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Az Orvosi Hetilap jelenlegi lapszimanak szerkeszt6je-
ként olyan témadkat gydjtottem csokorba, amelyek a hor-
monilis rendszer kiillonboz4 teriileteirdl nydjtanak atte-
kintést az aktudlis kutatdsi irinyokrol. Az endokrinolégia,
a laboratériumi diagnosztika és a molekuldris genetika
az utébbi idében rendkiviili fejlédésen ment keresztiil.
A lapszamban kozlésre keriil6 publikaciok olyan témdkat
dolgoznak fel, amelyek az alapkutatasbdl sziiletett ered-
ményeknek a mindennapi klinikai gyakorlatba torténd
bevezetését szemléltetik. A lapszam egyben tisztelgés
Racz Karoly professzor s#r munkassaga el6tt. Halaldnak
egyéves évforduldjan ezzel is emlékeziink Racz Karoly
professzor trra. A Semmelweis Egyetem II. Szama Bel-
gyogyaszati Klinikdjanak és a Semmelweis Egyetem
Doktori Iskoldjanak vezetGjeként 6 teremtette meg ha-
zankban a molekuldris endokrinolégiai kutatasok feltéte-
leit.

E lapszam szerz&i az adott szakteriilet kiemelked§ ha-
zai szaktekintélyei, a ,,Ricz Karoly laboratérium” volt és
jelenlegi munkatarsai, akik a legtijabb eredmények ossze-
foglalasaval tekintik 4t az adott téma legfontosabb 1j
eredményeit.

Az els6 dolgozat a mikro-RNS-¢k patogenetikai és di-
agnosztikai szerepét Osszegzi mellékvesekéreg-carcino-

méban. A mikro-RNS-ek nagyon stabil kifejez6dést mu-
taté molekulak. Kifejez6désiik sejt- és szovetspecificitast
mutat, igy elméletileg szamos betegség idealis biomarke-
rei lehetnek. Mivel a mellékvesekéreg-daganatok inci-
dencidja magas, és kivizsgaldsuk, diagnoézisuk soran sza-
mos nehézséget jelentenek, minden 4j, biomarkerként
hasznilhaté molekuldnak 6ridsi jelentSsége lehet. Korab-
bi tanulmanyok igazoltik, hogy a szoveti mikro-RNS-ek
segithetnek a mellékvesekéreg-daganatokban a maligni-
tas megallapitasiban. [gaz Péter professzor sr munkacso-
portja vildgviszonylatban is az els6k kozott igazolta,
hogy mind szoveti szinten, mind pedig a keringésben
jelen vannak olyan mikro-RNS-ek, amelyek a mellékve-
sekéreg-rak diagnosztikdjaban hasznosak lehetnek. A je-
len Gsszefoglaléban a szerzok attekintik ezeket az ered-
ményeket, és kitérnek arra, hogy a szoveti mikro-RNS-ek
mellett a kiilonb6z6 testnedvekbe kivalasztédd mikro-
RNS-ek is 0j tipust biomarkerek lehetnek mellékvese-
kéreg-rakban.

A mikro-RNS-ekhez kapcsol6dé molekularis mecha-
nizmusokkal foglalkozik a méasodik publikicié is, amely-
ben a szerz6k a mikro-RNS-ek hypophysisdaganatokban
betoltott szerepét foglaljak 6ssze. A kozleményben be-
mutatasra kertil a hypophysisadenomakban az elmult
években lefrt mikro-RNS-ek szerepe, valamint kiilon
hangsulyt kapott a mikro-RNS-ekhez kapcsolddo terapi-
as lehet&ségek ismertetése is. A szerz6k a hypophysisda-
ganatok molekuldris hitterének kutatdsival tobb mint tiz
éve foglalkoznak. Hazai kornyezetben honositottik meg
azokat a komplex bioinformatikai és sejtbioldégiai mod-
szereket, amelyek alkalmasak a mikro-RNS-ekhez kap-
csol6d6 mechanizmusok bizonyitdsara.

A Racz Karoly professzor ur altal vezetett munkacso-
port egyik f6 érdeklédési teriilete a gliikokortikoidok
élettani és kérélettani hatdsainak vizsgdlata volt. Az el-
mult két évtizedben tobb PhD-fokozat sziiletett a mun-
kacsoport altal publikalt 4j eredményekbdl. Az endogén
glitkokortikoidok hatdsai szertedgazodak. A jelen publikd-
ci6 a lokalis, szovetspecifikus glitkokortikoidszabalyozas-
sal kapcsolatos ismereteket mutatja be. A kortizol biol6-
giai hatdsaért a glitkokortikoidreceptor, illetve a prere-
ceptoridlis szinten hatd, a sejtek glitkokortikoidellatasat
biztositd, 11B-hidroxi-szteroid-dehidrogendz enzimek
felelGsek. A legtjabb kutatdsi eredmények igazoltak,
hogy a mellékvesén kiviil egyéb szovetek is képesek bio-
l6giailag aktiv kortikoszteroidokat el&éllitani, amelyek
kiemelt jelentGségtiek a szovetspecifikus gliikokortikoid-
hatds szabdlyozasiban. Az Osszefoglalé tanulmany atte-
kinti az extraadrenalis kortikoszteroidszintézis moleku-
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laris hatterét, ismerteti a de novo szteroidszintézis szaba-
lyozdsaért felel@s autokrin és parakrin jelatviteli Gtvona-
lakat. A kozlemény alapjin feltételezhetd, hogy a jovGben
tobb olyan 4j terdpids beavatkozas keriil felismerésre,
amelyek a szovetszintl homeosztizis szabalyozdsa révén
az immunolégiai folyamatok szabilyozasiban is részt
vesznek.

