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SAJTOKOZLEMENY

Nem is olyan ritka — Hazankban mintegy 800 ezer ember szenved
valamilyen ritka betegségben

Budapest, 2022. februar 28., Magyarorszagon mintegy 800 ezer', Eurépaban kortlbeliil 30
millié?, vilagszerte pedig 300 millié ember él valamilyen ritka betegséggel®. Minden olyan
betegség ritkanak szamit, amely tébb mint 2000 emberbdl csak egyet érint, mint példaul az
ismertebbek kozll a cisztas fibridzis, a Rett-szindréma vagy éppen az SMA (spinalis muszkularis
atrofia). A Ritka Betegségek Eurdpai Szervezete, az EURORDIS szerint a korai diagndzis
kulcsfontossagu ahhoz, hogy ezek a betegek is jobb életmin6ségben élhessenek, még ugy is,
hogy egyel6re csupan a betegségek hat szazaléka esetében létezik olyan kezelés, amellyel a
kivaltd ok megsziintethetd. Mivel ezen betegségek 80 szazaléka genetikai eredet(i*, a sejt- és
génterapias eljarasok hozhatjak meg az igazi attérést.

Mintegy 800 ezer ember szenved ma Magyarorszagon valamilyen ritka betegségben — hivja fel a
figyelmet a betegségcsoportra a Novartis Hungaria, Magyarorszag vezetd gyogyszeripari vallalata
a ritka betegségek vilagnapja alkalmabdl. A 6-8000 azonositott ritka betegség mindéssze hat-hét
szazalékara létezik jelenleg olyan terapia, amellyel a kivalté okot - amely jellemz&en genetikai
eredetli -, meg lehet sziintetni. Szomoru tény, hogy a ritka betegségek 50-75 szazalékban?®
gyerekeket érintenek, és el6fordulasi gyakorisaguk miatt diagnosztizalasuk is tobbszér nehézkes,
akar hénapokat, de éveket is igénybe vehet.

,A Novartisnal jelenleg harom olyan sejt- és génterapiara fokuszalunk, amellyel ritka betegségek
kivaltd oka szlintetheté meg. Az egyik ilyen Gttéré terapiank az SMA-s betegek kezelésére
szolgal, és hazankban is sikerrel alkalmazzak mar, de genetikai eredetii szembetegségre és egy
ritka vérrak tipus kezelésére is fejlesztettiink mar kezelést.” - mondta el Dr. Foldesi Csenge, a
Novartis Hungaria Orvosigazgatoja.

,Mindig 6rém szamunkra, ha egy ritka betegség kapcsan Uj, korszer( terapias lehetdség valik
elérhetévé a betegek szamara, hiszen, ahogy a szamokbdl is latszik, még nagy ut all el6ttiink
addig, hogy minden ritka betegséggel él6 beteg szamara rendelkezésre alljon a hatékony
kezelés. Az egyik, talan legismertebb kivétel az SMA, erre itthon is elérhetd mar a génterapia
allamilag finanszirozott formaban, és t6bb kisgyermek is atesett mar sikeres kezelésen. Bizunk
benne, hogy a jov6ben egyre t6bb betegség kapcsan adhatunk hirt hatékony kezelésekrdl. Addig
pedig folytatjuk évekkel ezelbtt elkezdett munkankat, elsédlegesen arra koncentralva, hogy a ritka
betegséggel él6k és csaladtagjaik, valamint kezel6orvosaik minél hamarabb felismerjék a
betegségek tlineteit, a betegek pedig még id6ben a megkapjak a sziikséges kezelést, hogy minél
teliesebb életet élhessenek.” - tette hozza dr. Pogany Gabor, a Ritka és Veleszlletett
Rendellenességgel él6k Orszagos Szovetségének (RIROSZ) elndke.

! https://novekedes.hu/interju/orvosprofesszor-800-ezer-embernek-van-valamilyen-ritka-betegsege-nalunk
2 https://www.rirosz.hu/ritka-betegsegekrol/

3 https://www.rarediseaseday.org/what-is-a-rare-disease/

4 https://www.eurordis.org/about-rare-diseases

5 https://www.rirosz.hu/ritka-betegsegekrol/
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Az SMA hazankban évi 10-15 Gjsziilottet érinthet®, korai diagnézisa kulcsfontossagu

Az SMA, vagyis gerincvel6 eredetli izomsorvadas is egy ritka genetikai betegség, amely a
mozgatoidegek elhalasahoz, az izmok elgyenglléséhez vezet. Hazankban évente kb. 10-15
Ujszulott lehet érintett ebben a betegségben, amely beavatkozas hianyaban tovabbra is a
csecsem@kori halalozas els6 szamu genetikai oka. Kezelésére ma mar tobb lehetéség, igy
génterapia is rendelkezésre all. A korai diagnozis fontossaga ugyanakkor nem hangsulyozhaté
eléggeé, hiszen a kezelés elétt fellépd karosodas nem visszafordithato, tovabba minél késébb
diagnosztizaljak a betegséget, a betegséggel jard kdrosodas annal nagyobb.

»A korai diagnézis és az idében megkapott kezelés jelentds életminéség-javulast hozhat a
betegek és csaladtagjaik szamara. Minden Uj terapia, minden, a diagnosztikat megkonnyité l1&épés
hatalmas lehet6ség az olyan ritka betegséggel él6k szamara, mint az SMA-sok. A ritka
betegségben szenveddk szamara ugyanis mar a pontos diagnézis gyors felallitasa is hatalmas
siker és esély a teljesebb életre” — tette hozza Buday Krisztina, az SMA |zomsorvadasos Betegek
Magyarorszagi Egyesiletének elndke.

A Novartisrol

A Novartisnal Gjragondoljuk az orvoslast azért, hogy jobba tegylik és meghosszabbitsuk az
emberek életét. A vilag egyik vezetd egészségulgyi vallalataként a tudomanyos alapokon nyugvo
innovaciot 6tvozzik a digitalis technolégiai megoldasokkal annak érdekében, hogy olyan
terapiakat hozzunk létre, amelyek valaszt adnak a tarsadalmi szempontbdl legnagyobb kihivast
jelentd egészségligyi problémakra. Kildetésiink, hogy Uj gyégymoddokat fedezziink fel, a kutatas-
fejlesztésre legtobbet forditd vilagcégek élvonalaba helyez bennlinket. A Novartis termékei
vilagszerte csaknem 800 millid emberhez jutnak el, mikdzben folyamatosan olyan ujszeri
megoldasokat kereslink, amelyekkel bévithetjik a legujabb terapiainkhoz valé hozzaférést. A
Novartis vilagszerte 109 000 f6t foglalkoztat tobb mint 140 kiilénbdzé nemzetiségbdl. Tudjon meg
tobbet rélunk: www.novartis.hu

#HHE#
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8 Az EMMI szakmai iranyelve a spinalis muscularis atrophiardl,
klinikumarol és kezelésérél 2018. EUK. 8. szam EMMI szakmai iranyelv 1
https://www.hbcs.hu/uploads/jogszabaly/2731/fajlok/EMMI_szakmai_iranyelve_spinalis_muscularis%20.pdf
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