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Good-szindroma: egy ritka,
szokatlan immunhianyos allapot
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A Good-szindréma igen ritka és szokatlan immunhidnyos dllapot, melyre a thymoma és a hypogammaglobulinaemia
tarsuldsa jellegzetes. A kozel 70 éve leirt, alapvetSen rossz prognozist betegségben szenveddk kiilondsen fogékonyak
visszatérd invaziv bakteridlis és opportunista fert6zésckre, emellett autoimmun és malignus megbetegedések is gyak-
rabban manifesztilodnak. Elsésorban kozépkoraakat érint. A legjellemzEbb immunolégiai eltérésként a hypogam-
maglobulinaemia és a csokkent,/hidnyz6 B-sejt-szam emlithet6. Napjainkban a betegséget szerzett kombinalt (T, B)
immunhidnyos dllapotként, fenokédpiaként osztilyozzak. A komplex immunkompromittalt kérdllapot klinikailag
rendkiviil heterogén fenotipusos megjelenésre vezethet, igy felismerése valodi kihivds. A thymoma tobbnyire benig-
nus, és altaliban véletlenszertien keriil felfedésre. Mivel a thymus kulcsszerepet jatszik az immunrendszer fejlédé-
sében, thymoma esetén a megvaltozott szoveti struktdra és mikrokornyezet egyardnt hajlamosithat immundeficientia
¢és autoimmunitas kialakuldsara. A betegség kialakuldsanak oka maig tisztdzatlan. Feltételezik, hogy f6ként epigeneti-
kai faktorok és szerzett genetikai tényezdsk egyitittesen tehetdk felelGssé a korkép megjelenéséért. A Good-szindréma-
nak jelenleg nincs specifikus kezelése. A thymectomia mellett alapvet$ az infekcidk gyogyszeres kontrollja, esetleg
szekunder prevencidja és a rendszeres immunglobulin-pétlis.
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Good syndrome: a rare, unusual immunodeficiency condition

Good syndrome is an infrequent and unique clinical entity of associated thymoma and immunodeficiency, first de-
scribed almost 70 years ago. It is characterized by increased susceptibility to recurrent invasive bacterial and oppor-
tunistic infections as well as autoimmune and malignant diseases with an omnious prognosis. The affected patients
are mainly middle-aged persons. The most consistent immunological abnormalities are hypogammaglobulinemia and
reduced/absent B cells. More recently it was classified as an acquired combined (T, B) immunodeficiency and la-
belled as a phenocopy. This complex immunocompromised condition can lead to heterogenous clinical phenotypes,
making the diagnosis rather challenging. The thymoma is mainly benign, and an incidental finding. Since the thymus
plays a critical role in the development of the immune system, the altered tissue structure and microenvironment in
thymoma can both predispose to manifestation of immunodeficiency and autoimmunity. The etiopathogenesis of the
disease is still unclear, but it is assumed that epigenetic and acquired genetic factors can be highly responsible for its
evolvement. Currently there is no specific therapy for Good syndrome. In addition to thymectomy, control of infec-
tions, possibly secondary prevention, and regular immunoglobulin replacement are recommended.
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Roviditések faktor receptora; CD = (cluster of differentiation) differencidci-
AIDS = (acquired immunodeficiency syndrome) szerzett im- | 6s klaszter; CMV = cytomegalovirus; CT = (computed tomo-

munhidnyos tiinetegyiittes; AIRE = autoimmun reguldtor; | graphy) komputertomogrifia; CVID = (common variable im-
BAFF-R = (B cell-activating factor receptor) a B-sejt-aktivilé | munodeficiency) gyakori varidbilis immundefektus; GTF2I =
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(general transcription factor I1i) altalinos transzkripcids faktor-
ITi; HHV = humdn herpesvirus; HIV = (human immunodefici-
ency virus) emberi immunhidnyt el&id HRAS =a Ras
protoonkogén-csaldd eleme; HSV = herpes simplex virus;

Lo 7

éz6 virus;

