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0SSZEFOGLALAS

Minden tizezredik gyermek SMA-betegséggel jon a vilagra, koziliik a fele nem élimeg a masodik
szliletésnapjat. Ez egy 6rokletes genetikai betegség, ahol azizmok idével elhalnak. Azonban, ha
roégton a sziletés utan diagnosztizalni tudjak, akkor a csecsemd hozzajuthat a legmodernebb
gyogyszerekhez, amivel szinten tudjdk tartani a még nem romlé dllapotat. Ezzel esélye lehet a
jovére, a feln6tté valashoz. A Down-kérral ellentétben az SMA-t mér a terhesség el6tt ki lehet
klisz6bolni azzal, hogy megnézik, hogy a sziil6k hordozoi-e a betegségnek. Zente babénak ko-
szonhet6en egész Magyarorszag megismerte az SMA-t, és miel6bbi reformokat szorgalmaznak
a szlirésére. Ausztralia és Németorszag mar felismerte a vizsgalat jelentéségét, az Egyesiilt Alla-
mok azonban mar évekkel kordbban be is vezette. A tobbi nemzetnek hasonlé Iépéseket lenne
ajanlatos megtennie, hogy el6segithesse a megfelel6 csalddtervezést és hogy a beteg gyerme-
keknek szebb jovot és jobb életfeltételeket biztosithasson.

ABSTRACT

Onein every 10,000 children is born with SMA and half of them cannot even live for 2 years. Itis a
hereditary genetic disorder, where the muscles die. If it is discovered just after birth, new-borns
can get the newest medicaments to maintain their condition. Unlike another common genetic
disease, the Down syndrome, SMA can be screened before pregnancy whether the parents are
carriers. In Hungary, people urge for reform already, owing to toddler Zente’s case whose con-
dition got known by millions. Australia and Germany have also discovered the necessity of the
screening. However, the US has already started the introduction of newborn screening for SMA
years ago, going far ahead of the European countries. National policies should step on the same
path to contribute to an appropriate family planning, and to make the treatment available as
soon as it is needed in order to provide a longer and better life for sick infants.
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Az Gjszilottkori vizsgalatok az 1960-as évek ota mentenek életeket. Ez id6 ota
a tesztelt betegségek listaja folyamatosan boviil, a legijabb az Amerikéaban nem-
rég alkalmazni kezdett SMA-szindroma szilirése. Ha optimistak és tiirelmesek
vagyunk, bizhatunk abban, hogy az egészségligyi szabalyozasok egyiitt fejlod-
nek a technologiaval, azonban mindig kell hogy legyen egy pionir orszag, amely
megteszi az elsé 1épéseket, hogy a tobbi orszagot is erre sarkallja. Bizonyitsa,
hogy igen, lehetséges és szilikségszerii ez iranyba haladni. Mint ahogy az Egye-
siilt Allamok és Ausztralia példajan is lathatjuk, e fontos célhoz anyagi keretet
biztositottak, és 1] jogszabalyokat hoztak meg. Most Eurdpan a sor, hogy hasonlo
intézkedéseket hozzon.

AZ SMA-BETEGSEGROL

Az SMA (spinal muscular athrophy) magyarul gerincveld eredetii izomsorva-
das, amit az SMNI-gén mutécidja vagy hianya okoz. Egészséges emberekben
ez az izmok mozgatasaért felelds fehérjét termeli, nélkiile az izmok elgyen-
giilnének, majd elhalnanak. A betegség akkor valik életveszélyessé, amikor a
létfenntartd szervek izmai nem tudnak megfeleléen mikddni, mint példaul a
tlido, a sziv vagy az emésztdszervek rendszere. Mindazonaltal, a betegség nincs
hatassal az agyi funkciokra, a betegek tokéletes mentalis egészségnek drvende-
nek (URLLI).

Az SMA-szindrémaval rendelkezdket négy sulyossagi tipusba soroljak. Az
1-es a leggyakoribb, az SM A-s betegek 60%-a ide tartozik, s sajnos 6k szorul-
nak leginkabb segitségre is. A tiinetek a sziiletés utani elsé hat honapban jelent-
keznek, és megfeleld kezelés nélkiil a varhatd élettartam két év. A gerincveld
eredetll izomsorvadas barkinél eléfordulhat, fajra és nemre valo tekintet nélkiil.
Az Egyesiilt Allamokban ez a vezetd gyermekhalalozasi ok, atlagosan 11 000
Ujsziilottbol egy sziiletik SMA-sként. Minden 6tvenedik amerikai hordozdja a
betegségnek, amit DNS-teszttel konnyen ki lehet deriteni. Ha két hordozo szii-
16 csaladot szeretne alapitani, 25% esélyiik van arra, hogy beteg gyermekiik
fog sziiletni — tudhatjuk meg ezeket az informacidkat a Cure SMA honlapjarol
(URL2).