Az els6 hirom, f6leg az alapkutatdsokra épiils publi-
kacié utin a kiilonszam mdasodik felében bemutatisra
keriilé kozlemények a molekuldris bioldgia és a klinikai
genetika témakoroket érintik. A congenitalis adrenalis
hyperplasia genetikai okainak attekintése kiemelt jelents-
ségt, hiszen az endokrinolégusok mellett sziilész-n6-
gyogyasz, gyermekgyogyasz, sebész, pszicholdgus, klini-
kai genetikus, laboratériumi szakember egyiittes munka-
ja révén biztosithat6 a betegek korszerd ellatasa. A con-
genitalis adrenalis hyperplasia Osszes koéroki génje a
mellékvese szteroidogenezisében vesz részt. A leggyako-
ribb eltérés a szteroid-21-hidroxilaiz enzim defektusa,
amely az Osszes eset mintegy 95%-at teszi ki. Br az eny-
he tiinetekkel egyiitt jaré nem klasszikus szteroid-
21-hidroxilaz-deficientia ritkdn kertil felismerésre, a
klasszikus szteroid-21-hidroxildz-deficientia az aldoszte-
ron- ¢és a kortizolelvalasztds elégtelensége miatt életve-
szélyes sovesztG és adrenalis krizissel jarhat egytitt. Eb-
ben a korképben a kezelés élethosszig tarté hormonpot-
lasbdl 4ll, amelynek kedvezétlen mellékhatésai is lehet-
nek. A kozlemény attekinti a multidiszciplinaris ellatast
biztositd szakemberek feladatait, és felhivja a figyelmet a
kilonbozé szaktertiletek kozotti szoros egytittmiikodés
szlikségességére.

A mellékvesekéreg-elégtelenség genetikai hatterének
attekintése utin Toke és misai Osszefoglaltik az ade-
nohypophysis fejlédési rendellenességeihez kapcsol6édo
hypophysiselégtelenség genetikai okait, amelyek a hypo-
physis organogenezisét szabalyozé transzkripcios fakto-
rok genetikai hibait jelentik. Az agyalapi mirigy fejlédé-
sének korai szakaszdban expresszaléd6 transzkripcids
faktorokat koédolé gének muticidi Osszetett fejlédési
rendellenességekhez vezetnek, amelyekben a hypopitui-
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tarismushoz egyéb kozponti idegrendszeri malformaciok
tarsulnak, mig az organogenezis késGbbi szakaszat sza-
balyoz6 transzkripcids faktorok genetikai eltérései izolalt
vagy tobbszoros agyalapimirigyhormon-hianyt okoznak.
Az 6sszefoglalé aktualitdsit az is adja, hogy az Egészség-
tigyi Vildgszervezet dltal a hypophysisdaganatok katego-
rizdlasdra ajanlott 4j rendszerd, etiopatolégiai szempon-
tokat alapul vevé osztilyozasban is ezeknek a transzkrip-
ci6s faktoroknak van nélkiilozhetetlen szerepiik.

Az utols6é publikicié az orokletes endokrin tumor-
szindrémdk genetikai vizsgilatainak jelenlegi médszerta-
nat foglalja 6ssze. Ez a téma a Ricz professzor altal veze-
tett endokrinoldgiai genetikai laboratérium érdekl$désé-
nek kozéppontjaban allt, és jelenleg is kiemelt fontossa-
gl a Semmelweis Egyetem II. Szamu Belgyogyaszati
Klinikdjin. Szinte pontosan 20 évvel ezelGtt kerilt pub-
likdldsra az Orvosi Hetilap hasibjain a multiplex endo-
krin neoplasia 2-es tipusiaban szenvedd els6 hazai csalad.
Ezt kovetGen keriilt sor a genetikai vizsgalatok fokozatos
bevezetésére a mindennapi klinikai gyakorlatba. A vizs-
galatok technikai és anyagi hatterének biztositdsa {6 pri-
oritast jelentett a munkacsoportnak. Tobb sziz beteg
elemzésével a Klinika nemcsak a hazai, de az eurdpai en-
dokrin kézpontok kozott is elismerést szerzett. A jelen-
legi publikici6 f6 fokusza a modszertan Osszefoglalasa,
a kiilonboz6 szindromakért felel6s gének ismertetése.
A teriilet a metodikai fejlesztések révén jelenleg is for-
rongo, csak a 2017. évben is tobb olyan 0j gént fedeztek
tel, amelyek orokletes szindromakat okoznak. A publikd-
ci6 bemutatja a szindrémdk genetikai hétterét, a vizsga-
latok modszertandt, és a hazai lehetSségeket is attekinti.

A vendégszerkeszt§ reméli, hogy az Orvosi Hetilap
endokrinolégiaval foglalkoz6 killonszima mélté Racz
Karoly professzor tr emlékéhez, és bizik abban, hogy a
kivalasztott témakkal kapcsolatos 1j informacidk Ossze-
foglalasa a mindennapi klinikai munkdban is segitséget
fog jelenteni.

Patocs Attila dr.,
a tematikus szdm vendégszerkesztSje
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