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1. Janice, szeretném, ha megosztana gondolatait a sziv- és érrendszeri megbetegedések
alacsonyabb el6fordulasi gyakorisagarél a C282Y-ban homozigéta férfiak esetében mert ez
érdekes, és kivancsi vagyok, tortént-e el6relépés az erre iranyuld kutatasokban?

A sziv- és érrendszeri betegségek alacsonyabb el6fordulasi gyakorisagat latjuk a Biobank korabbi
adataiban, de a kdzelmultban Osszevetettiik a hosszabb nyomon kdvetési adatokkal, és ugy tlinik, ez a
tendencia most eltlint. Ez érdekes, mert agy tlinik, hogy a férfiaknal valamivel nagyobb a
vérnyomasproblémak kockazata, és ugy tlnik, hogy kisebb a szivbetegség kockdzata. Nem tudok teljes
korGien valaszolni, de ugy tlinik, hogy vasnak és a koleszterinnek van valamilyen kolcsonhatdsa, és
valdszinlileg emiatt torténik ez. Tovdbbi tanulmanyokra van sziikségiink, hogy teljesen megértsiik a
jelenséget.

2. A fokozott agyi vasfelhalmozddas érdekelne. Vizsgaltak, hogy van-e osszefiiggés a tulzott
alkoholfogyasztas és az agyi vasfelhalmozodas kozott?

Osszességében azt tapasztaljuk, hogy a C282Y férfi homozigétak valamivel kevesebb alkoholt
fogyasztanak, mint azok, akiknél nincs mutacid. Vizsgaltuk az alkoholfogyasztast, és ugy tlinik, az nem
magyardzza meg, ezért Ugy gondoljuk, hogy a vas lerakdddasa az agyban inkdbb a genotipushoz kéthetd,
mint az alkoholfogyasztashoz.

3. A kezelés hatasanak vizsgalata érdekében sikeriilt-e kiilon valasztaniuk a homozigétakat
kezelt és kezeletlen csoportokra?

Az Egyesdilt Kirdlysagban nincs a kifejezetten hemokromatdzis miatti vérlebocsatasnak kezelési kodja. igy
a diagnosztizaltakrdl van informacidnk, és csak feltételezhetjik, hogy kezelték is 6ket. Elkllonitettiik az
adatokat azokra, akiket diagnosztizdltak és akiket nem. Jellemz6en ugyanazokat az osszefliggéseket
latjuk az egyes csoportokban, de nem biztos, hogy mindenkit kezeltek, akit diagnosztizaltak.

4. Vannak adataik a H63D homozig6takrol?

Igen, de én a C282Y homozigétakra koncentraltam, mert ez a legnépesebb csoport. A H63D
homozigdtakra és heterozigotakra vonatkozo adataink szerint nem tapasztalunk jelent6s névekedést a
kiterjedt megbetegedés kockdazatdban. A jovébeni munkank sordn nyomon kivanjuk kovetni ezeket a
csoportokat is.

5. Kifejtené a kelta fajban a magas el6forduldsi gyakorisagot?

Az Egyesiilt Kiralysagon beliil nagyon magas aranyokat latunk Skécidban, Eszak-lrorszagban és Anglidban,
tehat ez 6sszefligg a kelta vérvonallal.



6. Kivancsi vagyok, miért keriilt bele a kutatasba a tiidégyulladas?

Korabban kimutattdk, hogy a hemokromatdzis szdmos fert6z6 betegséghez kothetd, ezért vizsgaltuk,
mivel a tiddégyulladds nagyon gyakori léguti megbetegedés, és a kockadzat novekedését latjuk. Van
valamiféle kdlcsonhatas a vas és a fert6zés kdzott, mivel a vas jelenlétében a fert6zések jobban képesek
sokszorozédni. A kozelmultban vizsgdlédtunk a COVID-dal kapcsolatban, de az ardnyok nagyon
hasonldak a genotipussal rendelkezé és nem rendelkezd csoportokban.

7. Vas és majbetegség?

Korabbi kutatasok kimutattak, hogy a majbetegség kozvetlenil 6sszefligg a hemokromatdzisos emberek
vastulterhelésének mértékével, de vannak olyan egyéb tényez6k, mint példaul a hepatitis, az
alkoholfogyasztas, amelyek tovabb novelik a majbetegségek kockazatat a hemokromatdézisban szenvedd
betegeknél. A majzsugorodasban szenved6knél nagyobb a kockdzata a hepatocellularis rak
kialakuldasanak.

8. Rendelkezésre allnak-e vizsgalatok a 40 év alattiak korében?

Az Egyesiilt Kirdlysag hamarosan megkezdi a Jovénk egészsége cimd, igen nagyszabdsu felmérést. A
kormany altal finanszirozott tanulmany célja, hogy 5 millié 18 évesnél idGsebb ember egészségigyi
adatait vizsgalja a genotipussal 6sszefliggésben.

9. Van-e vizsgéalati eredmény, hogy a COVID-ban szenvedé homozigétaknak kevésbé vagy
stilyosabb a betegségiik?

Nem — tanulmanyokat végeztek a COVID+ esetek kockazatardl, de a COVID sulyossagardl nem. Erdekes
lenne a hosszu tavu COVID-hatdsok vizsgdlata.

10.Vvannak-e tovabbi kutatasok, amelyek kifejezetten a demencidval val6 dsszefiiggést vizsgaljak?

Igen, terveziink j6vébeni kutatasokat ezen a terileten.

11.Ellendrizték-e, hogy mennyi a betegek koziil az dnkéntes véradd, illetve vizsgaltik-e az
estleges szivbetegséget?

Nem, ez nem lehetséges, mivel a UK BioBankban nincs errél feljegyzés.

12.A BioBank onkénteseinél végeztek-e szérum ferritin és transzferrin telitettségi méréseket a
kezdeti vérmintak soran?

Nem, de lehet6ség van utdlagos elemzésre, azonban nagyon koltséges lenne, mivel az 500 000 minta
mindegyikére el kellene végezni.

13.Bekeriil a hemokromatoézis az Egyesiilt Kiralysag Teljes Genomszekvenalasi programjaba?
Nincs vdlasz.

14.Emlitette, hogy a jovébeni kutatasok iranyulnak majd arra, hogy hogyan lehetne elkezdeni a
minél kordbbi vizsgalatokat, fleg férfiaknal, akik mar fiatalon elkezdhetik felhalmozni a vasat.
Ahol én élek, nem végeznek genetikai tesztet a fiamon, mert nem magas a vasértéke, ezért jo



lenne tudni, milyen tervek johetnek széba. Ugy értem, hogy elérhetévé kell tenni a tesztelést
mindenki szdmadra, akinek a sziil6je C282Y homozigéta.

Nincs valasz.



