* Aplasia

e +40. napon 100% recipiens
vérképzés a csv-ben

* E. coli septicus shock

* Dg: primer graftelégtelenség ==



II. Transzplantacié G\

* Double CBU graft
o Magvas sejttartalom (NC): 12x107/kg

» Kondicionalas: FluMel+ATG (redukalt
intenzitasu)

o ~40.nap: WBC:0,1G/I, csv. [ényegében (res, de
itt 30% donor CBU3 vérképzés

e E. coli sepicus shock _ (L}»
e Varni vagy retranszplantalni?! /1\

EE (=
e —

» Tul nagy kockazat a hosszu aplasia (~¥100 nap)



lIl. Transzplantacid G\

* Haploidentikus apai periférias graft
(anya hemizigota)
o Ossejt-tartalom (CD34+): 17x 10%/kg

e Kondicionalas: Campath (alemtuzumab, anti-
CD52)

e Rovid tavu memoria zavara (?)

e Koponya MR: bizonytalan progresszio

» Szovodmeny: HSV conjunctivitis €s stomatitis



HSV-infekcio







IIl. Transzplantacié CX

e Megtapadas a 10. napon!! —50% CBU3, 50%
apai
e 135 nap utan haza!!l

e Kimérizmus 30. nap: 100% donor (78% apa,
22% CBU)

* Hosszan tarto immunrekonstitucio zajlott

» 1 évvel a transzplantacio utan tinetmentes







Osszefoglalds C\

o X-ALD cerebralis forma
* Progressziv betegség

* |R-i eltérés nélkil rendszeres koponya MR (3-6
havonta)

» Pozitiv MR esetén slrg0ds transzplantacio

» Ossejt-atiiltetés: egyetlen hosszu tavon
hatékony terapia






K6szonom a figyelmet!