ZENTE BABA
Nehéz lenne olyan embert taldlni Magyarorszagon, aki ne hallott volna Zenté-
rol. 2019 szeptemberében tobb mint 700 millié forint 6sszegyljtését kisérelték
meg a kisfiu sziilei, hogy hozzajuthassanak a Zolgensma nevii gyogyszerhez

(URLD3). Ez jelenleg a vilag legdragabb kezelése, egyben a legmodernebb is az
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izomsorvadasra. A sikeres kampany eredményeként Zente esélyt kaphatott egy
jobb jovore. Az adomanygytijtés masik pozitiv hatasa, hogy a médian keresztiil
egy orszag ismerhette meg az SMA-betegséget. Az embereket érzékenyen érin-
tik a beteg gyermekek, akik nem maguk feleldések az allapotukért, igy nagy a
tarsadalmi nyomas a genetikai betegség el0szlirésére és a gyogymod elérhetové
tételére.

Zente egészséges babaként latta meg a napvilagot 2018. februar 28-an, 3470
grammal ¢és 47 cm-el. A sziilés gyorsan ¢s komplikaciomentesen zajlott, az 1j-
sziilott 9-10 Apgar-értéket kapott (a 10-es skalan). Azonban, amint hazaért a
csalad az otthonukba, Zente fejlédése nem ment zokkendmentesen. A széklettel
a kezdetektol fogva gondok voltak, a fejét sem tudta megtartani, majd ami-
kor a hasrol hatra fordulasnak kellett volna kovetkezni a fejlodéstorténetben,
az is varatott magara. A gyogytorna segitett egy darabig, de a kisfia megrekedt
egy szinten. Annak ellenére, hogy azt javasoltak, legyenek tiirelmesek, a tor-
nanak id6 kell, mire latszik az eredmény, Zente anyukaja specialistdhoz fordult.
A neurologusi vértesztbdl kideriilt, Zente SMA-ban szenved. Szerencséjiikre
koran diagnosztizaltak a betegséget, Zente féléves sem volt a korkép felallitasa-
kor, de ez a tiirelmetlenségiiknek és az anyai 6sztonnek kdszonhetd. Sem a heti
védondi latogatas, sem a gyerekorvos vagy a gyogytornasznal toltott 6rak nem
volt elegek arra, hogy egy szakmabeli ember gyanut fogjon. Azonban Zente
csaladja nem neheztel az orvosokra, inkabb a rendszerben latjak a hibat. Mas
SMA-s gyermekek sziileivel egyiitt azon dolgoznak, hogy az ujsziilottek veéré-
bol vett DNS-tesztet mielobb bevezessék hazankban is. Ugyanis minél elobb
fedezik fel a genetikai betegséget, annal nagyobb az esély arra, hogy elkezdhes-
sék a kezelést, és a tiineteket visszaszoritsak, vagy lassitsak azok megjelenését.
Habar a tudomény mai allaspontja szerint a genetikai eredetli izomsorvadas
nem gyogyithatd, gyogyszeres kezeléssel 90%-os szinten tartdst lehet elérni,
igy a beteg teljes ¢letet élhet.

Zente csaladja mar igy is nagy eredményt ért el az SMA-s betegek érdeké-
ben a magyar allamnal. Az Orszaggyiilés megszavazta, hogy barmely 18 év
alatti gyermek megkaphatja a legmodernebb, Spinraza nevi kezelést, amit ed-
dig csak kiilonos elbiralas alapjan itéltek oda a magas ara miatt (URL4). A mai
napig 54 magyar gyermek juthatott hozza a Spinrazdhoz ingyenesen ahelyett,
hogy 500 000 eurot kellett volna kifizetnitik (URLS) — amit egy atlag csalad nem
tudna finanszirozni. Ha az Orszaggyilésnek egy honap elég volt ahhoz, hogy 1)
torvényt hozzon meg, és valtoztasson az egészségiigyi koltségvetésen, talan a
betegség megeldzésére is érdemes lenne forditani a forrasokbol, hogy utana ke-
vesebbet kelljen kolteni a kezelésre. Mindent egylittvéve azonban Magyarorszag
jo uton halad, mert az Egyesiilt Allamokban, Franciaorszagban és Ausztralidban
még mindig egyéni elbirdlas alapjan itélik oda a Spinraza-készitményt, Németor-
szagban viszont szintén feltétel nélkiil.
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UJSZULOTTKORI SZUROVIZSGALATOK

