SMA

Magyarorszag

Ujsziilottsziirés a gerincveloi izomsorvadas — SMA — korai felismeréséért

Mi az SMA?

Az SMA (spinal muscular atrophy), azaz gerincveldi izomsorvadas, egy ordkletes, fokozatosan
sulyosbod6 izomgyengeséggel, végiil bénuléassal jaro betegség. A genetikai eredetii gyermekkori
elhalalozas vezet6 oka vilagszerte, Magyarorszagon kb. minden 6000. csecsemo sziiletik ezzel
a betegséggel, ami ¢vente kb. 10-15 Gj beteget jelent. A betegség kiilonb6z6 sulyossaggal jelenhet
meg, errdl részletesen korabbi kiadvanyainkban olvashatnak
(https://smahun.hu/hasznos/sma_gondozasi_utmutato.pdf,
https://smahun.hu/hasznos/sma_vedono_tajekoztato.pdf). Az SMA hatalmas terhet 16 az
¢érintettekre, csalddjaikra és a tarsadalomra.

Van ra gyégyszeres kezelés?- igen!
Igen, sot, tobbféle is. Az utdbbi évek dramaian jelentds valtozasa, hogy tobb kiilonb6zo készitmény
is megjelent az SMA gyogyszeres kezelésére. Jelenleg hdrom készitmény van forgalomban, a

Spinraza, a Zolgensma ¢€s az Evrysdi. Magyarorszagon 2018 6ta a tarsadalombiztositas altal
finanszirozottan hozzaférhetd (egyedi méltdnyossagi alapon) a Spinraza (nuszinerszen), 2019 6ta a
Roche cég programjanak keretein beliil elérhetd az Evrysdi (risdiplam). A génterapids Zolgensma
készitmény hatalmas médiakampany kiséretében 6nkoltséges alapon kertilt beadasra tobb
gyermeknél. A kozfinanszirozas feltételrendszerének kidolgozasa jelenleg zajlik. Az eddigi
tapasztalatok alapjan, megfelel6en alkalmazott tdimogatd kezelés mellett (gydgytorna, ortopédiai,
pulmonolégiai, gasztroenterologiai stb. gondozas) mindharom készitmény jelentdsen javitja a
betegek ¢letkilatasait és ¢letmindségét. Emellett szamos 1) készitmény a klinikai vizsgalat fazisaban
van, mellyel a jovében varhatdan tovabb javulnak az SMA-ban érintett betegek ¢életkilatasai.

Mindenkinél hatékony a kezelés? - A siker titka a korai kezelés!

Mindharom jelenleg forgalomban 1év6 készitmény esetén egyértelmiien megfigyelték azt az
Osszefiiggést, miszerint minél kordbban jut egy adott beteg a kezeléshez, annal nagyobb a kezelés
hatékonysaga, a terapids haszon. Mig a harom készitmény hatékonysaga kozott nem lehet
egyértelmi rangsort felallitani, az minden esetben egyértelmii, hogy a kezelés korabbi megkezdése
esetén jobb hatast lehet elérni, és a leghatékonyabbak a még tiinetmentes, azaz preszimptomatikus
allapotban megkezdett kezelések, amint azt ma mar tobb klinikai tanulmény is bizonyitja.



Mit jelent a preszimptomatikus kezelés és mik az elényei?

A fent leirtak alapjan a kezelés megezdése az elsd tiinetek megjelenése eldtt, az igynevezett
preszimptomatikus szakaszban lenne idedlis. Az alabbi tdblazattal szemléltetjiik a kiilonbséget az
SMA-ban értintett egyén, csaladja, és az egész tarsadalom szamara.

Preszimptomatikus diagnézis a | Késleltetett diagndzis a (sulyos) tiinetek
tiinetek megjelenése elott megjelenését kvetden
Tulélési esély | Eletben maradas Sulyos esetben a terapia megkezdése elott
vagy azt kdvetden bekdvetkezd halal
Mozgato A mozgat6 idegsejtek A motoneuronok jelentds része a tiinetek
idegsejtek (motoneuronok) nagy része megjelenésekor mar elpusztult
¢pségben marad
Tiinetek Megeldzziik a legtobb tiinet Minddssze a betegség eldrehaladéasat
sulyossaga kialakulasat lassitjuk le, vagy allitjuk meg
Motoros A motoros képességek a A motoros képességek lassan javulhatnak
képességek normalisat megkdzelitden
fejléddnek
Eletminéség Az életmindség az Az életmindség csak rendkiviili
egészségesekéhez hasonlo idébefektetéssel €s odafigyeléssel, komplex
gondozassal javithato
A csalad Az érintett csaladja az Az érintett csaladok életét az SMA kortili
¢letvitele egészségesekéhez hasonlo teendok iranyitjak, a sziilok
¢letvitelt folytathat munkaképessége jelentés mértékben
csokken, az egészséges testvérekre joval
kevesebb figyelem jut.
Felmertil6 Az 0jsziilottsziirés és a kezelés Az elhiz6do diagnodzis koltségei, a kezelés
koltségek koltségei koltségei, tetemes rehabilitacios koltségek,
otthonapolas koltségei, kiegészitd korhazi
kezelések koltségei (pl. ortopédiai miitétek,
gasztroenteroldgiai beavatkozasok)