IEN = interferon; Ig = immunglobulin; IUIS = (International
Union of Immunological Societies) Immunolégiai Térsasigok
Nemzetkozi Egyesiilete; IVIG = intravénds immunglobulin;
MALT (mucosa-associated lymphoid tissue) nyilkahartyahoz
tarsult lymphoid szévet; MRI = (magnetic resonance imaging)
midgnesesrezonancia-képalkotds; NK = (natural killer) termé-
szetes 0l6sejt; NRAS = neuroblastoma RAS onkogén; PRCA =
(pure red cell aplasia) tiszta vorosvértest-aplasia; RAS = a Ras
protoonkogén-csaldd eleme; RNS = ribonukleinsav; TACI =
(transmembrane activator and calcium-modulator cyclophilin
ligand interactor) transzmembran aktivitor, kalciummoduldtor
és ciklofilin-ligandum kolesonhatdsa; TCR = (T-cell receptor)
T-sejt-receptor; TdT = termindlis dezoxinukleotid-transzferdz;
T-LGL = (T-cell large granular lymphocyte) T-sejtes nagy
szemcsés lymphocyta; TNFR = (tumor necrosis factor recep-
tor) tumornckrozisfaktor-receptor; TP53 = tumorprotein-53;
VZV = varicella-zoster virus

A Good-szindréma f6ként kozépkort felnSttekben el6-
tordul¢ ritka immunhidnyos dllapot, melyet alapvetGen
thymoma, hypogammaglobulinacmia és visszatérd bak-
térium-, virus- és gombafert6zés tridsza jellemez. Bar a
kérképet Robert Good 1954-ben irta le, a betegséggel
kapcsolatos ismereteink maig korlatozottak, hiszen ritka-
sdga miatt elsGsorban egyedi, illetve kisszamu retrospek-
tiv esettanulmdny dll rendelkezésre [1]. Egyike a legszo-
katlanabb, kevésbé vizsgilt immundeficiens kérformak-
nak.

Klinikai kép és koreredet

A klinikai kép meglehet&sen véiltozatos, a spektrum a kii-
1onboz6 tertdzésektdl az egyidejd autoimmun betegsé-
gekig, malignus korformakig terjedhet. Egyéb, tn. thy-
momahoz tarsult koérallapotok tovibb nehezithetik a
korrekt korismézést. A klinikai fenotipus heterogenitasa
miatt, valamint egyértelmt diagnosztikus kritériumok
hidnyaban felismerése sokszor komoly kihivast jelent,
akdr évekkel késleltetve azt. Prognoézisa vélhetSen rosz-
szabb az egyéb felndttkori immunhidnyokhoz viszo-
nyitva [2]. Az alacsonyabb Ig-szint(ek) mellett az érett
B-sejtek csokkent szama/hidnya a betegség tovabbi jel-
legzetessége [3]. A Good-szindromat kezdetben elséd-
leges antitesthiany-allapotként, a varidbilis immundefek-
tus (CVID) thymomaval tarsul6é varidnsaként tartottik
szamon. Ugyanakkor az opportunista fert6zések hétte-
rében igazolt markdns T-sejt-eltérések inkabb kombinalt
immundefektusra utalnak, illetve a gyakori autoimmun
és myelodysplasia jellegl klinikai tiinetek is [ényegesen
komplexebb immunpatoldgiai hatteret valoszinGsitenek.

Gyakorisag

A 40-70 éves korosztalyban el6fordulé, igen ritka beteg-
ség; a viligon eddig <400 a kozolt esetek szdma, f6ként
Eurépabol és Azsidbol [4]. Prevalencidjat 1,700 000-re
becstilik [5]. Mindkét nemet nagyjabdl azonosan érinti.
Csaladon beliili halmozott el6fordulasardl nincs adat.

Napjainkig a Good-szindromarél mindossze két na-
gyobb, atfogd szakirodalmi tanulmany latott napvilagot:
az els6 az 1956 és 2009 kozott ismertetett 152 beteg,
mig a mdsodik a 2010 ¢és 2020 kozott leirt 162 beteg
klinikai adatait foglalja 6ssze [4, 6].

