A Semmelweis Egyetem Ritka Betegségek SzakdirkKozpont altal ellatott betegségek és szakrendekslistaja

(genetikai diagnosztika nélkil)

Osszedllitottak: a SE Ritka Betegségek Szakéitk6zpont munkatarsai

Wilson koér

Dr. Szalay Ferenc professor
emeritus, Dr. Abonyi Margit
egyetemi docens, Dr. Kiss Lajps
egyetemi tanarsegéd, Dr.
Folhoffer Anik6 szakorvosjelolt,
Dr. Németh Déniel PhD
Osztondijas

szalay@bell.sote.hu

Haemochromatosis

Dr. Szalay Ferenc professor
emeritus, Dr. Abonyi Margit
egyetemi docens, Dr. Folhoffe
Aniké szakorvosjeldlt, Dr.
Németh Daniel PhD 8sztondij
Dr. Téth Tamas szakorvos

szalay@bell.sote.hu

Ca-anyagcserét ériné betegségek:
Pseudohypoparathyreosis, osteogenesi
imperfecta, Paget-kor, Ca-szenzor
betegségek, congenitalis rachitisek, Di
George szindréma
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Pajzsmirigyhormon rezisztencia,
congenitalis hypoparathyreosis

Prof. Dr. Lakatos Péter Andrag
Dr. Takacs Istvan egyetemi
docens, Dr. Nagy Zsolt egyete
adjunktus, valamint Dr. Késa

lakatos.peter@med.semmelweis-univ.hy

Janos biolégus




Hematoldgiai korképek

akut myeloid leukémia, krénikus
myeloid leukémia, myelofibrézis,
myeloma multiplex, tdbbféle non-
Hodgkin lymphoma (krénikus lymphoid
leukémia(CLL), diffiz nagy B-sejtes
lymphoma (DLBCL), follicularis
lymphoma, T-sejtes lymphomak), hajas
sejtes leukémia és rokon betegségek
(HSL varians, spenikus marginalis zénal
lymphoma)

SE I. Belklinika
Hematologia szakrendelég
1083 Budapest Koranyi S
u.2/a

Prof. Dr Demeter Judit , Dr
Nagy Zsolt egyetemi adjunktu
Dr Tarkéanyi llona egyetemi
tanarsegéd, valamint Dr Sari
Eszter, Dr Paksi Melinda, Dr

hemolitikus anémiak,
hemoglobinopathiak,
immunthrombocytopenias purpura
(ITP), Gaucher kér, common variabilis
immundeficiencia(CVID), histiocytosis
X, Erdheim-Chester betegség (BRAF
mutacio célzott kezelési lehésége kdz03
pont a hajas sejtes leukémiaéval)

Gabor

Dr Szili Balazs, Dr Kérésmezgy

Py

00-36-20-825-8644
00-36-20-666-3626

demeter.judit@med.semmelweis-univ.hy
demjud6@gmail.com

Mucsi Orsolya, Dr Svébis Mark,

-4276

demjudé@gmail.com

Semmelweis Egyetem Il. sz. Belgydgyaszati KlinikaD88 Budapest,

Szentkirdlyi utca 46.

Cushing-kér és -szindréma,
acromegalia, neuroendokrin daganatok,
medullaris pajzsmirigyrak,
phaeochromocytoma, primer
hyperparathyreosis,
pseudohypoparathyreosis

Prof. Dr. Toth Miklés
Dr. Igaz Péter, docens
Prof. Dr. Racz Karoly
Dr. Sziics Nikolette, adj.




Mulitplex Endokrin Neoplasiak, von
Hippel-Lindau szindroma, Orokletes
phaechromocytoma-paraganglioma
szindroma, congenitlis adrenalis
hyperplasia

Sziics Nikolette egyetemi

adjunktus, Igaz Péter egyetemi

docens, belgyégyasz,-
endokrinolégus-klinikai
genetikus szakorvos, Prof. T
Miklés és Prof. Racz Karoly,
Dr.Patécs Attila egyetemi
docens

hypophysis daganatok

szteroid bioszintézisben résztvdlyenzim
defektusok

Sziics Nikolette egyetemi
adjunktus, lgaz Péter egyeter
docens, belgyégyasz,-
endokrinolégus-klinikai
genetikus szakorvos, Prof. T
Miklés és Prof. Racz Karoly,
Dr.Patécs Attila egyetemi
docens

=.

