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Kedves Sziilo vagy Gondozo,

On azért kapta kézhez ezt az Gtmutatot, mert megtudta, hogy a csecsemdije
gerincveli izomsorvadasban, mas néven SMA-ban szenved. Ez egy ritka
genetikai rendellenesség, melyrél az emberek gyakran semmit sem tudnak,
amig egy csaladtagjuk vagy baratjuk gyermekénél diagnosztizaljak.

Ez az utmutato alapot kivan nyujtani az SMA megértéséhez. A kovetkezo
legfontosabb dolgok, amelyekkel tisztaban kell lennie:

 Van ra gyégykezelés.
+ Gyorsan kell cselekednie.

Ne varja meg az SMA jeleit. A legmegfelel6bb id6pont a kezelésre akkor van,
miel6tt még lathatova valnanak a tiinetek. Ha addig var, ameddig észre nem
veszi az SMA ismertetGjelének szamité izomgyengeséget, abban az esetben a
gyermeke mar elvesztett bizonyos funkciokat, melyeket lehet, hogy soha tobbé
nem szerezhet vissza.

Fontos, hogy azonnal 1épjen kapcsolatba orvosaval vagy egyéb egészségligyi
szolgaltatdjaval, ismerje meg a lehet6ségeit, és dontse el, kivanja-e, hogy
gyermeke azonnal elkezdjen gybgyszert szedni, vagy egy ideig még
megfigyelésre van sziiksége.

Tudomasul vessziik, hogy nehéz lehet a gyors fellépés, talan miel6tt még
egyaltalan teljesen értené a gyermeke betegségét. Meg tudja csinalni. A
gyermeke egészsége mulik ezen.

Es mi tudunk segiteni. Mi egy nonprofit érdekérvényesits csoport
vagyunk, mely az SMA-ra koncentral. Lépjen kapcsolatba veliink, ha
informaciora, Gtmutatasra és tamogatasra van sziiksége!
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AMIT TUDNIA KELL

Amennyiben csecsemdjét Gjsziilottkori szlirGvizsgalat keretében diagnosztizaltak,
értesitse gyermekorvosat vagy egyéb egészségligyi szolgaltatojat, és ossza meg veliik a
vizsgalat eredményét, ha még eddig nem tette meg.

Jelezze, hogy csecsemdGjének siirgGsen idépontra van sziiksége.

El6fordulhat, hogy mar megerdsitést kapott arrol, hogy gyermeke SMA-s, vagy még
mindig a diagno6zist megerdsit6 vérvizsgalatra var. Amennyiben még a vérvizsgalatra var,
abban az esetben egy-két héten beliil fogja megkapni az eredményt. Mikozben varakozik,
tovabbra is gondoskodjon gy a csecsemdGjérdl, mint ahogy azt azel6tt tette, hogy hallott
volna az SMA lehetGségérol. Ez id6 alatt, mikozben gondoskodik a gyermekérdl, ne tegyen

semmit méasféleképp, kivéve, ha szokatlan jeleket vagy tiineteket mutat.

Kérjen szakorvosi beutalot az egészségligyi szolgaltat6jatdl. BAr nem minden esetben,
de gyakran gyermekneurologushoz fogjak utalni, vagyis egy olyan orvoshoz, aki a
gyermekek idegrendszerére specializalodott.

Gytijtson tobb informacidt sajat és csecsemdje egészségligyi szolgaltatoja szamara. A Cure
SMA-nal elérhet6 kiegészit6é a jelen tajékoztatohoz, mely gyogyaszati szakembereknek
késziilt. Ha szeretne egy példanyt vagy barmilyen egyéb kérdése van, hivja a Cure SMA-t a
+1 800 886 1762 telefonszamon, vagy kiildjon e-mailt az info@curesma.org. cimre.
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Az SMA a gerincvel6 azon

sejtjeit érinti, melyek az izmokat
m(ikodtetd jeleket kiildik. Ha ezek a
klalénleges, motoros idegsejteknek

nevezett sejtek nem m(ikodnek

megfelelben, az izmok rendkivili médon
elgyengiilnek. Az SMA-ban szenved6
emberek szamara az izomgyengeség miatt

nehézséget okoz a jards, az evés, és akar még a lélegzés is.

Habar az SMA-s gyermekek korlatozott fizikai funkcidkkal
rendelkeznek, nincsenek csdkkent szellemi képességeik. Az SMA-s gyermekek képesek gondolkodni,

tanulni, illetve mas emberekkel kapcsolatokat épiteni.

