SZULOI TAJEKOZTATO A VELESZULETETT GERINCVELOI IZOMSORVADAS
SZUROVIZSGALATANAK FOLYTATASAROL

Kedves Sziilok!

Orémmel tajékoztatjuk Ondket arrdl, hogy 43/1999. (I11.3.) Korm. rendelet 77/H § értelmében
a 2024-ben sziiletett gyermekiik szamara is el tudjuk végezni a velesziletett gerincvelSi
eredet(i izomsorvadds (SMA) ingyenes és dnkéntes laboratériumi szlr6vizsgalatat.

Amennyiben gyermekiik 2024. janudr 1 — februar 29 kozott sziletett, és szeretnék kérni
szamdra az SMA-sz(ir6vizsgdlatot, erre 2024. aprilis 30-ig van lehetGségiik. Védbngjiknél vagy
hazi gyermekorvosukndl/haziorvosuknal sziikséges jelentkezniuk, és ki kell toltenilk a szulgi
és adatvédelmi nyilatkozatot, amelynek hiteles masolatat orvosuk/védéngjik elektronikusan
eljuttat abba a sz(ir6kozpontba, ahova a gyermek megsziletésekor a kotelezé anyagcsere
szlrésre bekildték a vérmintat. EbbGl az SMA-szlirés elvégezhetd, ezért Gjabb vérvétel nem
szikséges.

A 2024 marcius 1. utan szilleté6 gyermekek esetén az SMA-sz(irés anndl az egészségligyi
szolgaltatonal kérhetd - jogszerlen kitoltott szul6i beleegyez6- és adatvédelmi nyilatkozat
benyujtasaval -, ahol a gyermek megsziletik, illetve ahol a kotelez6 anyagcseresz(irésre
leveszik a vérmintajat. Ebben az esetben a sziilGi nyilatkozatokat a mintat vevd intézmény
archivalja a gyermek egészségiigyi dokumentacidjaban. A vizsgalat elvégzésének feltétele a
szlr6papiron az SMA-sz(rés kérésének feltiintetése.

Az SMA-sz(irés a Magyarorszagi Reformatus Egyhdz Bethesda Gyermekkdrhaza, a Semmelweis
Egyetem (Gyermekgyodgyaszati Klinika Anyagcsere Sz(ré és Diagnosztikai Kozpont) és a
Szegedi Tudomanyegyetem Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Kozpont (Gyermekgydgydaszati
Klinika Anyagcsere-betegségek Szlirévizsgalati Laboratérium) kdzremikodésével zajlik.

A vizsgdlat soran gyermekikt6l nem vesziink tobblet vért, a rutin Ujszulottkori
szlir6vizsgalatokhoz kotelezGen levett vérminta egy kis részét hasznaljuk fel az SMA sz(iréshez,
igy ez nem jelent tobb vérvételt és kellemetlenséget gyermekiiknek.

Az 6sszegyijtott vérmintakbdl sz(ird tesztet végziink, mely sordn megvizsgaljuk, hogy az On
gyermekénél vdarhaté-e az SMA betegség kialakuldsa. Az SMA-sz(révizsgalatot végzé
tertletileg illetékes szlir6kdzpont a negativ eredményrdél nem készit leletet, nem értesiti a
szll6ket, és a beklild6t sem. Pozitiv eredmény esetén a terlletilg illetékes klinikai genetikus
értesiti Onoket telefonon, és Ujabb vérmintat vesz gyermekiiktél pontositd genetikai
vizsgalatra, majd annak ismeretében tédjékoztatja Ondket a tovabbi teenddkrdl. Ezért
tisztelettel kérjuk, hogy a sziil6i beleegyezd nyilatkozaton sziveskedjenek olyan telefonszamot
megadni, amely biztositja az Onodk folyamatos elérhet8ségét.