Ambulancia:
459-1500 / 55541

hBetegedijegyzés (prof. Dr
Téth)
0036-1-267-4927

Endokrin szakrendelés:
toth.miklos@med.semmelweis-univ.hy

Semmelweis Egyetem Ill. sz. Belgy6gyaszati Klinika

Herediter angioddéma

Orszagos Angioddéma
Kdzpont

Prof. Dr. Farkas Henriette

Ambulancia: +361325127
+36 1 3251481
Orvos:Dr. Farkas Henritt]
+36208250922
Asszisztens: Bali Judit
+36205980633
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garkas.henriette@med.semmelweis-univ
balijudit@gmail.com

Komplement deficiencia, Trombotikus
mikroangiopétia és

Atipusos Haemolyticus Uraemias
Szindréma (aHUS), C3-glomerulopatia

Kutatélaboratorium

Prof. Dr. Prohaszka Zoltan

0036-1-3251379, 0036-2
8250962

Rrohaszka.zoltan@med.semmelweis-
univ.hu

Mastocytosis

Dr. Varkonyi Judit, Dr. Horvatl
Laura, Dr. Szombath Gergely,
Bérgyogyaszati Klinika:
Dr.Marschalké Marta és
Dr.Hidvéghi Bernadett. I.sz.

Patholdgia Intézet: Dr.Csomort

Judit, Dr. Boédor Csaba, Dr.
Kovalszki llona

varkonyi.judit@med.semmelweis-univ.hi

Myelodysplasias szindrémék

Hemochromatosis

lll.sz. Belgyogyaszati Klinika

hematolégusai

varkonyi.judit@med.semmelweis-univ.hlll

Genetikai szakrendelés és laboratoriugn:
patocs.attila@med.semmelweis-univ.Hu



Bérgyogyaszati kérképek

Semmelweis Egyetem &-, Nemikdrtani és Béronkologiai Klinika, 1085 Budapest, Maria u. 41.

Genodermatosisok

Epedermolysis bullosa

Ichthyosis

Ehlers-Danlos szindroma, cutis laxa,
pseudoxathoma elasticum

Egyéb genodermatosisok

SE Bér-, Nemikortani és
Béronkolégiai Klinika
szakrendelései

Prof. Dr. Karpati Sarolta
egyetemi tanar;

Dr. Becker Kriszitna PhD
adjunktus, brgyogyasz és
klinikai farmakolégus;

Dr. Medvecz Méarta PhD
adjunktus, Brgyégyasz és
klinikai genetikus;

Dr. Sill6 Palma tanarsegéd,
bérgyoégyasz és klinikai
genetikus

El6jegyzés:
0036-1-235-2180
0036-1-459-1500/55776

titkarsag.bor@med.semmelweis-univ.hu

Fil-Orr-Gégészeti korképek

Semmelweis Egyetem Fl

— Orr - Gégészeti és Fej-Ngpabészeti Klinika, 1083 Budapest, Szigony u. 36.

Osler- kér Ritka F.O.G. betegségek Dr. Noszek L4szl6 0036-20823
Wegener- granulomatézis Ritka F.O.G. betegségek Dr. Noszek Laszl6 0036-20822
Fabry- kor (Id. gyermekgyogyaszatnél | iy o £ 0.G. betegségek | Dr. Noszek LaszI 0036-20825

is)

Mondini- deformitas

Dr. Kiistel Marianna

Ritka F.O.G. betegségek

Dr. Noszek Laszlo

0036-20-825-8712

Usher- szindréma

Ritka F.O.G. betegségek

Dr. Noszek Laszlo

0036-20822

Genetikai eredefi siiketségek

F.O.G. Genetikai
Ambulancia, Cochlearis
Implantéaciés Ambulancia

Dr. Kiistel Marianna

Dr. Noszek Laszl6

0036-20-825-8712




Gyermekgyogyaszati korképek

Semmelweis Egyetem |. sz. Gyermekgyogyaszati Klirak 1083 Budapest, Bokay Janos u. 53-54.

Semmelweis Egyetem, Il. sz. Gyermekgyogyaszati Klka, 1094 Budapest, Tizolt6 u. 7-9.