SMA-TIPUSOK

El6fordulhat, hogy SMA ,tipusokr6l” hall mas emberekt6l. Az Gjsziilottkori SMA-szlirGvizsgalat el6tt a
betegeket gyakran csak a tiinetek megjelenése utan diagnosztizaltak, majd pedig a tiinetek els6
megjelenésekor betoltott életkor és a legnagyobb elért fizikai mérfoldké6tdl fliggéen négy f6 tipusba osztottak
Oket. Manapsag mivel az Gjsziilottek a tiinetek megjelenése el6tt is diagnosztizalhatéak, az SMA diagnézisahoz
nem mindig hasznaljak a tipusokat. Ennek ellenére hasznos lehet, ha ismeri Gket.

1. TIPUS 3. TIPUS

Az SMA legstilyosabb és leggyakoribb forméja, 18 honapos kor utan, de altalaban kora gyermekkorban
melynek sordn a tiinetek (mint példaul az felallitott diagnodzis. A 3. tipust SMA-ban szenvedd
sernyedtség” vagy az alacsony izomténus) a sziiletés gyermekek képesek 6nmaguktol jarni, de elveszithetik ezen
utan hat honapon beliil jelentkeznek. Az 1. tipusban képességiiket.

szenvedd csecsemdGk nem képesek az olyan feladatok
elvégzésére, mint az atfordulas vagy a segitség nélkiili
iilés, valamint kezelés nélkiil gyakran 2 éves korukra
meghalnak.

4. TIPUS

Az SMA felnéttkori és egyben legritkabb forméaja. A

2. TIPUS

A tlinetek (mint példdul a mozgasi funkciok tiinetek (mint péld4ul az izomgyengeség, remegések vagy
késleltetett fejlédése és az izomgyengeség) 6 és 18 rangasok) viszonylag enyhék. A 4. tipusi SMA-ban
hénap kozott jelennek meg. A 2. tipusit SMA-ban szenved6 emberek altalaban teljes életet élnek, némi
szenved§ gyermekek Aaltaldban képesek segitség tamogatéssal.

nélkiil feliilni, de soha nem képesek felallni és
kerekesszékre van sziikségiik.



Az SMA egy 0roklott betegség,

mely sz(lorél gyermekre szall.

MI OKOZZA AZ

SMA-T?

Egy hidanyzo vagy hibas gén, az 1.

»survival motor neuron” (,tulélé
motoros idegsejt”) gén, mas néven az
SMN1 okozza.

Egészséges emberek esetében az SMN1 gén egy
ugynevezett SMN-fehérjét termel, mely a motoros idegsejtek (kulénleges, az izmokkal kommunikalé
idegsejtek) szamara fontos. A fehérje nélkiil a motoros idegsejtek nem mikddnek megfelel6en és

idével elhalnak, mely az izmok elgyengliléséhez és elhalasahoz vezet.

S
OROKLODESE

Normal SMN1 gén

Hianyzo6 vagy hibas
. SMN1 gén

Az apa Az anya
hordozo hordozo
és nem és nem
SMA-s SMA-s

/AN /AN /AN
¢? t? ¢?

25%
50% 25%

Nem SMA-s Nem  SMA-s
gyermek gyermek, de
hordozd

SMA-s gyermek

Az SMA megkozelit6leg 11 000 csecsemGbdl
egyet érint. Megkozelit6leg minden 50. amerikai
hordozbja a betegségnek, vagyis akkor is
orokolheti a gyermekiik, ha 6k maguk nem
szenvednek a betegségt6l. Az SMA barmelyik
rassz vagy nem esetében el6fordulhat.

A csecsemoOk rendszerint mindkét sziil6tdl egy-
egy példanyt kapnak az SMN1 génbdl. Egy SMA-
s csecsemG mindkét sziil6tbl hibas vagy hianyos
SMN1 génkopiat 6rokolt.

A legtobb SMA-s gyermek két olyan sziilgvel
rendelkezik, akik nem szenvednek a
betegségben, de hordozzak azt. Ezek a sziil6k
rendelkeznek egy miikod6 SMN1 génnel, de a
gén masodik példanya hianyzik vagy hibés.

Egy SMA-s gyermek nem csokkenti annak az
esélyét, hogy egy ujabb gyermek nem lesz
szintén beteg. Két hordozonak minden terhesség
soran egy-a-négyhez esélye van arra, hogy SMA-
s gyermekiik lesz. Az 4bran a hordozé sziil6k
altal minden gyermek sziiletésekor atorokithetd
génkombinéaciok lathatoak.




AZ SMA

DIAGNOSZTIZALASA

Egyes allamok mar 2018-

ban megkezdték az Ujszilottek SMA-
sz(irését, azzal, hogy sziiletéskor
ellenérzik egy kis mennyiségl vérben az
SMN1 gének meglétét.

