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ransplantation in inborn errors of metabolism

* A vérképzo Gssejt-atiiltetés terapias lehetdséget jelenthet szamos anyagcsere-
betegségben, igy mukopoliszacharidézisban és adrenoleukodisztrofiaban is

* Allogeneic hematopoietic stem cell transplantation (HSCT) was researched in
numerous lysosomal diseases, including MPS I, MPS II, inherited lysosomal
leukodystrophies and Krabbe disease.
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Hogyan segithet az 6ssejt- atliltetés anyagcsere-
betegseégben?

A terdpia alapja, hogy az 6ssejt-transzplantdcié utan a donor eredetf,
enzimtermelo sejtek az agyba és egyéb szervekbe juthatnak, ott
biztositva a folyamatos enzimtermelést.

HSCT allows donor-derived, enzyme-producing cells to migrate into

the brain and other organs, providing a permanent form of enzyme
replacement



Kritériumo

A transzplantacio elvégzése anyagcsere-betegségekben akkor lehet indokolt, ha a
terapia haszna meghaladja a beavatkozassal jaré kockazatot.

Hurler-szindromaban a transzplantacio kritériumai a 2 év alatti életkor és a 70-
nél magasabb IQ

A vérképzo Gssejt-atiiltetés elvégzése Hunter-szindromaban az agyi atrofia és a
valvularis regurgitacio megjelenése el6tt lehet javasolt.

Hematopoietic stem cell transplantation is a standard therapy for young patients
with mucopolysaccharidosis I (Hurler-syndrome).

HSCT is indicated when MPS I (Hurler-syndrome) patients are <2 years of age and
show an intelligence quotient (IQ) of = 7o.




orai poszt-transzplantacios id6szak
Early post-transplantation period

* Kondicionalo kezelés: 7-8 nap, korabbi
szerekhez képest kevésbé toxikus
kemoterapia alkalmazasa

» Kondicionald kezelés kezdetétdl steril
boxba helyezés az 4j vérképzés sejtjeinek
megjelenéséig (steril isolation until
ANC>o0,5 G/I, engraftment)

» Uj vérképzés megjelenésekor
megtapadasnak nevezziik, amikor a
neutrofil sejtek szama >o0,5 G/1

* Megtapadas 2-4 héttel a transzplantacio
utan
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Poszt-transzplantacios id6szak

Megtapadas utan félsteril szobaba helyezés
CD4 T-sejtek megjelenéséig maszk és kesztyt viselése, diétas
szabalyok betartasa

100. napig vérkép és virusszam ellen6rzése céljabdl hetente 2
alkalommal kontroll

100. nap utan stabil vérképzés esetén kontrollok szama csokken

Késébbiekben legalabb évente minden betegiinket ellendrizziik
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' Szovodmenyek

Complications

A vérképzd Ossejt- transzplantacion atesett betegek hosszu tavu
gondozast igényelnek, mind az alapbetegségiik, mind a
transzplantdcio immunoldgiai és fert6zéses szovédményei miatt.

Graft versus host betegség (graft versus host disease)

Fert6zések: kiemelt szerepe van gyermekkorban a virusoknak

(infections, especially viral infections)



Graft versus host betegseg

a donor eredet(i sejtek a szervezet sajat sejtjeit karosithatjak, ami
boOr-, maj- és bélelvaltozasokhoz vezethet

kezelésében az immunrendszer mikodését gyengit6 gydgyszerek
jatszanak nagy szerepet

Graft versus host disease (GvHD) is the most frequent complication after
allogeneic hematopoietic stem cell transplantation (HSCT). It is a
consequence of interactions between antigen (Ag)- presenting cells of the
recipient and mature T-cells of the donor.
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—— Fert6zések

Infections

A fert6zések koziil a transzplantacio koriili idészakban nagy veszélyt
jelentenek a bakteridlis- és gombafert6zések, ezért a betegeinknek
megel6zésként is adunk antibiotikumot és gombaellenes kezelést.

Gyermekkorban kiemelten nagy veszélyt jelentenek a virusfert6zések
is, kiilonosen az Epstein-Barr virus, a cytomegalovirus és az adenovirus,
amelyek egy korabban tortént fert6zés utan ujra aktivalodni tudnak.

In the pediatric population the virus reactivations are the biggest problems

among infections. EBV, CMV and adenovirus reactivation can cause life-
threatening infections
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Enzimpotlo kezelés

Enzyme replacement therapy

Mukopoliszacharidozisban az enzimpotlo kezelést a transzplantacié korili
id6szakban folytatjuk és a donor eredet sejtek stabil megjelenésekor
fejezziik be kozpontunkban.

Jelenleg azonban az kérdést jelent az MPS-es betegek gondozasaban, hogy
az enzimpotld kezelést a transzplantacio utan pontosan meddig kell
folytatni, mit tekinthetiink hatarértéknek.

Irodalmi adatok alapjan a glitkozaminoglikan vizelettel torténd tritése
transzplantacié utan jelentésen csokken, azonban az enzimszintek normal
tartomanya, célértéke a vérben transzplantacid utan jelenleg még nem
tisztazott.

Enzyme replacement therapy will be continued until stable donor-
derived hematopoiesis.




//

A stabil donor eredetti vérképzés utan a betegek életminGsége jobb
lesz, mind a heti rendszerességgel folytatott enzimpodtld kezelés alatt,
ha a transzplantdciét a kritériumoknak megfelel6en, idében végezziik
el

Az Ossejt- atiltetés biztonsagosabb beavatkozas lett a novekvo
donorszam, a kisebb toxicitasu kemoterapids szerek és a jobb
szupportiv terapia miatt

Once engraftment has been established, the quality of life of patients will be
better than of patients receiving weekly ERT treatment

HSCT also improves morbidity, when it is performed early

HSCT has became progressively safer due to the availability of enhanced
techniques for human leucocyte antigen (HLA) matching, improved
preparative regimens and supportive care.
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Konkluzio

A gyermekgyogyadszatban a vérképzo Ossejt-atiiltetés kritériumai és
kivitelezése anyagcserebetegekben egy jelenleg is dinamikusan
valtozo és fejlodo tertilet.

Szovédmények megel6zésének és kezelésének és az alapbetegség
gondozasanak a betegek kés6bbi életmindsége szempontjabol
kiemelt jelent6sége van.
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~ Démeter House Demeter Alapitvany

In Démeétér House the whole family can live together during the transplantation
procedure. After engraftment the children can also sleep and stay with their
mother in the house.

www.demeterhaz.hu






K6szondm szépen megtiszteld figyelmuket!

Thank you for your kind attention!




