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Figyeljuk a tineteket! — az idoben felismert SMA
gyermekeéleteket menthet

Aug 03, 2022

Augusztus a gerincveld-eredetl izomsorvadas tudatossaganak hénapja.

Budapest, 2022. augusztus 3:Evente 12-15 gyermek sziiletik SMA-val Magyarorszégon1, akik szamara a

tiinetek korai felismerése és a mielébb megkezdett kezelés jelentds életmindség javulast hozhat? és
akar életet is menthet. A fel nem ismert és kezeletlen SMA az ujsziilottek k6zétt az egyik legfébb

genetikai eredeti halalok3, jollehet a rendellenesség genetikai vizsgalattal diagnosztizalhato.
Augusztus az SMA tudatossag honapja — ennek apropoéjan a téma kiemelt hazai szakértdi beszéltek a
betegségrol és a korai felismerés fontossagarol.

Viszonylag ritka betegségként keveset hallani réla, pedig a gerincvel-eredetl izomsorvadas minden
tizezredeik embert érinti* és hazankban is az egyik leggyakoribb genetikai halalok az Gjszlottek kdzott.

A Magyarorszagon évente 12-15 gyermeket érint6 betegség minél hatékonyabb kezelésének kulcsa a korai
diagnoézis. A kér miel6bbi felismerése azért 1ényeges, mert bar a mar kialakult izomsorvadas tovabbra sem
gyo6gyithatd, a tovabbi allapotromlas megakadalyozhaté.

igy a tiinetmentes szakaszban, azonnal elinditott kezelés esetén a gyermek szinte az egészséges tarsaihoz
hasonlé titemben fejlédhet.5 Kezelés nélkiil azonban a betegség halalos kimenetelii lehet®.

A betegséget legegyszer(ibben az Ujszilétt talpvérmintajabdl genetikai vizsgalattal lehet kimutatni, akar mar az
észrevehetd tlinetek kialakulasa el6tt. Tavaly év végén kormanyzati dontés is szilletett az Ujsziléttkori SMA-
szlirés széles korl bevezetésérdl, aminek részleteit most dolgozzak ki.

Ha valaki ugy érzi, hogy gyermeke nem a megfelel§ Gtemben fejlédik, izomgyengeséget vagy korahoz képest
korlatozott mozgésfejl6dést tapasztal, keresse fel miel6bb hziorvosat, vagy kézvetlendl forduljon
szakorvoshoz, valamint latogasson el a https://www.signsofsma.com/hu weboldalra, ahol tovabbi informacio
talalhaté, ami az orvosi latogatasra valo felkészilésben is gyakorlati segitséget nyujt!

A tajékozddast segiti, hogy 1996 6ta minden év augusztusaban tartjadk a gerincvel6-eredetl izomsorvadas
tudatossaganak nemzetkdzi tematikus honapjat informativ rendezvényekkel, informaciéatadassal els6sorban a
gyermeket tervezdknek és a kisgyermekes csaladoknak.

A spinalis muszkularis atréfia (SMA), vagy mas néven gerincvel6-eredetli izomsorvadés olyan, jellemzéen
Ujszuldtteket érintd genetikai betegség, amely visszafordithatatlan, folyamatosan sulyosbodé izomsorvadashoz
vezethet. Az SMA legsulyosabb formajaban annak tiinetei a gyermek életének az els harom-négy
hénapjaban jellemz&en nem lathatok, vagy csak nehezen felismerhetéek. Emiatt sok SMA-s csecsemét késén
diagnosztizalnak, amikorra mar elkezd6dik a mozgasért és az izmok mdkddésért felelGs specialis
mozgatoéidegek gyors item(i sorvadasa és azok visszafordithatatlan elvesztése. Eppen ezért, ezek a
gyermekek kezelés nélkil id6vel képtelenek dnalléan mozogni, enni vagy akar lélegezni. Ez mér a masodik

életévre allando Iégzéstdmogatast indokolhat, vagy akar halalhoz is vezethet.” Ugyanakkor, ha az SMA-t
koran, még a lathaté tlinetek megjelenése el6tt laboratgdumi vizsgalatokkal kimutatjak és haladéktalanul
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kezelik, akkor a gyermek szinte az egészséges tarsaihoz hasonlé Gtemben is fejlédhet.8

Az SMA 6roklétt genetikai betegség, amelyet az SMN1 gén hibdja és ennek kbvetkeztében az SMN fehérje
hianya okoz. Ez egy olyan genetikai rendellenesség, amelynek soran az SMN1 gén egy darabkaja és az altala

hordozott genetikai informacié elvész. Noha minden 58-ik ember hordoz egy hibas SMN1 géntg, ez mégis csak
akkor okoz problémat, ha mindkét sz(il§ hordozo és gyermekiikben a hibas anyai és apai gén talalkozik. Ebben
az esetben a szliiletendd gyermekiiknek 25% esélye van ra, hogy SMA-s lesz. Az ezzel a génhiannyal sziileté
gyermekeknél a hianyzo gén funkcidjat eqgy hasonlo gén, az un. SMNZ2 igyekszik atvenni, amely azonban
énmagaban nem tud olyan mennyiségu fehérjét termelni, ami elegendd az izomzat fejlédésehez, valamint a
késdbbi ndvekedéshez. A kbzponti idegrendszer SMN szlikséglete a magzati- és djsziiléttkorban a
legnagyobb, ezért kiemelten fontos a korai felismerés és a mihamarabbi kezelés elkezdése. Az SMA genetikai
vizsgalattal diagnosztizalhato és szirheté is”— mondta el Prof. Dr. Molnar Maria Judit, a Semmelweis Egyetem
Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézetének igazgatdja egy, a témaban szervezett
hattérbeszélgetésen Budapesten.