Thymoma

A thymoma biér ritka (0,13-0,15/10 000/év), lassan
novekvd, a 3. garattasak endodermalis bélésébdl szarma-
z6 epithelialis tumor, felnSttekben mégis a leggyakoribb
eltilsé mediastinalis térfoglalé folyamat [7, 8]. El6fordu-
ldsa gyermekekben extrém raritds. A thymoma kialakuld-
sat napjainkban f6ként a thymomaspecifikus novekedési
faktort regulalé transzkripciés faktor, a GTFE2I, illetve
kisebb mértékben a HRAS, NRAS és TP53 gének mu-
tacidival hozzdk Gsszefiiggésbe [9, 10]. A tumor a bete-
gek kozel felében tiinetmentes, és véletlenszertien kertil
felfedésre, am — méretétdl fiiggden — kb. 50%-ban dys-
pnoéra (olykor stridorra), mellkasi fijdalomra, elhz6dé
kohogésre, nyelési zavarra, ritkdn nervus phrenicus bé-
nuldsra, vena cava superior szindrémdra vezetd nyomasi
tliinet formdajaban is manifesztalodhat [2].

Kozismert a thymoma tdrsuldsi hajlama egyéb koérké-
pekkel; a parathymicus/paraneoplasids betegségek don-
téen autoimmun természetiiek: 30-50%-ban myasthenia
gravis, kb. 3-5%-ban szerzett hypogammaglobulinaemia
(»pure B cell aplasia” = Good-szindréma), kb. 4%-ban
szerzett ,pure red cell aplasia” (PRCA) észlelhets, dm
szamos mds autoimmun kérforma, igy példaul lichen
planus, pemphigus, szisztémds lupus erythematosus,
rheumas arthritis, gyulladdsos myopathia, aplasticus
anaemia, anaemia perniciosa, Basedow-kor, autoimmun
encephalitis, neuromyotonia stb. el6fordulasardl is van-
nak adatok [11].

A thymus kulcsszerepet jatszik az immunrendszer fej-
16désében és a (centrilis) tolerancia fenntartasaban: szer-
kezeti integritdsa kritikus a progenitor T-sejtek normdlis
éréséhez, differencialéddsahoz, valamint pozitiv és nega-
tiv szelekcidjukhoz. A megviltozott szoveti struktira és
mikrokornyezet egyértelmien kedvez a sajat tolerancia
attorésének, ezaltal autoimmun kérképek kialakulasanak.
A lehetséges mechanizmusok koziil az Gn. ,,éretlen T-sejt
’escape’ tedria” értelmében a thymomaeredetd éretlen
thymocytdk a kritikus medullaris szelekci6 elkertilésével
mint autoreaktiv T-sejtek keriilnek a keringésbe. A ,,ge-
netikai elmélet” szerint thymomaban a corticalis thymo-
cytak nagy aranyban proliferdlnak, ami a TCR-gén-at-
rendez6dés folyamatinak mutdcidk altali el6nytelen
valtozasat okozhatja. (Specidlis formdja az AIRE-gén
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defektusara, igy a negativ szelekcid stlyos zavardra vezet-
het§ vissza.) Az Gn. ,,celluldris és humoralis dereguldciés
tedria” alapjan thymomdban az adaptiv immunrendszer
elemei Osszehangoltan jarulnak hozza a sajat felismerés
zavarahoz [12, 13].

Good-szindromaban a (f6ként benignus) thymoma
telismerése inkibb megel6zi, de kovetheti is az immun-
hidnnyal Osszefiiggd infekciora jellegzetes tiineteket, il-
letve azok parhuzamosan is jelentkezhetnek [4, 6]. Szo-
vettanilag a tumor tipusa dltaliban a WHO-osztalyozas
szerint ,,AB” (kb. 50%, kevert forma orsé alaktt hamsej-
tekkel és éretlen TdT+ T-sejtekkel) vagy ,,A” (kb. 38%,
orsé alakt hamsejtekkel), és tobbnyire nem mutat inva-
zi6s hajlamot (azaz a Masaoka—Koga-besorolds szerint
I. stddiumu) [4, 6].