Amennyiben a sz(ir6vizsgalat azt jelezné, hogy a betegség kialakuldsa varhaté, genetikai
tanacsadasra behivjgdk Ondket, és ott vesznek vért a meger6sitd genetikai diagnosztikai
vizsgdlathoz. Kérésiikre, beleegyezésik birtokaban biztositjuk a Szll6k genetikai vizsgdlatat is



SMA-betegség iranyaban. A genetikai vizsgdlat eredményét egy Ujabb genetikai tanacsadas
keretén belll személyesen kapjak meg a szll6k, a teszt pozitivitdsa esetén a klinikai genetikus
szakorvos felvilagositja Onoket a lehetséges terapiakrél, hogy Ondk a gyermekiik szémara
legoptimalisabb terdpiat tudjak kivalasztani. A valasztott kezeléstél fliggben azonnal az SMA-
kezel6 centrum egyikének kezel8 orvosahoz irdnyitjak Ondket, hogy a kezelés minél elSbb
elindulhasson.

A vizsgalatrdl b6vebb tdjékoztatast kaphat a fenti intézmények vizsgalatvezetgitdl.

A velesziiletett gerincvelGi izomsorvadas (SMA) ritka 6rokl6d6é betegség, melyben a
gerincvel6i mozgatd idegsejtek pusztuldsa sulyos izomsorvadashoz, izomgyengeséghez vezet.
Sziiletéskor még nem jar tlinetekkel, azok lassan, fokozatosan alakulnak ki a megsziiletés utan
hetekkel, hénapokkal. A betegség tlinetei mindaddig sulyosbodnak, amig a gyodgyszeres
kezelés nem kezd6édik meg.

A betegség természetes lefolyasa esetén a legsulyosabb SMA-formakban szenvedd csecsembk
mozgasfejlédése elmarad, izomerejik fokozatosan csokken. Elveszitik nyelésképességiiket,
ezért csak gyomorba helyezett csovon taplalhatok. Légzbizomzatuk sorvaddsa miatt gépi
lélegeztetésre szorulnak. Eletmindségiik és életkilatasuk nagymértékben romlik.

Magyarorszagon kb. 8000 ujszilottb6l egy megsziletett csecsem6ét érint ez a sulyos betegség.
Az SMA-betegségre mar harom hatasos gyogyszert fejlesztettek ki, és ezek Magyarorszagon is
alkalmazhaték allami finanszirozassal.

A kezelés akkor igazdn hatdsos, ha mar ujsziléttkorban és tinetmentes allapotban
megkezdddik. A nagyon koran kezelt beteg gyermekek csaknem teljesen egészségesen
fejlédhetnek, a betegség jelei naluk csak minimalis mértékben nyilvanulhatnak meg. Sajnos,
minél kés6bb ismerjlk fel a betegséget, annal kevesebb életképes mozgatd idegsejtje marad
a betegnek, ezért kisebb lesz a gydgyszeres kezeléssel elérheté eredmény.

Az SMA-sz(irés elmaradasanak kockdazata, hogy késébb keriilhet felismerésre a kérkép, és
késve juthat a gyermek a megfelel§ kezeléshez. igy nem lesz olyan hatékony a kezelés, mint
akkor, ha még tiinetmentes allapotban kezdték volna.

Az Ujszulottkorban elvégzett SMA-szlirés teszi lehetévé, hogy koran felismerhessik a
betegséget, és még tlinetmentes dllapotban megtorténhessen a gydgyszeres kezelés.

A hazankban 2022. november 1 — 2023. december 31. kdz6tt végzett kutatasi program
igazolta, hogy az SMA korai felismerése és gyogyszeres kezelése mellett a 9 beteg gyermek
kozil egyikik sem veszitette el az 6nalld nyelésképességét, csupan egy gyermek szorul révid
id6re gépi légzéstamogatasban, a tobbi gyermek azéta sem mutatja a betegség tlneteit, és
mozgasuk egészséges kortarsaikhoz hasonldan fejlédik. A tartds hatasrdl, az elérhetd
maximalis mozgasképességrél még nem rendelkezlink tapasztalatokkal.

Kilon adatvédelmi tdjékoztatoban tdjékoztatjuk Ondket a gyermekiik és Ondk személyes



adatainak, valamint vizsgdlati eredményeinek bizalmas kezelésérdél.

Kedves Sziil6k!

Az Onok és Gyermekiik részvétele a vizsgélatban dnkéntes, barmikor visszaléphetnek indoklas
nélkl.

Amennyiben élnek a lehetdséggel, koszonjik egylttmikodésiiket!

Tovabbi informaciok:

Orszagos Koérhazi FGigazgatdsag honlapja

smaszures@bethesda.hu

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

telefon: +36-30-310-6503
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