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E MAGYARORSZAGI REFORMATUS EGYHAZ BETHESDA GYERMEKKORHAZA

Magyarorszagi sziilészeti, ujsziilott-és perinatalis intenziv osztalyok vezeto

foorvosai részére

Tisztelt Kollégak !

Orommel tajékoztatjuk Onoket arrdl, hogy a Nemzeti Népegészségiigyi Kozpont 16090-
6/2022/EUUG iktatészamu hatarozata alapjan az Gjsziildttkori SMA-sziirés kutatési programja
engedélyezésre keriilt (a kutatas nyilvantartasi szdma: 669), és 2022. november 1-én elindult
hazéankban.

A VIZSGALAT CIME: Ujsziilottek sziirévizsgalata gerincvel6i izomsorvadas - SMA -
betegségre

A kutatasi program célja a szlirdvizsgalat megbizhatdsaganak igazolasa, ennek birtokaban
beiktatasa a kotelezo ujszilottkori sziirdvizsgalatok kozé.

Az Gijsziilsttkori SMA-sziirés jelentGsége a betegség felismerése a klinikai tiinetek megjelenése elott,
és a gydgyszeres kezelés korai elkezdése, melynek eredményeként az SMA-ban szenvedd gyermekek
csaknem teljesen egészségesen fejlodhetnek, a betegség jelei csak minimalis mértékben
nyilvanulhatnak meg. gy életkilatdsaik mind az élettartamot, mind az életmindséget tekintve
nagymértékben javithatd, a nagyon koran kezelt gyermekek csaknem teljesen egészségesen
fejlodhetnek, elkertilhetévé valhat a nyelési €s a 1égzési elégtelenség, agyhoz kotottség.

A mintaprogram keretében a szokdsos rutin kotelez6 Gjszulottkori sziirdvizsgalatok mellett a
gerincvel6i izomsorvadasra is sziirjiik azokat az 0jsziilotteket, akiknek eziranyu sziirés¢hez az
Onok intézménye, és az Gjsziilottek sziilei hozzajarulnak.

A vizsgélat soran a rutin ujsziilottkori sziirdvizsgalatokhoz kételezden levett vérminta egy kis
részét hasznaljuk fel az SMA sziiréshez, igy nem jelent tobb vérvételt és kellemetlenséget a
gyermeknek.

A szilir6 teszt segit annak megéllapitasaban, hogy az 0jsziilétinél varhato-e az SMA betegség
kialakulasa. Amennyiben a sziirovizsgalat eredménye pozitiv, genetikai tandcsadas soran
vérmintat vesznek megerdsité genetikai diagnosztikai vizsgalatra. Ez azért sziikséges, mert a
szirdteszt csak a homozigdta deléciot mutatja ki, a heterozigota hordozok nem keriilnek
azonositasra. Masrészt a gyogyszer megvalasztasahoz szilkséges a masodlagos gén
kdpiaszamanak meghatarozasa is.

A genetikai vizsgalat eredményét ujabb genetikai tanacsadas keretében személyesen kapjak
meg a sziilok. A meger6sitd vizsgalat pozitiv eredménye esetén a klinikai genetikus szakorvos
altal a sziilok tajékoztatasara keriil sor a lehetséges terapiar6l. A mintaprogram keretében a
valasztott terapiatdl fliggden azonnal az SMA-kezelé centrum egyikének kezelé orvosidhoz
iranyitjak a sziloket, hogy a kezelés minél elébb elindulhasson.
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A Beliigyminisztérium biztositja a mintaprogram megvaldsitasahoz sziikséges forrasokat. A
kutatas koordinalasara a Magyarorszagi Reformatus Egyhaz Bethesda Gyermekkorhazat jelolte
ki. A kutatasi programban torténé részvétel onkéntes, minden hazai sziilészeti, 0jsziilott-és
perinatalis intenziv osztaly szamara biztositott, amennyiben a vizsgalat elvégzéséhez a sziilok
irdsos beleegyezésiiket adtak eldzetesen.

Tisztelt Kollégak!

Jelen leveliink célja az Onok tajékoztatasa a programrol, melyhez kérjiik kozremiikodésiiket
annak érdekében, hogy a kutatas sikeresen megvaldsulhasson, és 2024-t61 részévé valhasson az
ujsziilottek kotelezo szlirdvizsgalatanak.

A kutatasi program keretében, intézményvezetéjilk hozzajarulasa birtokaban kérjitkk Onoket,
hogy az ujsziilottektol kotelezd ujsziilottkori sziirovizsgalatra levett vérmintahoz csatolt
kisérd/kérblapon sziveskedjenek feltiintetni az ,,.SMA™-t is piros betiikkel, amennyiben az
jsziilott torvényes képviselsje —az Onok tajékoztatdsa birtokaban-elézetesen irasos
hozzajarulasat adta az SMA-sziirovizsgalat elvégzéséhez is.

A sziil6i hozzajarulasi nyilatkozatot €s adatvédelmi nyilatkozatot sziveskedjenek az 0jsziilott
egészségligyi dokumentumaban megdrizni. Amennyiben tortént az Gjsziilottnél SMA-sziirésre
vizsgalatkérés, kérjiilk annak jelzését, és az ujszilGtt adatainak tovabbitasat a kutatast
koordinal6 Bethesda Gyermekkérhaz szamara az smaszures@bethesda.hu emailcimre
adatvédelem szempontjabol biztonsagos elektronikus tton.

Egyben kérjik Onoket a  https://www.bethesda.hu/sma-szuroprogram/  weboldal

népszerusitéseére.

Az Orszagos Korhazi Foigazgatosag honlapjan megtalalhaté a részletes tajékoztatas,
intézményliik befogadd nyilatkozatanak mintdja, a sziiloi t4jékoztatd a sziirdvizsgélatrol, és a
vizsgalatba torténé beleegyez6 nyilatkozat, az adatkezelési tdjékoztato és nyilatkozat, valamint
a kismama tajékoztatd. Intézményiik kitoltott beleegyez6 nyilatkozatat kérjiik elektronikusan
eljuttatni  adatkezelési szempontb6l biztonsdgos intézményi elektronikus uton az
smaszures(@bethesda.hu email cimre.

Tovabbi tajékoztatas céljabol készséggel allunk rendelkezésikre a +36-30-310-6503
telefonszamon is.

Bizva kéz0s munkank sikerében, mely évente tobb gyermek javulo életkilatasait, és sokkal jobb
életmindségét biztosithatja.
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