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A hyper-IgM szindroma X-kromoszomahoz kotott formajanak (CD40 ligand deficiencia)
neuroendocrin carcinomaval val6 tarsulasat irtuk le négy betegen (magyar, német €s osztrak
betegek). Eddigi eredményeinket a Clin. Immunology-ban kozoltiik.

Kollaboracids klinikai kutatomunka keretében 01j primer immunhidnyos betegséget ismertiink
fel, amelyben a génmutacio a Toll-like receptorok altal kozvetitett jelatviteli titvonal egy

s

kozoltiik.

A Magyarorszagon diagnosztizalt és tovabbi orszagokban (Lengyelorszag, Oroszorszag,
Svédorszag, Libanon) kezelt, autosomalis dominéans és sporadikus hyper-IgE szindromaban
szenvedd 12 betegben vizsgaltuk a STAT3 gén szekvenciat és az IL-6-medialt jelatvitelt. Azt
talaltuk, hogy a STAT3 mutacio kiilonbozé etnikai csoportokban egyarant feleldssé tehetd a
hyper-IgE szindromaért. Eredményeinket a Mol. Immunology cimii folyoiratban kézoltiik.

Az dsszesen 122 XLA-ban szenvedd betegben (109 csalad, tiz orszag) 98 kiilonb6zé mutaciot
talaltunk, amelyek koziil 46 kordbban nem ismert Gj mutacio. Az XLA el6fordulasi

crer

gyakorisdgunak talaltuk. Eredményeinket a Mol. Immunol. cimi folyoiratba kozoltiik.

Részletes molekularis genetikai és immunologiai vizsgalatokat végzetiink a Magyarorszagon
diagnosztizalt 7 Apeced (APS I. ) szindrémas beteganyagon. Megallapitottuk, hogy a
betegség egyik immunodgiai markere az interferon-omega antitestek magas szintje, amely
mindegyik beteg esetében kimutathatd volt. Eredményeinket a Clin. Endocrinology cimi
folyoiratban kozoltiik.
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