E tablazatbdl is kitiinik, hogy mind az egyén, mind a csalad, mind a tarsadalom szempontjabdl
sokkal kedvezébb eredményekkel jar a tiinetek megjelenése eldtti diagnodzis €s a kezelés azonnali
megkezdése, hiszen igy az érintettek és csaladjaik is az egészséges csaladokhoz hasonldan élhetnek,
tevékenykedhetnek. A késoOi diagndzis miatt elveszett képességek és lehetdségek egy része mar nem
potolhato, és az érintettek és csalddjaik életét hatalmas koltségek és
erofeszitések mellett is a betegség dominalja, ezzel szamottevo szenvedést
okozva az egyénnek és kiesett produktivitast a tarsadalomnak.
Kovetkeztetésként tehat megismételjiik a korabbi, ,,Védono tajékoztato”
kiadvanyunkban leirtakat: Kulcsfontossagu a betegség korai felismerése!

Hogyvan érheté el a preszimptomatikus kezelés? Magyarorszag
A preszimptomatikus kezelés csakis szlirdvizsgalatok segitségével érhet6 el,
hiszen csakis genetikai szlirdvizsgalat segits€gével azonosithatok a még

tiinetmentes érintettek. Felmeriil a terhesség soran végzett szlirdvizsgalat, mely




egyéni szinten bizonyos klinikdkon ma mar hazankban is igénybe vehetd szolgaltatas. Tarsadalmi
szinten az ajsziilottsziirés segitségével érheto el valamennyi ujsziilott genetikai vizsgalata
SMA-ra.

Felismerhetd-e az SMA fizikalis vizsgalattal 0ijsziilétteknél?

Leggyakoribb, 1-es tipusti formaja ujsziildttkorban enyhe tiineteket mutathat, melyek a nem
neurologiai képzettségii egészségiigyi szakemberek szamara altalaban felismerhetetlenek. Az esetek
legalabb felében tiinetmentesek az SMA-s Ujsziilottek és a tiinetek csak késobb, a betegség
sulyossagatol fiiggden, kiilonbozo életkorokban jelennek meg.

Az 1jsziil6ttsziirés
Az 0jsziilottsziirés egy hazankban is rutinszertien, kotelezéen végzett vizsgalat. Valamennyi
ujsziilottet sziiletését kovetden megvizsgalnak kiillonbozo ordkletes betegségekre. A
sziir6vizsgalathoz néhany csepp vért vesznek az 0jsziilotttol, melyet sziir6papirra cseppentve
tovabbit a korhaz a szlirést végzo kdzpontnak. Az 0jsziil6ttszlirés azon betegségek esetében
indokolt, melyekre teljesiilnek a kdvetkezo feltételek:

v A betegség legyen jelentds egészségiigyi probléma
A kiszilrt betegségnek legyen kezelési lehetdsége
A diagnosztika és a kezelés feltételei legyenek adottak
A korai és késoi megjelenési formak legyenek biztonsdgosan elkiilonithetdk
A természetes betegséglefolyas, betegségprogressziod legyen ismert
Legyen konnyen elérhet6 a vizsgalati modszer
A tesztet fogadja el a népesség
Legyen konszenzus, hogy a kisziirtek koziil kit kell kezelni
A sziirés és az azt kovetd diagnosztikai és kezelési folyamat koltsége legyen egyenstulyban
az egyébként felmeriilo teljes orvosi koltségekkel
A sziirés folyamatos kell, hogy legyen, nem alkalomszerii
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Milyen betegségekre szlirik ma Magyarorszdgon az ujsziildtteket?

Ma Magyarorszagon 26 kiilonb6z6 6rokletes betegségre sziirnek. Ezek tobbsége ritka — az SMA-nal
joval ritkabb - 6rokletes anyagcserebetegség. A sziirést ezen betegségek esetében az indokolja, hogy
a korai diagnozis segitségével olyan — altaldban az étrendet érintd - beavatkozas végezheto el,
mellyel megeldzhetd vagy csokkenthetd az egyébként bekdvetezo stlyos egészségkarosodas. Az
SMA mindeddig azért nem keriilt bele az 0jsziilottsziirésben benne foglalt betegségek korébe, mert

a fent felsorolt feltételek koziil szadmos feltételnek nem tett eleget, hiszen nem allt rendelkezésre
olyan kezelési mod, mely a betegség lefolyasat jelentdsen befolyésolta volna.
Mara ez jelentésen megvaltozott, hiszen hazankban is elérheté az SMA hatékony
gyogyszeres kezelése. Az SMA felvétele az 0jsziilottszlirésbe minimalis

tobbletkdltség aran jelentds elonyokkel jar(na) az egyén ¢€s a tarsadalm szintjén r
is. A magyarorszagi szirdvizsgalatok menetérdl az alabbi linken letoltheto pdf SM A
dokumentumok alapjan tajékozodhatunk bévebben: Magyarorszag

http://gyermekklinika.semmelweis.hu/info.aspx?sp=54.