Un. parathymicus autoimmun betegségek a Good-
szindromas betegek akar 80%-aban felléphetnek. A leg-
jellemz&bb a myasthenia gravis, a PRCA, illetve az oralis
lichen planus el6fordulasa, 4m még legalibb 16 kiilon-
bo6z8 koérképet is kozoltek [4-6]. Kialakuldsukban anti-
Th17-citokin-antitestek, valamint a tumoros mikro-
kornyezetben képz6dé aberrans Treg-sejtek szerepe is
felvethetd [14].

Paraneoplasids/tumoros megnyilvinuldsok  Good-
szindromaban kb. 10%-ban jelennek meg, példaul emls-,
méhnyak-, tid6-, nasopharyngealis, pajzsmirigy-carci-
noma, hypernephroma, Kaposi-sarcoma, illetve lympho-
ma (MALT-, T-LGL) formajiban [4, 15].

Hypogammaglobulinaemia

A Good-szindromdra a thymoma mellett a hypogam-
maglobulinaemia jellemz8, mely az IgG/A/M oszti-
lyokat és az IgG-alosztilyokat egyarant érintheti. A be-
tegekben obligat eltérés a kritikusan kevés (esetleg
hidnyzo) periféridss CD19+,/CD20+ B-sejt-szam, emel-
lett CD4+ T-lymphopenia, nagyobb CD8+ T-sejt-szam,
inverz CD4+/CD8+ sejtardny is igazolhaté. Esetenként
a CD16/CD56 NK-sejt-szam is kevesebb, illetve kiro-
sodik a T-sejtek mitogénekre adott proliferacios valasza
[3, 14, 16]. A csokkent CD4+ T-sejt-szam miatt indo-
kolt a betegek HIV-sztirése, bar AIDS-ben a lymphope-
nia Iényegesen kifejezettebb, a y-globulin-szint pedig
inkdbb megemelkedik [2, 14]. Good-szindromiban te-
hat a CD4+ T-sejtek stlyos funkciondlis rendellenessége
is feltételezhetd [15].

A komplex cellularis (B, T) eltérések magyarizatul
szamos teéria sziletett: igy felmeril, hogy specidlis
CD8+ T-sejt-klonok gitoljak a pro-B-sejtek proliferacio-
jat, esetleg aberrdns a plazmasejtek fejlédése, valamint a
csontveldi stromasejtek altal termelt citokinek (mint az
I-es tipustt IFN-szerd limitin) szintén blokkolhatjik a
B-sejt elbalakjainak differencialédasat [14, 17, 18].
A T-sejtek tekintetében a megvaltozott thymus-mikro-
kornyezetben a T-lymphocyta-el6alakok érési rendelle-
nességét feltételezik, ami elssorban a CD247 csokkent
expresszidjiban nyilvinul meg [16, 19]. Emellett a
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T-sejt-hidny kialakuldsiban az anticitokin-antitestek je-
lentSsége is felmertilt [ 14, 20].

Bar egyértelmt, betegségokozd génvarians Good-
szindromaban eddig nem igazolédott, hirom betegben
a TACI és BAFF-R génekben muticiét észleltek [21,
22]. (Ami elképzelhetd, hiszen a TNFR-szupercsaldd
egyes molekuldi kritikus jelentGséglick a B-sejtek fejl6-
désében, mutacidiknak Good-szindromdiban viszont
vélhetSen inkdbb csak betegségmoddositoé szerepiik van
[15].) Egyesek a B-sejt-hidny, az NK-sejt-hidny és a
thymus-hyperplasia hatterében az Ikaros transzkripcids
faktor génmutacidjat is gyanitjak.

