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SZULOI TAJEKOZTATO A VELESZULETETT GERINCVELOI IZOMSORVADAS
UJSZULOTTKORI SZUROVIZSGALATAROL

A VIZSGALAT CIME:

ﬁjsziiliittek sziirévizsgalata gerincveldi izomsorvadas - SMA — betegségre

Tisztelt Sziilok!

A velesziiletett gerincvel6i izomsorvadas (SMA) ritka 06roklodd betegség, melyben a
gerincveldi mozgatd idegsejtek pusztuldsa silyos izomsorvadashoz, izomgyengeséghez vezet.
Sziiletéskor még nem jar tiinetekkel, azok lassan, fokozatosan alakulnak ki a megsziiletés utan
hetekkel, honapokkal. A betegség tiinetei mindaddig sulyosbodnak, amig a gyogyszeres kezelés
nem kezdddik meg.

A betegség természetes lefolydsa esetén a legsilyosabb SMA-forméakban szenvedd csecsemdk
mozgasfejlodése elmarad, izomerejiik fokozatosan csokken. Elveszitik nyelésképességiiket,
ezért csak gyomorba helyezett csévon taplalhatok. Légzoizomzatuk sorvaddsa miatt gépi
lélegeztetésre szorulnak. Eletmindségiik és életkilatisuk nagymértékben romlik.

Magyarorszagon kb. 8000 ujsziil6ttbdl egy megsziiletett csecsemoOt érint ez a sulyos betegség.
Az SMA-betegségre 2017 ota mar harom hatasos kezelést is kifejlesztettek, és ezek mar
Magyarorszagon is elérhetéek. A kezelés akkor igazan hatdsos, ha mar 0jsziilott korban és
tiinetmentes allapotban megkezdddik. A nagyon koran kezelt SMA-ban szenvedd beteg
gyermekek csaknem teljesen egészségesen fejlodhetnek, a betegség jelei naluk csak minimalis
mértékben nyilvanulhatnak meg.

Sajnos, minél késobb ismerjiik fel a betegséget, annal kevesebb életképes mozgatd idegsejtje
marad a beteg gyermeknek, ezért kisebb lesz a gyogyszeres kezeléssel elérheté eredmény.

Az SMA szirés elmaradasanak kockazata, hogy amennyiben a gyermek érintett, kés6bb
keriilhet felismerésre a korkép, és késve juthat a gyermek a megfelel6 kezeléshez. fgy nem lesz
olyan hatékony a kezelés, mint akkor, ha még tiinetmentes allapotban kezdték volna.

Az ujsziilottkorban elvégzett SMA-sziirés teszi lehetévé, hogy koran felismerhessik a
betegséget, és még tiinetmentes allapotban megtorténhessen a gyogyszeres kezelés.

Az elmult 3-5 év eddigi tapasztalatai arra utalnak, hogy az 0j gyégyszerek 1jsziilott-¢és fiatal
csecsemoOkorban, még tliinetmentes allapotban, vagy enyhe tiinetek mellett térténd megkezdése
esetén érheté el a gyermekek legjobb mozgasfejlodése. Ok 6nallé iilésre, felallasra, lépegetésre
képessé valhatnak, szdjon at zavartalanul taplalkozhatnak, és jellemzben nem sziikséges
szamukra a folyamatos gépi lélegeztetés sem. A tartos hatdsrol, az elérhetd maximalis
mozgasképességrol még nem rendelkeziink tapasztalatokkal.

A korai felismerés és kezelés érdekében a Beligyminisztérium kidolgoztaa gerincvel6i
izomsorvadas (SMA) ujsziildttkorban torténé sziirésének szakmai koncepciojat, és biztositotta
a mintaprogram megvalositasahoz sziikséges forrasokat. Ez lehetévé tette, hogy hazénkban
2022. november 1-t61 elindult az SMA-betegség ujsziilottkori szlirésére iranyuld mintaprogram,
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a Magyarorszagi Reformatus Egyhdz Bethesda Gyermekkorhaza, a Semmelweis Egyetem (1.
szamu Gyermekgyogyaszati Klinika Anyagcesere Sziir6 és Diagnosztikai Koézpont) és a Szegedi
Tudomdanyegyetem Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Kozpont (Gyermekgyogyaszati Klinika
Anyagcsere-betegségek Szilirovizsgalati Laboratoriuma) vezetésével.

A mintaprogram keretében a szokasos rutin Qjsziiléttkori sziirévizsgalatok mellett a gerincvel6i
izomsorvadasra is szlrjiik azokat az Ujsziilotteket, akiknek eziranyu sziréséhez sziileik is
hozzajarulnak.

A vizsgalat sordan gyermekiikté]l nem vesziink tobblet vért, a rutin Gjszildttkori
szlrOvizsgalatokhoz kotelezden levett vérminta egy kis részét hasznaljuk fel az SMA
sziiréshez, igy ez nem jelent tobb vérvételt és kellemetlenséget gyermekének.

Az bsszegy(jtott vérmintakbol sziird tesztet végziink, mely soran megvizsgaljuk, hogy az On
gyermekénél varhatd-e az SMA betegség kialakuldsa. Amennyiben a szlirévizsgalat azt jelezné,
hogy a betegség kialakuldsa varhato, genetikai tanicsadasra behivjuk Onoket, és ott vesziink
vért a megerdsité genetikai diagnosztikai vizsgalathoz. Kérésiikre, beleegyezésiik birtokaban
biztositjuk a Sziilok genetikai vizsgélatat is SMA-betegség iranyaban.

A genetikai vizsgalat eredményét egy Ujabb genetikai tandcsadas keretén belill személyesen
kapjak meg a sziilk, a teszt pozitivitdsa esetén a klinikai genetikus szakorvos felvilagositja
Onoket a lehetséges terapiakrél, hogy Ondk a gyermekiik szaméra legoptimalisabb terapiat
tudjak kivalasztani.

A mintaprogram keretén beliil a valasztott terapiatol fliggéen azonnal az SMA-kezel6 centrum
egyikének kezelé orvosihoz iranyitjuk Ondket, hogy a kezelés minél elébb elindulhasson.
A vizsgaélatrél bovebb tajékoztatast kaphat a fenti intézmények vizsgalatvezetoitol.

Kiilon adatvédelmi tajékoztatoban tajékoztatjuk Ondket a gyermekiik és Ondk személyes
adatainak, valamint vizsgélati eredményeinek bizalmas kezelésérol.

Kedves Sziil6k!

Az Onodk és Gyermekiik részvétele a vizsgalatban 6nkéntes, barmikor visszaléphetnek indoklés
nélkiil.

Amennyiben élnek a lehet6séggel, kdszonjiik egyiittmiikddésiiket!

Tovabbi informaciok:

smaszures(@bethesda.hu

https://www.bethesda.hu/sma-szuroprogram/ weboldal

telefon: +36-30-310-6503



