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ALS klinikai szemmel

• Progresszív mozgató idegsejt degenerációval járó neurodegeneratív kórkép

• Etiológia: genetiai tényezők – környezeti tényezők – öregedést kísérő 

folyamatok kombinációja

• Incidencia: 2-3/ 100 000 fő/év

• Diagnózist követő várható túlélés: 2-3 év

• Terápia: riluzole, edaravone

• Familiáris (10%) – Sporadikus (90%) forma



ALS genetika

Alsultan et al, Deg. Neurol. and Neuromusc. Dis. 2016



ALS-asszociált fehérjék szerepe

SOD1 gén SOD1 enzim, antioxidáns útvonal Oxidatív stressz

Chromosome 9 open reading frame

72 hexanucleotide repeat extension

(C9orf72)

RNS transzport, endoszomális

transzport, autofágia regulálása

Fehérjeaggregátum 

képződés, apoptosis

TARDP gén TDP43 fehérje, transzkripció 

szabályozás, RNS splicing, DNS repair

Ubiquitinált fehérje 

aggregáció

ALS-asszociált gén Fiziológiás fehérjefunkció Pathomechanizmus



Familiáris/sporadikus ALS

Mejzini et al, Front. Neurosci. 2019 Renton et al, Nature Neurosci. 2014



ALS-FTD spektrumbetegség



Genetikai szűrés indokoltsága

• Diagnosztikai értékű: El escorial kritériumok szerint: „Laboratory supported ALS”

• Családtagok szűrése, családtervezés

• ALS pathofiziológiájának megértése

• Terápiás vonatkozás: AntiSense Oligonucleotide (ASO) terápia



Genetikai szűrés indokoltsága



ASO terápia az ALS-ben



Köszönöm a figyelmet!