Az SMA yjsziilottszlrés hazai programjat az alapitvany weboldalédn kézzétett

hirekben kovethetjiik nyomon. @
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Példak vilagszerte SMA 1jsziil6ttsziird programokra:

Az SMA gyogyszeres kezelési lehetdségeinek megjelenését kovetden vilagszerte szamos orszagban
inditottak \ijsziilottsziiré programokat az SMA-ra. Igy az USA szamos allamaban, Ausztraliaban,
Belgiumban, Németorszagban, Olaszorszagban, Spanyolorszagban, Taiwanon folynak
ujsziilottsziird programok SMA-ra. Ezen programok tarsadalmi fogadtatasa rendkiviil kedvezo és
jelentds, latvanyos eredményeket érnek el az egyének szintjén. Az eurdpai programok keretein beliil
mar szamos gyermek életét mentették meg, illetve tették életkilatasaikat Iényegesen kedvezObbé.
Belgiumban ,,Sun may arise on SMA” néven Facebook oldalt is inditottak az SMA 1jsziil6ttsz{ird
program ismertetésére, nyomon kdvetésére, mely az aldbbi linken érhetd el:
https://www.facebook.com/sunmayariseonsma/. Ezen az oldalon mutatjak be latvanyos
eredményeiket: tobbek kozott olyan SMA-s gyermekek fejlodését, akiket a program keretein beliil
diagnosztizaltak és az azonnali kezelésnek koszonhetden egészséges kortarsaiktol még
gyermekneuologus szemmel is megkiilonboztethetetlenek. Az igen latvanyos, kedvezd
eredményeknek koszonhetden az SMA Europe betegszervezet célul tiizte ki, hogy 2025-ig
valamennyi eurdpai orszagban elinduljon az SMA Ujsziil6ttszlrés. Errdl a programrol az alabbi
linken t4jékozddhatunk bévebben: https://www.sma-europe.eu/opening-a-new-horizon-for-

children-born-with-sma/ .

Hogvan lehetne Magyarorszdgon bevezetni az Gjszilottsziirést SMA-ra?

A hazai SMA 1jsziil6ttsziirés bevezetésével kapcsolatos elézetes szakmai egyeztetések elindultak.
Sajnos a hazai szigort genetikai torvény miatt nehézségek mertilnek fel, melyek késleltetik a
folyamatot. Az Gjsziil6ttsziirés bevezetését megeldzoen egy eldzetes szlirdprogramra van sziikség.
Az eldzetes, pilot programhoz etikai és tarsadalmi véleményeztetés is sziikséges szakmai szervek
részérdl, illetve a tarsadalom bevonasaval. A tervezett mddszer a jelenleg érvényben 1évo
sziir6vizsgalatokra épiilne, az ezen sziirésekhez hasznalt szlirOpapirra felcseppentett vérmintabol
meg lehetne oldani. A pilot projektbe bevont sziiloknek beleegyez6 nyilatkozatot kellene kitolteni.
A sziirdvizsgalat célja a tlinetmentes betegek azonositdsa, az egészséges hordozok nem kertilnének
azonositasra. A pilot projektben legalabb 16.000 ujsziilottet kellene lesziirni, hogy legalabb egy
beteg kisbabat kisziirjlink, akinek a kezelését, fejloddését nyomon lehetne kdvetni. A pilot projekt
sikeres lezarasat kovetden indulhat meg az SMA ujsziil6ttszlrés felvétele a kotelezden sziirendd
betegségek kozé. Az SMA ujsziilottsziirés bevezetése egy évekig tartd, fontos folyamat, melyet On

is segithet az alapitvany weboldalan elérhet6 kérdoiv Kitoltésével és bekiildésével.

Az SMA 1jsziilottsziirés haszna az egyén, a csalad, a tdrsadalom szdmara

Az 1jsziilottsziirés elengedhetetlen az SMA korai és gyors diagn6zisdhoz. A diagnosztizalt
ujsziilottek gyogyszeres kezelését a Magyarorszagon jelenleg mar igen jol miikodé SMA centrumok
segitségével nagyon hamar meg lehetne kezdeni. A gyors beavatkozasnak koszonhetéen varhato,
hogy a betegek jo része tiinetmentes marad, kisebb résziik enyhe tiineteket mutathat. Mindez azt
jelentené, hogy a betegek és csaladjaik az egészségesekével megegyezo, vagy azt kozelito €letet
tudnanak ¢éIni. Ez a tdrsadalom szamara 1ényegesen kisebb koltséget és nagyobb produktivitast
jelentene minden szempontbol. Az egyéneket, csaladokat pedig egy egészséges élet lehetdségével
ajandékozna meg, a korai kezelés elmaradasabol fakado tetemes szenvedés és kiizdés lehetdségével
szemben.




Hol tudhatok meg tobbet az SMA jszulottszurésrol, hogyan segithetem a folyamatot?

Az alabbi linken kovetheti nyomon munkankat: www.smahun.hu
A kérdéiv kitoltésével és bekiildésével On is hozzajarulhat a hazai SMA 1ijsziilottsziirés
bevezetéséhez.
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