A B-sejtek differencialoédasi és antitesttermelési zavara
a velesziiletett primer immunhidnyos allapotok legna-
gyobb csoportjiat képviseli. A Good-szindromat kezdet-
ben (B-lymphocyta-perspektivibol) humoralis deficien-
tiaként  értékelték, az X-kromoszomahoz kotott
agammaglobulinaemia és a CVID kozé sorolva, 6nallo
entitidsként [23-25]. A késGbbieckben mint CVID-vari-
anst emlitették, dm azt végil megcifoltdk [5, 25].
Ugyanakkor Good-szindrémaban az immunhidnnyal
osszefiiggésben nemcsak bakterialis, de opportunista in-
tekciok is fellépnek. Az opportunista fert6zések viszont a
celluldris, T-sejtes immunitds zavarat jelzik, igy a Good-
szindroma kombinalt immundeficientidnak felel meg
[25].

Mai tudasunk szerint a Good-szindroma szerzett,/ma-
sodlagos kombindlt (T/B) immunhianyos allapot; valé-
szintlleg nem velesziiletett (mono- vagy poligénes) ge-
netikai mutacioé(k) kovetkezménye, bar e tekintetben
ismereteink /nézeteink viltozhatnak. Kialakuldsiban el-
sGsorban kilsG és bels§ tényezdk ’trigger’ szerepét te-
kintik meghatarozénak [25]. Szinte kizdr6lagos felndtt-
kori el6fordulasa ravilagit az életkor mint potencialis
rizikétényez6 jelentbségére, azaz a defektus bizonydra
transzlacios és/vagy epigenetikai szintd. Aktualis TUIS-
osztilyozdsa szerint az Un. primer immunhidnyos fe-
nokopiak csoportjaba soroljak, anticitokin-autoantites-
tek hangsulyozott patogenetikai jelentGségével [26].

Infekciok

Good-szindromdban a visszatéré infekcidk rendkiviil
gyakoriak (95%), a betegek kiilonosen fogékonyak inva-
ziv baktérium (kb. 80-90%) és opportunista patogének
(kb. 25%) kivaltotta fert6zésekre [4-6]. Lokalizacio te-
kintetében f6leg a felsé és alsé légutak (sinusitis, bronchi-
tis, pneumonia, bronchiectasia), a gyomor-bél rendszer,
a higyutak (urocystitis), a bdr és a lagy szovetek (furun-
culosis, abscessus), illetve a nyalkahdrtya, a szem gyulla-
désos folyamatai, esetenként septicaemia emlithetd. EI6-
térben dllnak az Gn. tokos baktériumok (Haemophilus
influenzae, Klebsiella spp., Streptococcus pnewmonine és
Pseudomonas spp.) altal kivaltott fert6zések.

Az opportunista kérokozok kozott virusok (HSV,
VZV, CMV, HHVS) és gombdk (Pnenmocystis jiroveci,
Aspergillus, Candida) egyarant el6fordulhatnak, klini-
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kailag példaul CMV-retinitis/pneumonia/encephalitis/
colitis, herpes zoster, P. jirovecsi pneumonia, pulmonalis
aspergillosis, mucocutan/oropharyngealis candidiasis,
candida oesophagitis formdjiban. A gyakori (kb. 50%)
idilt diarrhoea hatterében Salmonella spp., Campylobac-
ter jejuni, de Giardia lamblin is dllhat [4, 6]. Az infekci-
Ok tipusa és az immunvalasz defektusa alapjin egy leg-
utébbi, 2021-es tanulmanyban tobbszords correspon-
dencia- és hierarchikus clusterelemzéssel hirom Good-
szindroma-alcsoport (cluster) lehetséges elkiilontilésérdl
is kozoltek adatokat [4].

