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MEDIA UPDATE

Még tobb életet menthet az ujsziilottkori sziirés

Budapest, 2020. szeptember 17. — Kis Iépésekkel halad az egységes uniés szabalyozas
felé az ujsziiléttkori sziirés Eurépaban. Az Gj gyégymodok megjelenését kovetéen
egyes orszagokban, mint Belgium vagy Spanyolorszag, mar kisérleti programok
folynak bizonyos ismert, de eddig hatékony kezelés nélkili ritka genetikai betegségek
szlirésére. Magyarorszagon jelenleg 26 féle betegségre végeznek kotelezéen eldirt,
sziiletés utani sziirést, ezzel élmezdnyben jarunk a kontinensen. A modern szlirési
rendszer kovetkez6 lépcséfoka a fejlédésben a genetikai betegségek sziirése lehet.

Az elsé tiinetek el6tt

A sziletés utani els6 négy napban minden Ujszulott kotelezd vizsgalatokon esik at. A fizikalis,
és érzékszervi vizsgalatokon tul az ilyen korban még tiineteket nem produkald, késébb
viszont sulyos fejl6dési rendellenességekhez, legrosszabb esetben halalhoz vezetd
betegségeket igyekeznek kisziirni a szakemberek. Magyarorszagon a 80-as évek kdzepe 6ta
végzik el, de 1997 o6ta torvény is kotelezéen elbirja az Gjszilottkori sziirést bizonyos,
anyagcseréhez kapcsol6do rendellenességek esetében. Az Ujsziléttkori szlrés lényege, hogy
a sok esetben nagyon ritka betegségek diagndzisat mar az elsé tinetek megjelenése el6tt fel
lehet allitani és azel6tt meg lehet kezdeni a célzott kezelést, hogy a betegség
visszafordithatatlan karokat okozna a beteg szervezetében.

NG az ujsziilottkori sziirés jelentésége

Az eddig is ismert, de gyogyithatatlan betegségeknél ujonnan megjelend, hatékony terapiak
megjelenésével fontos kérdéssé valik a kotelezden sziirt betegségek kdrének bévitése.
Tobb eurdpai unids orszagban, kdztik Belgiumban, Spanyolorszagban és Olaszorszagban
teszt jelleggel bévitették ki az ujszuldttkori szlirést bizonyos genetikai betegségekre, de nincs
egységes uniés konszenzus arrol, hogy milyen irdnyban és milyen ttemezés szerint kellene
kiterjeszteni a térvényi el6irasokat. Jelenleg Magyarorszagon, ahogy a legtdébb orszagban, az
orvos kifejezett javaslatara végeznek el a kotelezd Gjszuléttkori szlirésben szereplé
betegségeken felll, célzott vizsgalatokat genetikai betegségre. A genetikai betegségekrdl
gy(ijtétt egyre pontosabb ismereteknek kdszdnhetben a gydgyitasuk, igy a minél korabbi
felismerésuk is el6térbe kerdl.

Minden hénap szamit

Augusztus 31-én, tdbb eurdpai szereplé részvételével hivtak életre az Eurdpai Szoévetség az
Ujsziiléttkori SMA Sziirésért (European Alliance for Newborn Screening in SMA) elnevezésii
kezdeményezést. A spindlis izomatrofia (SMA-Spinal Muscular Atrophy) a jelenkor egyik
legsulyosabb és mar gyogyithaté genetikai betegsége. Az SMA1-es tipusu betegségben
szenvedd gyerekek sok esetben l1égzési vagy szivelégtelenségi problémak miatt mar a
kétéves kort sem érik meg. Mivel a tiinetek mar néhany hénapos korban megjelenhetnek,
kiemelten fontos a korai diagndzis és a rendelkezésre all6 terapids modszerek
alkalmazasanak megkezdése. Mivel a legsulyosabb SMA-tiinetekkel rendelkezé betegek
esetében is jelentds javulas, akar teljes tinetmentesség érhetf el, féleg akkor, ha a sikeres
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szlrés eredményeképp mar a sulyos tinetek kialakulasa elétt el lehet kezdeni a kezelést. A
frissen alakult Szévetség célja, hogy az Eurdpai Unié minél tobb orszagaban vegyék fel az
SMA-t a kételezb Ujszilbttkori sziirés keretei kdzott vizsgalt betegségek kozé. A szlrés és
ennek készonhetéen a kezelés korai megkezdése évente korulbelll félezer SMA-s beteg
életét valtoztathatja meg gyokeresen.