Amennyiben a jovenddbeli sziilok tudataban vannak annak az informacionak,
hogy 6k SMA-hordozok, vagy a csaladjukban eléfordult mar hordozo, illetve
beteg személy, lehetdségiik van a teherbeesést megeldzden vérvizsgalatot csi-
naltatni, vagy a fogantatds utan magzatviz mintavételére. Egyéb esetben a szii-
16knek varniuk kell a betegség elsé jeleinek megjelenéséig, hogy SMA-ra végez-
tethessenek vérvizsgalatot a gyermeken. Azonban a kutatasok kimutattak, hogy
minél hamarabb fedezik fol a génhibat, annal jobb eséllyel lehet szinten tartani
gyogyszeres és mozgasfejlesztéses terapiaval az izomzatot. Eppen ezért 2018 ota
huszonharom amerikai allam végez SM A-tesztet az 0jsziilottek szlir6vizsgalata-
kor. Tizenharom tovabbi allam tervezi a kovetkezd két évben rendszeresiteni a
vizsgalatot, harom masik allam pedig targyalasokat folytat jelenleg ez ligyben.
Az allamoknak nincsen nehéz dolguk a tesztek elvégzéséhez sziikséges eszkdzok
beszerzését illetden, a szokasos Guthrie-kartya, amin egyidejiileg mas betegsé-
gek tesztjét is végzik a csecsemdk sarkabol vett vérbol, teljesen megfeleld erre a
feladatra (URL6).

Az Egyesiilt Allamokhoz hasonléan Ausztraliaban is 2018-ban vezették be az
SMA ujsziilottkori sziirését (Kariyawasam et al., 2020, 557-565.). Egyelore csak
egy kétéves program keretén beliil végzik a teszteket, de remélik, hogy jovore
sem kell leallniuk vele a pozitiv statisztikdkra hivatkozva. Tébb mint 100 000
csecsemoOt vizsgaltak, és tiznél kideriilt, hogy SMA-pozitiv.

Németorszagban két szovetségi allam Osszefogasaval indult el az uttoérd pro-
jekt, ahol egy éven at tesztelik Bavaria és Eszak-Rajna-Vesztfalia wjsziilottjeit
(Will et al., 2019). 165 525 esetbdl huszonkettd lett pozitiv a 2018-as évben. Ezt
latva arra 0sztonzik a tobbi fejlett orszagot, €s természetesen sajat orszagukat is,
hogy allami szinten vezessék be az SMA sziiletés utani sziirését.

Franciaorszagban, noha nekik van a vilagon az egyik legfejlettebb egészség-
iigyi rendszeriik, az SMA-t nem szlrik — még. Jelenleg tizenhdrom betegségre
végeznek vérvizsgalatot, és tovabbi tizenhéttel fog béviilni a lista 2023-ra, azon-
ban az SMA nem tartozik kozéjiik. Nem varhatunk gyors valtozast ezen a terii-
leten, hiszen 2011-ben a Francia Egészségiigyi Hatosag ajanlast tett az MCAD
sziirésére, €s csak kilenc évvel késobb, idén fogadtak azt el (URL7). Ez egy 6rok-
letes anyagcsere-betegség, ahol a szervezet nem tudja felhasznalni a zsirt. Noha
az Ujsziilottek tiinetmentesek, kezelés hianyaban a kér hamar komahoz vagy ha-
lalhoz vezethet.

Magyarorszagon a *70-es évek ota vesznek az Ujsziilottektdl vért kiilonbozo
betegségek sziirése végett, és a 2007-es évtdl ezt kotelezdvé is tették. Jelenleg
huszonhat anyagcsere-betegséget szlirnek hazankban, ami atlag felettinek szamit
Eurépéban, azonban az Egyesiilt Allamokban negyven rendellenességre tesztel-
nek. Szényi Laszlo, az Anyagcesere Kozpont vezetdje szerint kulcsfontossagu,
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hogy még az elsé tiinetek megjelenése elott kiszlirjék a genetikai betegségeket,
ezzel is megelézve a visszafordithatatlan fizikai vagy pszichikai karosodast
(URLS). A legtobb ilyen kort kénnyti és olcsod kezelni, legtobbszor mar az ét-
rendbeli valtozas vagy bizonyos vitaminok szedése is javithat a beteg allapotan.
Az \jsziilottek vérvételével kortilbeliil 60 000 sziiletésbol hatvan életet mentenek
meg (URLDY).