Congenitalis Adrenalis Hyperplasia

Endokrinolégia - I.
Gyermekklinika

Dr. Luczay Andrea

0036-1-334-3743

luczay.andrea@ raetrselweis-univ.hu

Cystas fibrosis

Genetikai Tanacsadas. —
Gyermekklinika

‘Drof. Dr. Fekete Gyorgy

0036-1-215-1380/ 5294

7 fekgtergy@med.semmelweis-univ.hy

Fabry betegség

Genetikai Tanacsadas- Il.
Gyermekklinika

Prof. Dr. Fekete Gyorgy

0036-1-215-1380/ 5294

7 fekwtergy@med.semmelweis-univ.hy

Fragilis X

Genetikai Tanacsadas

Prof. Dr. Fekete Gyorgy

00365E1380/ 52957

fekete.gyorgy@med.semmelweis-univ.hu

Neurofibromatosis

I. sz. Gyermekklinika
Gyermekneuroldgiai
Szakrendelés

Dr. Farkas Viktor

Galaktozémia (minden tipus) lasd
Ujszulottkori tdmegsziirés keretében
diagnosztizalt betegségeknél

I. sz. Gyermekklinika

1. sz. Belgyogyaszati
Klinika

Genetikai Tanacsadas- Il.
Gyermekklinika

Dr. Balogh Lidia
Dr. Reismann Péter
Prof. Dr. Fekete Gyorgy

0036-1-334-3186/52755
0036-1-459-1500/55593
0036-1-215-1380/ 52957

anyagcsere@med.semmelweis-univ.hu
anyagcsere@med.semmelweis-univ.hu
fekete.gyorgy@med.semmelweis-univ.hii

Ritka gyermekkori neuromuscularis
betegségek (Duchenne, Becker,
Myasthenia gravis)

Il.sz. Gyermekgyogyaszat
Klinika Neurolégia
Ambulancia

Gyermekkori epilepsiak és epilepsia
szindroméak

Dr. Herczegfalvi Agnes

Akut mieloid leukémia MDS

1. Gyermekklinika

Dr. Haltrich Irén
To6th Zsuzsa
Jankoné Kiss Eszter
Gudlin Gabriella

0036-1-215-1380/52840
0036-1-215-1380/52882

Sclerosis tuberosa

Gyermekneuroldgia
szakrendelés

Dr. Gyorsok Zsuzsanna
Dr. Bodo6 Timea
Prof Fogarasi Andras

0036-1-422-2871
0036-1-422-2872

http://www.bethesda.hu/ilka-
utca/neurologia

Legius szindroma

Genetikai Tanacsadas - Il
Gyermekklinika

Prof. Dr. Fekete Gyorgy

0036-1-215-1380/ 5294

7 fekwtwrgy@med.semmelweis-univ.hy

Marfan syndroma

Il. Gyermekklinika

Prof. Dr. Fekete Gyorgy

0036-1-21380/ 52957

fekete.gyorgy@med.semmelweis-univ.hu

MPS

Genetikal Tanacsadas -
Gyermekklinika Anyagcse
Laboratérium /
Enzimdiaanosztika —

Prof. Dr. Fekete Gyorgy
Dr. Szatméri Ildikd

0036-1-215-1380/ 52957
0036-1-334-3186/52783

fekete.gyorgy@ med.semmelweis-univ.h’lA
szatmari.ildiko@med.semmelweis-univ.fu

Neurofibromatoésis |

Genetikai Tanacsadas - Il
Gyermekklinika

Prof. Dr. Fekete Gyorgy

0036-1-215-1380/ 5294

7 fekgtergy@med.semmelweis-univ.hy




Nonsyndromas velesziiletett siiketség

Genetikai Tanacsadas - Il
Gyermekklinika

Pr

of. Dr. Fekete Gyorgy

00361-215-1380/ 5295

[ fekgmgy@med.semmelweis-univ.hy

Phenylketonuria

I. sz. Gyermekklinika

1. sz. Belgyogyaszati
Klinika /felnétt PKU
rendelés

Genetikai Tanacsadas - Il
Gyermekklinika

Dr
Dr
Pr

. Békay Janos
. Reismann Péter
of. Dr. Fekete Gyoérgy

0036-1-334-3186/52755
0036-1-459-1500/55593
0036-1-215-1380/ 52957

anyagcsere@med.semmelweis-univ.hu
anyagcsere@med.semmelweis-univ.hu
fekete.gyorgy@med.semmelweis-univ.hi

