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Magyarorszagi hazi gyermekorvosok és haziorvosok részére

Tisztelt Kollégané/Kolléga tr!

Orommel tajékoztatjuk arrél, hogy a Nemzeti Neépegeészségiigyi Kozpont 16090-6/2022/EUUG
iktatoszdmu hatarozata alapjan az ujsziilottkori SMA-sziirés kutatasi programja engedélyezésre
keriilt (a kutatas nyilvantartasi szama: 669), és 2022. november 1-én elindult hazankban.

A VIZSGALAT CIiME: Ujsziilottek sziirdvizsgalata gerincvel6i izomsorvadds - SMA —
betegségre

A kutatdsi program célja a sziirévizsgélat megbizhatésaganak igazoldsa, ennek birtokaban
beiktatdsa a kotelezo wjsziilsttkori sziirovizsgalatok kozé.

Az yjsziildttkori SMA-sziirés jelent8sége a betegség felismerése a klinikai tiinetek megjelenése elbtt,
és a gydgyszeres kezelés korai elkezdése, melynek eredményeként az SMA-ban szenvedé gyermekek
csaknem teljesen egészségesen fejlodhetnek, a betegség jelei naluk csak minimalis mértékben
nyilvanulhatnak meg. igy életkilatasaik mind az €lettartamot, mind az életmindséget tekintve
nagymertekben javithat6, a nagyon koran kezelt gyermekek csaknem teljesen egészségesen
fejlodhetnek, elkeriilhetdvé vélhat a nyelési és a légzési elégtelenség, agyhoz kotottség
kialakulasa.

A mintaprogram keretében a szokasos rutin ujsziilttkori szlirbvizsgalatok mellett a gerincveldi
izomsorvadasra is sziirjik azokat az ujsziilstteket, akiknek SMA-sziiréséhez Onok, és az
Ujsziilottek sziilei hozzajarulnak.

Kérjiik az Onék kiozremiikodését, hogy azokndl az djsziilotteknél, akiknél a sziilészeti
osztilyon valamely ok miatt nem torténik meg a mintavétel a kitelezd anyagcseresziirésre, és
azt Onik végzik el, sziveskedjenek az SMA-sziirést is kérni az djsziilétt szamdra.

Azokndl az djsziilotteknél, akiknél az anyagceseresziiréshez torténik 2. vagy 3. mintavétel,

lehetoség van ezen alkalommal is az SMA-sziirés kérésére (ha az nem tértént meg az elozo
mintavételek alkalmaval).

Kérjiik tovibbd otthonsziilés esetén is a sziilok tdjékoztatdsdt az SMA-sziirésril,

A vizsgalat soran a rutin Gjsziilottkori sziirévizsgalatokhoz kételezéen levett vérminta egy kis
részét hasznaljuk fel az SMA sziiréshez, igy nem jelent tobb vérvételt és kellemetlenséget a
gyermeknek.

A sziir teszt segit annak megallapitasaban, hogy az ujsziiltinél varhaté-e az SMA betegség
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kialakuldsa. Amennyiben a szlirévizsgalat eredménye pozitiv, genetikai tanacsadas soran
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Az itt elérhetd informaciok akkor is hasznosak lehetnek munkajukban, ha az Onék praxisa
kozvetleniil nem vesz részt az ujsziilttkori sziirévizsgalatok mintavételében. Ebben az esetben
kérjiik, hogy a varandésokat informéljak a vizsgalatban torténé részvétel lehet6ségérol.

Bizva koz0s munkank sikerében, mely évente tobb gyermek biztosabb ¢letkilatasait, és sokkal
Jobb életmindségét biztosithatja.

Budapest, 2022. november 1.
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dr. Mikos Borbala
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