Azon gyermekek szileit, akiknek hidnyzik a két
SMN1 génje, értesitik arrél, hogy csecsemdjiik
nagy valdszinlséggel SMA-ban szenved. Az SMA
Ujszilottkori szlrdvizsgalaton tortént

azonositasat kdvetéen az orvos elrendelhet egy

vérvizsgalatot a diagndzis megerdsitéséhez. Ezen vizsgalat eredménye

egy-két héten bell

valik elérhetdvé.

A KORAI KEZELES JELENTOSEGE »

Az SMA hozzaadasa az Gjsziilottkori szlirGvizsgalatokhoz
nagymértékben novelte annak az esélyét, hogy a
betegségben szenvedd csecsemdét koran diagnosztizaljak. A
sziirGvizsgalatok lehet6vé teszik a sziil6k szamara, hogy
megbeszélhessék az SMA-kezelést az egészségiigyi
szolgaltatojukkal, miel6tt jelentkeznének csecsemdjiiknél a
tiinetek. Ez a legjobb mddja annak, hogy elkeriilhet6ek
legyenek a komoly, vagy akar életveszélyes problémak.

Az SMA egyes tiinetei, mint példiul a késleltetett fizikai
fejlédés, hasonlitanak mas betegségek tiineteire. Az
Ujsziilottkori sziirGvizsgalat nélkiil el6fordulhat, hogy az
orvosoknak és az egyéb egészségiigyi szolgaltatoknak tobb
vizsgalatot is el kell végezniiik, hogy kizarjak a tiinetek
egyéb lehetséges okait, miel5tt megallapithatnak, hogy
SMA okozta tlinetekrdl van sz6. Mivel elGszor a késleltetett
fizikai fejl6dés gyakoribb okait veszik figyelembe, a tiinetek
megjelenésével nem mindig van gyorsan diagnosztizalva az
SMA.
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Az jszilottkori szlirGvizsgélaton és az Gjsziilott SMA-
betegségét megallapité megerGsit6 vizsgalaton tal tovabbi
vizsgalatokra lehet sziikség, hogy meg lehessen becsiilni a
gyermek SMA-betegségének stlyossagat, illetve
megallapitsak miként lehet a leghatasosabban kezelni.
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Tobb tényezd is hatassal lehet az SMA

sulyossagara. Az egyik dolog, amit meg
lehet vizsgalni, az a masodik ,survival motor

neuron” gén, vagyis az SMN2 megléte. Ez

hasonlé az SMN1-hezSMN1-hez, illetve az

SMN1 részleges tartalékanak szamit. SULYOSSAGANAK
Az SMN2 nem termel annyi fehérjét, MEGBECSLESE

mint az SMN1. Az 3ltala termelt fehérje
mennyisége nem elegend6 ahhoz, hogy
megOlrizze a motoros idegsejtek egészségét.
Ugyhogy még akkor is, ha az SMN2 termel
némi SMN-fehérjét, a motoros idegsejtek
attél még elhalhatnak, az izmok pedig

elgyengulhetnek

0. &
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Az SMN2 tartalék gén masolatainak szima A csecsemdben 1évé6 SMN2 mésolatok szama segit
személyenként eltér. SMA-ban szenveds emberek eldonteni, hogy az orvos azonnali kezelést, vagy
esetében az SMN2 a masolatok szama kapcsolatban all egyeldre csak megfigyelést javasoljon. Ha egy

a betegségiik stilyossagaval. Altalanossagban véve csecsem6 tobb mint négy SMN2 masolattal

minél tobb SMN2 mésolat van, annél jobb, mivel a rendelkezik, az orvos javasolhatja, hogy a kezelés
nagyobb szami SMN-fehérjének koszonhetben a megkezdése el6tt gondosan feltigyeljék az éllapotat.
motoros idegsejtek tobbet kapnak abbdl, amire Azonban ezek az esetek rendkiviil ritkak. Altalaban
sziikségiik van, hogy jeleket tudjanak kiildeni az az orvos azt fogja javasolni, hogy a sziiletést
izmokba AZ SMA-ban jelenleg elérhetd kezelések arra kovetben a lehet6 leghamarabb kezdjék meg a
fokuszalnak, hogy tobb, vagy eredeti mennyiségii kezelést.

fehérjét termeljen a szervezet.



Az SMA kezelésének két
lehetséges mdédjat tanulmanyozzak
a kutatok. Az SMA kezelésének
egyik modja az, hogy az
alapbetegség kezeléséhez a gént
veszik célba és megnovelik a testben
talalhatd SMN-fehérje mennyiségét. Ezeket a
megkozelitéseket hivjak ,SMN-alapd” vagy

~SMN-novel6” megkozelitéseknek.