Kezelés és prognozis

Ahogy egyel6re a diagnézis megfogalmazasihoz sem all
rendelkezésre validalt protokoll, hasonlé a terapidrdl is
elmondhaté: a Good-szindromanak jelenleg nincs speci-
fikus kezelése. Alapvets az egyes infekciok minél hatéko-
nyabb gydgyszeres kontrollja, lehetSleg kérokozo-speci-
fikus antibiotikumokkal, illetve esetenként bizonyos
fert6zések masodlagos prevencidja (példaul a P, sirovecii
és a HSV esetében). A részben humoralis immundefici-
entia, a hypogammaglobulinaemia korrekcidja rendsze-
res iv. immunglobulin (IVIG)-pétlas révén valdsithatd
meg [4, 6, 15]. A potencidlis (f6ként tokos) patogének
ellen vakcindcid is javasolt, am a T-sejtes zavar miatt ke-
riilni kell az é16 koérokozot tartalmazé oltdst.

Sebészi beavatkozas, thymectomia mindenképpen in-
dokolt, annak ellenére, hogy az immunianyos allapotot
¢és az ism¢étl6dé infekcidkat nem befolydsolja, viszont a
szimultin autoimmun megnyilvanuldsokra kedvezd le-
het [27]. A thymoma (tobbnyire benignus) szovettani
tipusa lényegében kozombos a tarsuld korformdk tekin-
tetében. A ritka thymuscarcinoma természetesen adju-
vans radio- és/vagy kemoterdpiat is indokolttd tesz.
Autoimmun kérképek tarsuldsakor nélkiilozhetetlen a
megfelel§ immunszuppressziv kezelés.

A Good-szindréma kimenetelét, az atlagos talélést
dontben a visszatér$ invaziv bakterialis és opportunista
infekciok tipusa, lokalizacidja és sulyossiga hatirozza
meg, de onmagaban a betegek id&sebb életkora, illetve a
gyakori tarsulé autoimmun koérképek, esetenként malig-
nus betegségek szintén elénytelentil befolyasoljak [15].
Hasonloképpen az immunszuppressziv kezelés lehetsé-
ges kedvezdtlen hatdsai is ronthatjak az életkilatasokat.
A Good-szindréma az egyéb felnéttkori immunhidnyos
allapotokhoz (példaul CVID) képest rosszabb prognozi-
stnak vélt betegség [2]. Az egyes tanulmdnyoktdl fiig-
gben az 5 éves talélési rita 70-82%, mig a 10 éves 33—
54-68-84% [4, 5, 15, 28]. Az dtlagos mortalitds
(kedvezGtlen) adatai is eltéré mértékilek a kilonbozé
elemzésekben: 41-44-57% [6, 15, 29], dm egy 2021-es
atfogd tanulminyban mér csak 15% volt [4].

Fatalis kimenetelre tobbnyire a kiilondsen stlyos, be-
folyasolhatatlan opportunista fert§zéses szovédmények
vezetnek.

Megbeszélés

A thymomaesetek kb. 3-5%-dban fellépé Good-szindro-
méit ma szerzett felnSttkori kombindlt immunhiinyos
dllapotnak tekintjiik; a betegek kortorténete dltaliban
jelentéség nélkiili. Ennek alapjin feltételezhets, hogy
epigenetikai faktorok és/vagy szerzett genetikai ténye-
z6k (példdul anticitokin-antitestek, illetve spontin vagy
indukdlt domindns szomatikus muticiok) egyiittesen te-
het6k felelssé a kérkép kialakuldsaért [25]. (Egyel6re
megerdsiteni, de kizdrni sem lehet egyes Good-szindré-
ma-esetek lehetséges monogénes hatterét.)

Good-szindromdban a visszatér§ fert6zésekre hajla-
mosité kombindlt immundefektus és a kb. 80%-ban par-
huzamosan tapasztalhaté autoimmunitas arra utal, hogy
a T-sejtek kevéssé valaszképesek korokozo-eredetd anti-
génekre, viszont bizonyos sajat antigénekkel szemben
kifejezetten reaktivak [30]. Az autoimmun betegségek
koziil killonosen jellemz6 a myasthenia gravis, a PRCA,
illetve az oralis lichen planus el6forduldsa (de még kb. 16
egyéb kérforma el6fordulasardl is kozoltek eseteket)
[4-6].