Pompe kor

Genetikai Tanacsadas - 11
Gyermekklinika
Anyagcsere Laboratérium
Enzimdiagnosztika

Pr
Dr

of. Dr. Fekete Gyorgy
. Szatmari lldiko

0036-1-215-1380/ 52957
0036-1-334-3186/52783

fekete.gyorgy@med.semmelweis-univ.hi

Williams syndroma

Genetikai Tanacsadas - Il
Gyermekklinika

Pr

of. Dr. Fekete Gyorgy

0036-1-215-1380/ 52957

fekgt@rgy@med.semmelweis-univ.hy

Dr. Reusz Gyorgy
Lowe syndroma I. sz. Gyermekklinika Dr. Szab6 At,tlla 0036-1-334-3186/52667

Dr. Sallay Péter
U-jszulottk.or! tomegsnfres keretében 1. sz. GyermekKlinika, . 0036-1-215-1380 anyagcsere@med.semmelweis-univ.hju
diagnosztizalt betegségek Anyagcsere Ambulancia

Dr. Békay Janos 0036-1-334-3186/52755 |anyagcsere@med.semmelweis-univ.hu

Aminosav anyagcsere zavarai (7 kérkég

)I. sz. Gyermekklinika

Dr. Zsidegh Petra 0036-1-334-3186/52703 |anyagcsere@med.semmelweis-univ.hu
Galactosaemia, biotinidaz hiany I. sz. Gyermekklinika g: g;lggghl_:bdekn 0036-1-334-3186/52755 | anyagcsere@med.semmelweidauniv
Dr. Zsidegh Petra

Organikus aciduriak (9 kérkép)

I. sz. Gyermekklinika

Dr.

Papp Ferenc

0036-20-825-9188

zsidegh.petra@med.semmelweis-univih

Zsirsavoxidacié zavarai (7 kérkép)

I. sz. Gyermekklinika

Dr Zsidegh Petra

0036-20-8288

zsidegh.petra@med.semmelweis-univ.Hu

Nem az Ujsziilottkori tdmegstirés
keretében diagnosztizalt betegségek

I. sz Gyermekklinika
Anyagcsere Ambulancia

0036-1-215-1380 / 52724

Karbamid-ciklus zavarai

I. sz. GyermekkKlinika

Dr. Zsidegh Petra

0036-20-8288

zsidegh.petra@med.semmelweis-univ.Hu

Majt,)ete_gseget oko'zo anyagcsere-és I. sz. Gyermekklinika Dr. De_z@ﬂ Antal 0036-1-334-3186/52703 anvaqc_sere@med.semmelwels.-unlv_.hu
egyéb ritka betegségek. Dr. Vojnisek Zsuzsanna Dezsofi.antal@med.semmelweis-univ.hy
Raktarozasi betegségek I. sz. Gyermekklinika Dr. Dezsifi Antal 0036-1-334-3186/52703 |__anyagcsere@med.semmelweidauniv
aktarozasi betegsége .sz. Gy Dr. Balogh Lidia yag .
SLO, VLCFA l. 5z. Gyermekklinika, ~ |Dr. Szatmavi ldiko 0036-1-334-3186/52783 | szatmari.ildiko@med.semmehueis.hu
Anyagcsere Laboratérium|Szabé Eszter




Cisztas vesebetegségek, szteroid
rezisztens nephrosis szindroma,
vesehypoplasiak, nephronophtisis

I. sz. Gyermekklinika,
Nephrogenetikai Ambulan

“IIDr. Tory Kalman

0036-1-334-3186/52717|

torykalman@reitroom

Vesebetegséget okoz6 anyagcsere-
betegségek

I. sz. Gyermekklinika

Dr. Reusz Gybérgy
Dr. Szabo Attila
Dr. Sallay Péter

0036-1-334-3186/52667

szabo.attila@med.semmelweis-univ.hu

Neurolégiai Kérképek

Semmelweis Egyetem, Ritka Neurologiai Betegségek Kibntja 1083 Budapest, Balassa u. 6.