A kiépitett kezelési hal6zat révén a neuromuszkularis centrumokban orszagszerte biztositott az SMA-s
betegek ellatasa. A régidban Magyarorszag élen jar az SMA-kezelések rendelkezésre allasa szempontjabdl:
tébbek kdzt a legljabb génterapias eljaras is elérheté allami tAmogatassal 2021 4prilisa 6ta.

LAZ érintettek szamara jelenleg haromféle terapia érheté el Magyarorszagon, amelyek mindegyike
megtalalhato a két orszagos kézpontban, a Semmelweis Egyetem Il. sz. Gyermekklinikan, és a Bethesda
Gyermekkorhazban. A Bethesdaban 2019. oktober 29-én inditottuk el a génterapias kezeléseket. Mostanra
mar huszonharom gyermeken tudtunk segiteni ezzel a modszerrel. A hazai ellatas magas szakmai szinvonalat
és a csapat felkésziiltségét jelzi, hogy nem csak hazankbdol, de Hollandiabdl, Térékorszagbdl, Szerbiabdl,
Szlovakiabdl, Ukrajnabdl és Erdélybdl is érkeztek hozzank kis betegek. A génterapias kezelésben részesiiltek
fejlédését folyamatosan nyomon kévetjik és az eddigi pozitiv tapasztalatok meggyézbek.” — tette hozza Dr.
Mikos Borbala, az MRE Bethesda Gyermekkoérhaz orvosigazgatoja.

Az SMA tipusai®
Az SMA-nak 6t kilébnb6z6 tipusa hatarozhatd meg:

A 0. tipusa nagyon ritka, a tiinetek mar a méhben, vagy kdézvetlenil a szlletés utan jelentkeznek, mig az SMA
1-es tipus a leggyakoribb forma, amely a betegek kb. 58 szazalékat érinti11. A tlinetek itt jellemzéen hat
hénapos kor elétt jelentkeznek, a betegek a motoneuronok 95 szazalékat elveszitik a hatodik hénapig, tébbé
nem tudnak tamasz nélkil tlni és id6vel Iégzéstamogatas nélkil élni; kezelés nélkil tdbbségik jellemzéen
légzési elégtelenségben hal meg kétéves kor el6tt.

Az SMA 2-es tipusa a betegek mintegy 29 szazalékat érinti9 és jellemzéen 6-18 hénapos kor kdzétt jelentkezik
az elsd tinet. Ekkorra a tdbbség mér énalléan tud Ulni és sokuk tulél a korai felnéttkorig kezelés nélkul.

Az SMA 3. tipusa esetén 18 hénapos kor utan jelentkezik az elsé tlinet, ez az SMA-s betegek kb. 13
szazalékat érinti. A betegek elérik, hogy dnalléan tudnak jarni, de 14 éves kor koril ezt a képességet
elveszitik, ugyanakkor élettartamukat a betegség ezen til nem befolyasolja.

Az SMA 4-es tipusa nagyon ritkan fordul el6, feln6tt korban jelentkezik az elsé tiinet, a beteg tud jarni és az
élettartamat sem befolydsolja a rendellenesség.

Az alkalmazott kezelések megfelel6 hatékonysagahoz a rendellenesség korai felismerése elengedhetetlen.
Ebben tud segiteni az Ujszuléttkori genetikai vizsgalat. Ennek hidnyaban a tlinetek kialakulasanak figyelése

kulcsfontossagu. Amennyiben a gyermek izomzata, mozgasa nem fejlédik megfeleld Gtemben, mielébb
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érdemes szakorvoshoz fordulni. A tiinetek azonositasarél és magarél a betegségrél a
https://www.signsofsma.com/hu weboldalon talalhaté részletes informacié.

A Novartis-rol

A Novartisndl Gjragondoljuk az orvoslast azért, hogy jobba tegylk és meghosszabbitsuk az emberek életét. A
vilag egyik vezetd egészségulgyi vallalataként a tudomanyos alapokon nyugvo innovaciot 6tvdzzik a digitalis
technolégiai megoldasokkal annak érdekében, hogy olyan terapiakat hozzunk létre, amelyek valaszt adnak a
tarsadalmi szempontbdl legnagyobb kihivast jelentd egészségiigyi problémakra. Kildetésiink, hogy U;
gyogymaodokat fedezziink fel, a kutatas-fejlesztésre legtébbet fordité vilagcégek élvonalaba helyez bennlinket.
A Novartis termékei vilagszerte csaknem 800 milli6 emberhez jutnak el, mikézben folyamatosan olyan Ujszer(
megoldasokat kereslink, amelyekkel bévithetjik a legujabb terapiainkhoz valé hozzaférést. A Novartis
vilagszerte 109,000 fét foglalkoztat tébb mint 140 kilénb6z6 nemzetiségbdl. A Novartis Hungaria immar 25 éve
van jelen Magyarorszagon és segiti innovativ terapiaval az emberek életének meghosszabbitasat és
életminéségének javitasat. Tudjon meg tébbet rélunk: https:/www.novartis.com/hu-hu/
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