Mind Magyarorszag, mind Németorszag a cisztas fibrozis sziirését adna hozza
az Ujsziildttek vértesztjchez a kozeljovében. Az Egyesiilt Allamok ebben is el6t-
tiink jar, mind az 6tven allam kotelezden sziiri ezt a tiido- és emésztorendszeri
betegséget. A vilagon 70 000 regisztralt beteget tartanak nyilvan, csaknem feliik az
USA-ban él. Koriilbeliil ezer uj beteg sziiletik évente, 75%-ukat kétéves koruk el6tt
diagnosztizaljak. Habar sajnos még nem talaltak meg a gyodgyirt a cisztas fibrozis-
ra, kiilonb6z6 kezelésekkel jelentsen javitani lehet a betegek élettartaman.

A betegek nagy szdma miatt is els6sorban a cisztas fibrozisra koncentralnak az
orszagok, szlirésének bevezetése egyeldre fontosabb, mint az SMA-¢. Europaban
kozel 40 000 esetrdl tudnak, ebbdl 560 magyar. Habar az SMA-betegek regiszt-
racidja nem annyira pontos, mint a cisztas fibrozisban szenveddké, hivatalosan
1025 ezer kozé tehetd a betegek szama Amerikaban, és 120-300 kozé Magyar-
orszagon.

SMA-HORDOZOK SZURESE

A genetikai betegség hordozojanak felderitése legalabb annyira fontos lenne,
mint maga a betegség kisziirése, azonban ezt még kevésbé alkalmazzak az or-
szagok. Egy ndnek tobb lehetdsége adodik a terhességével kapesolatban, ha tudja,
hogy hordoz6 (URL10) — hangsulyozza az Amerikai Sziilészek és Nogyogya-
szok Szovetsége. Ha a partnere szintén hordozo, és nem akarjak kockaztatni azt a
25%-ot, hogy beteg gyermekiik sziiletik, valaszthatnak a mesterséges megtermé-
kenyités vagy a lombikprogram koziil, ahol az orvosok kivalasztjak az egészséges
ivarsejteket (Norrgard, 2008). Ha ezt nem vallaljak, vagy egészségiigyi okokbol
nem lehetséges, az drokbefogadas mellett is donthetnek. Ha mégis természetes
uton fogant meg gyermekiik, a magzatvizbdl vett minta alapjan is megallapithato,
hogy a magzat SMA-pozitiv-e. Ebben az esetben nehezebb dontéssel allnak szem-
ben a jovenddbeli sziilok, hogy folytassak-e a terhességet. Van, aki a terhesség
megszakitasa mellett dont, masok az 6rokbeadast valasztjak. Ha végigviszik a
terhességiiket, jobb esetben egy életen at segitségre szoruld gyermeket vallalnak,
rosszabb esetben a csecsemdbdl sosem lesz felndtt.

Ha az Gjsziilottek szlirése kotelezd volna, akkor a most sziiletett csecsemok ter-
vezésekor mar nem lenne sziikség a hordozoi sziirésre. Igy az allamnak csak ide-
iglenesen, néhany évtized erejéig lenne sziiksége a bevezetésére. Mindazonaltal,
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a jelen korban ez hianypotld. Amerikaban csak azoknak az embereknek van ra
lehetdségiik, akiknek eléfordult mar a csaladjaban SMA-beteg, illetve -hordozo.
Ez csak a parok 2,6%-at sziiri ki, azonban a vilagon minden 6tvenedik személy
SMA-hordozo (Prior et al., 2008). Ez a nagy eléfordulési arany indokolna, hogy
barki szamara ingyenesen elérhetové valjon a teszt. Eurépaban csak Spanyol-
orszagban, Portugaliaban és Olaszorszagban van erre lehetdség. Németorszag,
Ausztria, Hollandia és Svédorszag terhesség alatt ajanlja fel a n6knek az SMA
sziirését, ahol egyuttal a sziild hordozdi mivolta is megallapitasra keriil.