Orokletes kdzponti és periférias
idegrendszeri betegsége

Neurogenetikai Ambulanc

Dr. Molnar Maria Judit
r. Grosz Zolta

0036-1-459-1500 /51190

molneur@gmail.com

Neuromuscularis betegségek
(izombetegségek, neuropathiak,
myositisek, ALS, motoneuron
betegségek)

Ritka Neuroldgiai
Betegségek Ambulanciajal

Dr. Molnar Maria Judit
Dr. Grosz Zoltan

0036-1-459-1500 /51190

molneur@gmail.com

Huntigton kor

Neurogenetikai Ambulanc

a Dr. Molnar Maria Judit

-4220302¢

molneur@gmail.com

Neurofibromatosis és egyéb neurocutar
betegségek

Neurogenetikai Ambulanc

a Dr. Grosz Zoltan

0036-1-4590 /51190

molneur@gmail.com

Orokletes neurodegenerativ betegségek
(Alzheimer kér, Parkinson kor,
dysténiak, Wilson kor)

Neurogenetikai Ambulanc

a Dr. Grosz Zoltan

0036-1-4590 /51190

molneur@gmail.com

Lysosomalis betegségek (Pompe kor,
Fabry kér, mucopolysacharidozisok)

Neurogenetikai Ambulanc

a Dr. Molnar Méria Judit

0aB@59-1500 /51190

molneur@gmail.com

Orokletes ataxiak

Neurogenetikai Ambulanc

a Dr. Molnar Méaria Judit

00B@59-1500 /51190

molneur@gmail.com

Orokletes spasticus paraparesisek

Neurogenetikai Ambulanc

a Dr. Grosz Zoltan

0036-1-4590 /51190

molneur@gmail.com

Mitochondrialis és egyéb
neurometabolikus betegségek

Neurogenetikai Ambulanc

a Dr. Molnar Méria Judit

0aB@59-1500 /51190

molneur@gmail.com

Monogénes stroke syndromak (pl
CADASIL)

Neurogenetikai Ambulanc

a Dr. Grosz Zoltan

0036-1-4590 /51190

molneur@gmail.com

Neurodevelopmentalis betegségek

Ritka Neurolégiai
Betegségek Ambulanciajal

Dr. Molnar Maria Judit
Dr. Grosz Zoltan

0036-1-459-1500 /51190

molneur@gmail.com

Pulmolnolégiai kérképek

Semmelweis Egyetem, Pulmonoldgiai Klinika, 1125 Buagbest, Diésarok u. 1/c.

Pulmondlis artérias hypertonia
idiopathias ttdéfibrosis (IPF)

Semmelweis Egyete!
Pulmonolégiai Klinika

Prof. Dr. Miiller Veroniki
Dr. Karlocai Kristof

1-355-9733/57018

connective tissue disease- ILD

Prof. Dr. Miiller Veronika

alfal-AT betegek

Prof. Dr. Miiller Veronika

tudétranszplantélt betegek

Prof. Dr. Miiller Veronika

Szemészeti kérképek

Semmelweis Egyetem, Szemészeti Klinika 1083 BudapeEdmé u. 25-29

A szaruhartya ritka betegségei

Cornea Szakrendelés

Dr. Fiist Agnes
Dr. Imre Laszl6

0036-20-825-8457
0036-30-492-9841

fust.agnes@med.semmelweis-univ.hu

imrelaszlo@pannomail.hu




Egyes uveitis entitdsok

Uveitis Szakambulancia

Dr. Dohan Judit
Dr. Géhl Zsuzsanna

0036-20-825-8464
0036-20-804-354

dohan.judit@med.semmelweis-univ.hu

zgehl@freemail.hu

Gyermekkori ritka szemfelszini
megbetegedések, velesziletett
rendellenességek

Gyermekszemészeti
Szakrendelés

Dr. Bausz Maria
Dr. Maka Erika

0036-1-210-280/51689

bm@szeml.sote.hu
maka.erika@med.semmelweis-univ.hu

A latérendszer (ideghartya, latéideg)
Orokletes betegségei

Elektrofiziolégia /Neuro-
ophthalmolégia

Dr. Knézy Krisztina

0036-20-825-8489

knezykriszta@y@lbom

Intraocularis/periocularis malignus
daganatok

Onkologiai Szakrendelés

Dr. Lukats Olga

0036-1-210/28711

lukatsolga@gmail.com

Orokl 6dé retinabetegségek

SE Szemészeti Klinika,
1085 Budapest Maria u. 3

0036-1-459-1500/54500




