Ritka orokletes betegségek ujsziilottkori sziirése

A tiz legfontosabb prevencios egészségiigyi ellatas kozott: az ujsziilottkori sziirés
Szatmari lldiko laboratoriumvezetd (Semmelweis Egyetem Gyermekgyogyaszati Klinika
Anyagcsere Szlird és Diagnosztikai Kdzpont)

Az ujsziilottkori sziirés egy atfogd egészségligyi ellatdsrendszer, amely a laboratoriumi
vizsgalattol a diagnodzisig, a gondozason at a tarsadalmi, illetve személyes edukéciot és a
populécids értékelést is magaba foglalja. Az amerikai Betegség Megeldzési és Feliigyeleti
Kozpont a tiz legfontosabb egészségligyi kozellatas listdjaba sorolja: vilagszerte évente tobb
tizezer tlinetmentes ujsziilott kerlil a rendszer altal azonositasra. Az Ujsziilottkori sziirés
lehetdséget nytjt meghatarozott kongenitalis korképek korai azonositasara és kezelésére, a
szlrt betegségek listaja a modszertani fejlesztéseknek kdszonhetéen egyre jobban bovithetd. Ez
a prevencios jellegii ellatasrendszer nagymértékii csokkenést eredményez az 6sszmorbidités, -
mortalitds terén, hozzajarul a tarsadalmi hasznossag lehetdségének noveléséhez.

A magyarorszagi sziirés 50 éve
Monostori Péter laboratoriumvezetd (Szegedi Tudoméanyegyetem Anyagcsere-betegségek
Sziirdvizsgalati Laboratorium)

A szilirés egy tiinetmentes populdcionak egy adott betegségre torténd szisztematikus vizsgalata
a visszafordithatatlan kdrosodasok ¢és a haldlozas megel6zése érdekében. A kiemelt jelentdségli
ujsziilottkori sziirés kidolgozasa Magyarorszagon 1968-ban indult el Szegeden, orszagosan
pedig 1975. majus 28-atdl kotelez6. A sziirést két kozpont, Budapest és Szeged végzi a sziiletést
kovetden néhany nappal levett sziirpapirra szaritott vérmintabodl, teriileti elv szerint,
kiegyenlitett szlirésszam mellett (54-46%). A korképek szama 2007. oktober 1-jétdl a korabbi
4-r6l 26-ra nott a tdomegspektrometria bevezetésével, 2022. januar 1-jétdl pedig a cisztas
fibrozissal boviilt. Sikeres pilot vizsgélat zajlott 2023-ban a spinalis izomatrofia sziirésének
bevezetésére, a szlirdpanel pedig tovabbi korképekkel bdvitheto.

Elet 6rokletes anyagcsere-betegséggel — a sziiletéstél
Zsidegh Petra egyetemi adjunktus (Semmelweis Egyetem Gyermekgyogyaszati Klinika)

Az eldadas rovid attekintést nyujt a magyarorszagi szlirOpanel altal vizsgéalat korképekrol,
roviden ismertetve a betegségek tipusat, tiineteit és kezelését. Bemutatjuk, hogy a sejtszintli
metabolizmus teriiletén az elmult évtizedekben tapasztalt ismeretanyag boviilése, illetve a
diagnosztika és terapia fejlodése hogyan teremtette meg a lehet6séget bizonyos betegségek
szirésére. Szemléltetjiik, hogy a korai diagnosztika és a terapia bevezetése hogyan valtoztatta
meg ezeknek a betegségeknek a természetes lefolyasat, egyuttal betekintést adva a
magyarorszagi centrumok beteganyagiba. Ravilagitunk arra, hogy az ujsziilottkori sziirés
milyen kihatassal van a fiatal csaladok €s a kiemelt 0jsziilottek, majd az élethossziglan kovetett
betegek életére.

Elet orokletes anyagcsere-betegséggel — az idskorig
Reismann Péter egyetemi docens (Semmelweis Egyetem Belgyogyaszati és Onkologiai
Klinika)

A felnétté valt, 6rokletes anyagcesere-betegséggel €16k gondozasa tobb szempontbol kiilonbozik
a gyermekgyogyaszati ellatashoz képest! Kihivast jelent, hogy a betegek compliance-e, diétas



adherenciaja csokken az életkor eldrehaladtaval, mely a metabolikus allapot destabilizalasdhoz
vezethet. A korabbi ,,sziil6i” felligyelet aldl kikertil6 fiatal felndttek nagyobb eséllyel hagynak
fel a szigoru terapiaval, ha egyediil kell megkiizdeniiik vele. Felno6ttkorban megjelenhetnek az
alapbetegség kronikus szovodményei, valamint a kozépkoruakra mar jellegzetes civilizacios
betegségek is. A felndttkori gondozas igy tobb szempont szerint épiil fel, komoly hangsulyt
helyezve a prevenciora, illeszkedve a beteg ¢€letkorara, élethelyzetére, lehetdségeire. Ez csak
ugy lehet sikeres, ha a zokkenOmentes tranzicidt kovetden a beteg €s a gondozokoézpont kdzott
szoros szakmai kapcsolat alakul ki.

Régi korképek — uj terapias lehetoségek: a cisztas fibrozis ujsziilottkori sziirése
Kincs Judit osztalyvezet6 klinikai féorvos (Semmelweis Egyetem Gyermekgyodgyaszati
Klinika)

A cisztas fibrozis a leggyakoribb ,ritka, Ordkletes betegség”. Magyarorszdgon évente
kortlbeliil 15-20 1j, cisztds fibrozissal €16 jsziilott sziiletésére lehet szamitani. A betegség
érinti a gasztrointesztinalis traktust, felszivodasi zavart okoz, illetve a 1égzdszervrendszert, a
tiiddben stlyos, visszafordithatatlan horgétagulatot, fibrézist hoz 1étre. A korszerli terdpidknak
koszonhetOen a varhato élettartam 50 évre emelkedett. Ehhez hozzéjarul az 0jszilottkori cisztas
fibrozis sziirés is, hiszen a korai diagnodzis, az idoben megkezdett terapia javitja a talélést.

Régi korképek — uj terapias lehetoségek: az SMA ujsziilottkori sziirése
Szabo Léna egyetemi adjunktus (Semmelweis Egyetem Gyermekgyogyaszati Klinika)

A gerincveldi izomsorvadas (SMA) klinikai képét mar 1891-ben leirtdk, a betegséget okozo
gént csak joval késébb, 1995-ben fedezték fel. 2016-ban torzskonyvezték az elsé gyogyszert,
mely képes a betegek SMN fehérje szintjét emelni, ezaltal a motoneruonokat megvédeni a
pusztulastol. A mar elpusztult idegsejteket visszadllitani azonban egyik terdpia sem tudja. Ezért
fontos az SMA kezelését koran, még tliinetmentes allapotban megkezdni. 5 év kovetés utan az
ujsziilottkorban kezelt gyermekek mindegyike életben van és 88%-uk képes 6nallaldan jarni.
Az SMA torténete mindenki szamara biztatdé példat mutat arra, hogyan lett egy szertedgazo
klinikai képbdl egy betegség, egy genetikai eltérés, majd hatékony kezelés. A tiinetek
kialakuldsa azonban csak a szlirés bevezetésével kertilhetd el.