A DOWN-KOR SZURESE

A Down-szindroma sz{irése a terhesség alatt sokkal elterjedtebb, mint az SMA
sziirése, mivel tizszer gyakoribb az eléfordulasa. Minden ezredik sziiletend6
gyermeket érint, Amerikéban ez az arany még magasabb, hétszaz sziiletésenként
fordul elé a Down-kor, igy évente hatezer beteg gyermek sziiletik csak az Egye-
sillt Allamokban. A velesziiletett rendellenességek 8%-at teszi ki a 21-es triszo-
mia, ezzel a vilag leggyakoribb genetikai betegsége. Az ujsziilottkori vérvételnek
nincs nagy jelentdsége, mivel szabad szemmel is lathatéak a jelek a csecsemd
testén, igy inkabb csak megerdsitésképpen végzik el a tesztet (URLI11). Viszont,
a varandossag alatt annal inkabb fontos erre figyelni, hogy a sziildknek megle-
hessen a dontési lehetdségiik. Az SMA-nal nincsenek a sziilés utan lathato jelei
a betegségnek, igy abban az esetben sokat javithat a beteg allapotan, ha mar a
kezdetekkor fény deriil ra. Masik kiilonbség a két kor kozott, hogy az SMA 6rok-
letes, igy mar a fogantatas el6tt el lehet keriilni, hogy beteg gyermek sziilessen.
A Down-szindroma a magzat fejlodése kozben alakul ki, és ennek valdszintisége
Osszefligg az anya életkoraval. Mivel a tovabbtanulas miatt egyre inkabb kitolo-
dik a n6k teherbeesésének ideje, igy a Down-szindroma terhesség alatti sziirésé-
re is nagyobb hangsutly helyezodik. Példanak okan, 1990-ben tizezer sziiletésbol
tizenhatan voltak Down-korosak, mig 2015-re ez a szam huszonharomra nott.
Az orszagok tobbsége (ideértve Magyarorszagot, az USA-t és Ausztraliat) a ter-
hesség alatti rutinvizsgalat kdzben felajanlja a lehetséget a Down-kor valdszinii-
ségének mérésére, majd a diagnosztizalasra, igy a sziiletés eldtti sziirés is 49%-
1ol 70%-ra nétt az évek soran. Ezen adatok lattan kijelenthetjiik, hogy a fejlett
orszagok elég komolyan veszik a Down-kor sztirését ahhoz, hogy megtegyék a
kovetkezo 1épést, és az SM A-betegségre is végezzenek vizsgalatot. Egyes eurdpai
orszagoknak, méretiikb6l és gazdasagi erejiikbol adodoan, kevésbé jelenthet gon-
dot anyagi forrast és adminisztracids rendszert szentelni a tesztek elvégzésére.
Németorszagnak és Franciaorszagnak indokolt lenne az amerikai modellt kdvet-
nie, azonban Magyarorszagnak még tobb megel6z6 intézkedést kell megtennie,
tekintve, hogy az egészségligyi rendszere az europai atlag alatt van.
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0SSZEGZES

A megel6zésnek mindig fontosabbnak kellene lennie a kezelésnél. Nemcsak
az egyén, de az allam szempontjabol is, hiszen a segélyek, korhazi kezelés,
terapiak, gyogyszerek ara nem olcso. Csak a Spinraza-kezelés egy életen at a
beteg szamara jelentés Osszegbe keriil, és egyre tobb beteg sziiletik, viszont
az jsziilottkori vérvizsgalat hossz(i tavon megtériilne, olcsobb is, és csok-
kentené a betegek szamat. Tovabba, a beteg gyermek egy ¢életen at tartd gon-
dozasra szorul, amit legtobbszor az édesanya vallal, kiesve ezzel a munka-
erépiacrol. Ez a dontés nemcsak az egyént, a csaladot, de a tarsadalmat is
megviseli. A Nemzetkozi Egészségligyi Vilagszervezet céljai kozt tiizi ki a
nem fert6z6 betegségek megel6zését, a mentalis egészség fenntartasat, a 1ét-
fontossagu gyogyszerekhez és egészségiigyi termékekhez valo hozzajutas eld-
segitését és az adminisztracid fejlesztését. Erre hivatkozva szorgalmazhatnak
az ujszilottkori vizsgalatok fejlesztését, a beteg gyermekek csaladjanak lel-
ki segitségnytijtasat, az ¢életmentd gyogyszerek arainak lejjebb vitelét, az 0j
gyogyszerek kifejlesztésének tamogatasat és a genetikai betegségek hivatalos
nyilvantartasat (URL12). De allami szinten is marad mit fejleszteni, példaul
az egészségiigyért felelds koztisztviselok nagyobb hangsulyt fektethetnének
a Guthrie-kartya betegségeket szlird listdjanak bdvitésére és az egészségiigy
anyagi forrasainak novelésére.
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