##

A genetikai vizsgéalatokral

Ugyan az ujsziléttkori szlrévizsgalatokkal is lehet genetikai betegség meglétét vizsgalni, de ezek nem
genetikai vizsgalatok. Ha a szirdvizsgalattal alapos a gyanu, hogy a baba beteg, akkor genetikai
vizsgalattal erésitik meg a fennallé gyanut. Akkor lesz igazolt a betegség megléte. A genetikai vizsgalatok
célja, hogy a kromoszéma vizsgalattal kimutassak az el6forduld genetikai, 6rokl6dd betegségeket.
Genetikai vizsgalatokat altalaban harom betegcsoport/rizikbcsoport esetében végeznek: csaladban
halmozo6do (ismert) genetikai betegségek, a beteg etnikai csoportjaban halmoz6dé genetikai betegségek,
és azon genetikai betegségek esetén, amelyek csak feln6ttkorban mutatnak sulyos tiineteket. Néhany
betegség, mint példaul a Down kér és a Turner szindroma diagnézisanak felallitAsahoz a beteg
kromoszémait vizsgaljak, mas betegségek esetében egyetlen gén analizise torténik, (pl. sarlosejtes
anémia, Tay-Sachs betegség, cisztas fibrézis, Duchenne izomdisztrofia). Rakos betegség bizonyitasara
gyakran t6bb gén egyittes vizsgalata szikséges.

Az ujsziilottkori szilirés Magyarorszagon

Az anyagcsere betegségeket célzo sziirést minden hazai csecsemdn elvégzik. Ahhoz, hogy a legkisebb
okozott traumat is elkerlljék, a mintat a szlletést kdvetd harmadik napon, a 48. és 72. 6ra kdz6tt, a sarok
megszurasaval veszik le. A mintavétel teljesen biztonsagos, semmilyen veszélyt nem jelent a babakra.
Az eredményes szirdvizsgalathoz elég csupan néhany csepp, a specialis vizsgalati lapra csepegtetett
vér, amelyet szaritott formaban juttatnak el budapesti Semmelweis Egyetem vagy a Szegedi
Tudomanyegyetem Anyagcsere Laboratériumaba. Mindkét intézményben legalabb 55-60 ezer Gjszulott
mintajat tesztelik le évente.

A Novartis-rol

A Novartis Gjraértelmezi a gyogyitast, hogy javitsa és meghosszabbitsa az emberek életét. Vezetd
globdlis egészségugyi vallalatként tudomanyos alapokon nyugvé innovacioé és digitalis technoldgia az
eszkozeink, hogy megkiizdjiink a tarsadalmi szempontbdl legnagyobb kihivast jelentd egészséglgyi
problémakkal. Azon kiildetésiink soran, hogy Uj gyogymodokat fedezziink fel, folyamatosan a kutatas-
fejlesztésre legtdbbet fordité vilagcégek élvonalaban helyezkediink el. A Novartis termékei vilagszerte
csaknem 800 milli6 emberhez jutnak el, és olyan innovativ eszkdzokén dolgozunk, amelyekkel legtjabb
gyogyszereink a lehetd legtébb emberhez eljutnak. A Novartis vilagszerte 109 000 6t foglalkoztat, tdbb
mint 145 kilénbdz8 nemzetiségbdl. Tudjon meg tébbet rélunk: www.novartis.hu
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Forras
e  http://www.gyer2.sote.hu/AOKHUN/KONZ/konzultacio2_genetik_anyag.pdf
e https://labtestsonline.hu/screenings/ujszulottek-szurese
e https://semmelweis.hu/hirek/2013/02/28/evente-50-60-eletet-ment-meg-az-ujszulottkori-
szurovizsgalat/
e https://www.isns-neoscreening.org/wp-content/uploads/2018/11/Expert-opinion-document-on-
NBS-FINAL.pdf
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