A thymomaval tarsulé komplex immunkompromittalt
korallapot klinikailag szokatlanul heterogén fenotipusos
megjelenésre vezethet, igy a Good-szindroma diagnodzi-
sa tobbnyire igazi kihivds: a kezdeti klinikai tiinetektdl a
korrekt korismézésig akir 1-5 év is eltelhet [2, 4, 6].
A képalkotok kozil a mellkasrontgen a thymoma felfe-
désében sokszor elégtelen (kb. 25%-ban a daganat nem
kertil felismerésre), igy gyant/sz(irés esetén egyértelmd-
en CT/MRI tanacsolt [8]. Alapvetés, hogy thymoma
igazoldsakor mindig gondolni kell pirhuzamosan fennal-
16 immunhidnyos allapot, netdn autoimmun kérkép le-
het8ségére, am a forditottja is igaz: felnSttkortiakban a
tisztdzatlan immundeficiens esetek és az autoimmun be-
tegek thymomairanyt sziirése is indokolt.

A Good-szindréma immunolégiai laboratériumi diag-
nosztikdjihoz mindeddig nem fogalmazédott meg meg-
telel6 algoritmus. A szamos kiilonféle (specidlis) iz vitro
teszt koziill mégis lényegi az egyes Ig-osztilyok és IgG-
alosztalyok kvantitativ mérése, a T- és B-lymphocytik és
-szubpopulaciok, illetve az NK-sejtek azonositisa, a
T-sejtek blastos transzformdciés készségének meghatd-
rozasa, illetve bizonyos esetekben a klinikum alapjin
sz6ba jové autoantitestek kimutatdsa. A korkép lefolyasa
soran is tanacsos a betegeket idGszakosan (ismételten)
vizsgalni az immunparaméterek lehetséges valtozasa, il-
letve netan (Gjabb) autoimmun megbetegedés, valamint
malignus folyamatok tekintetében. Osszességében azon-
ban még mindig hidnyos, illetve kevéssé reprodukalhato
a Good-szindréma megfelel§ immunolégiai jellemzése.

A jovét illetSen célszerd lenne szilrni a diagnosztizalt
betegeket valamennyi ismert, immunhidnyhoz kapcsolé-
do genetikai hibara, hiszen igy megvalésulhatna a lehet-
séges allélok korének szdkitése. A feltételezett, domind-
l6an transzlicids és/vagy epigenetikai szint zavarokra
tekintettel teljesexom-szekvendlds, kvantitativ fehérje-
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expresszié-vizsgalat, valamint mikroduplikiciék és mic-
rodeletidk igazoldsara is szolgdld, dsszehasonlité geno-
mikus hibridizdciés ’microarray’ eljardsok szintén
indokoltak lehetnek. A kutatisok szempontjabdl kiilo-
nosen érdekes az eltavolitott thymus. Multiomikai meg-
kozelitéssel, célzott panel- vagy teljesexom-szekvenalas-
sal szomatikus mutdcidkra dertilhet fény, a thymomasejtek
RNS-szekvenalasival pedig a transzkriptomot is megis-
merhetjik. (Hasonlé technikdk alkalmazdsa egyébként
csontvel6mintaknal is informativ lehet.)

Ismereteink remélt béviilése képezheti majd alapjit a
Good-szindréma korrekt, idében torténd felismerésének
és az indokolt (esetleg mér specifikus) kezelési alternati-
vik miel&bbi bevezetésének.

Osszefoglald kozleménytink apropéjiul egy, a kozel-
multban dltalunk diagnosztizalt Good-szindrémds beteg
esete szolgalt [31].

Anyagi tamogatds: A szerzGk nem részestiltek anyagi ta-
mogatasban.

Szerzoi munkamegosztdas: M. Gy.: Irodalomkutatds, a
kézirat megirasa. S. F.: Irodalomkutatas, a kézirat el6ké-
szitése. A cikk végleges valtozatat a szerzék elolvastik és
jovihagytik.

Erdekeltségek: A szerzéknek nincsenek érdekeltségeik.
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