Tovabbi SMA kezelések vannak tesztelés alatt, klinikai vizsgalatok keretében. Az

elérhetd kezelésekkel és a nyilt klinikai vizsgalatokkal kapcsolatos informaciok gyakran
valtoznak, ezért az a legjobb, ha megtekinti a Cure SMA holnapjat, a kovetkez6 cimen:

https://www.curesma.org/clinical-trials/

Vagy beszéljen az egészségiigyi szolgaltatdjaval a jelenlegi lehet6ségekral,
miel6tt meghozna a kezeléssel kapcsolatos végleges dontését.

Jelenleg az SMA-hoz kett§, az Egyesiilt Allamok
Elelmiszer- és Gyogyszerellenérzé Hatosaga (FDA) altal
jovahagyott SMN-novel§ kezelés létezik. Az egyik egy
injekeio, mely az SMN2 gént célozza és arra
sarkallja, hogy tobb komplett fehérjét termeljen, mig
a masik egy génterapia, mely helyettesiti a hidnyzo
vagy megvaltozott SMN1 gént. (A dokumentum
2020 januari frissitése 6ta az FDA befogadott egy
tablettaban szedhetd ,SMN- alapt” kezelést, és az
Europai Gyogyszeriigynokség befogadta a
génterapiat is.)

Az egyéb kezelési formak még a klinikai vizsgalat alatt,
vagy esetenként a kutatas korabbi szakaszaiban vannak, és
ezek valbszintisithetGen a jov6ben valnak majd csak
elérhet6vé. Ezen megkozelitések egy része ,nem-SMN”
megkozelitést kisérelnek meg, és a test egyéb, az SMN-
fehérje altal érintett rendszereire,
utvonalaira és folyamataira koncentralnak. Ezen
megkozelitésekre példék az olyan gyogyszerek, melyek az

izomer6t vagy a motoros idegsejt miikodését javitjak.

Minél hamarabb, annal jobb

A korai kezelések jelentik a legjobb esélyt arra, hogy a
gyermeke olyan egészséges maradjon, amennyire csak
lehetséges.

A hianyz6 vagy hibas SMN1 génbdl vagy a tartalék SMN2
génbdl szarmazo fehérjék hidnya a ,survival motor
neuron”-ok gyors elhalasat okozza. Kezelés nélkiil a
rendkiviil stilyos SMA-ban szenvedd csecsemGk 6 honapos
korukra a motoros idegsejtek 90%-at elveszitik.

Elhalast kovetGen ezeket a motoros idegsejteket nem lehet
potolni. A test nem termel Gj motoros idegsejteket, és egy
elérhetd vagy kutatéas alatt 1év§ kezelés sem fogja tudni ezt
megtenni.

Ez azt jelenti, hogy a legjobb kezelés akkor lehetséges, ha
azel6tt kezdik el, miel6tt a betegség jelei mutatkoznanak a
csecsemOnél. A cél, hogy a lehet§ legtobb motoros
idegsejtet lehessen megmenteni, hogy megfelelGen

tudjanak fejlédni a csecsemd izmai.


http://www.curesma.org/clinical-trials/

Az Ujszllottkori szlir6vizsgalatoknak, a

korai diagnézisnak és a korai kezelésnek A/ SMA-VAL VALé

készonhet6en szamos SMA-s gyerek tud — — —
egészségesebb életet élni. Ennek ellenére

idonként segitségre lehet sziikségik a EGYU I I ELES
fizikai szlkségleteket és a mindennapi
tevékenységeket illetéen.

Elelmiszerek és a taplalkozas
A megfelel6 taplalkozas kihivast jelenthet
egyes SMA-s gyermekek szamara, mivel a gyengébb izmok
kovetkeztében nehezebb az ételek ragasa, lenyelése és
emésztése.

El6fordulhat, hogy az egészségligyi szolgaltatoja egy taplalkozasi szakért6hoz iranyitja, aki az egyéni igények
alapjan javaslatokat ad a gyermeke étrendjének modositasara. Ezek kozé tartozhatnak a konnyen lenyelhetd,
puha ételek, illetve a gyomor és a nyel6es6 kornyéki gyenge izmok altal okozott savas reflux stlyosbitasanak
elkeriilése érdekében az alacsony zsirtartalmu ételek.

Adaptiv eszkozok
Szamos tamogato és segit6 eszkoz 1étezik, melyek segithetnek az izomgyengeség okozhat napi kihivasokkal.
A lehetGségekért kérdezze meg az orvosat vagy tekintse meg a Cure SMA weboldalat.

LELEGZES ES KOHOGES

Az SMA-s embereknek gyakran gondot jelent a mély leveg6vétel, vagy a 1égutak tisztitdsahoz elegend6
er6sségli kohogés. Ez azért van, mert a bordaik kozotti, agynevezett bordakozi izmaik nagyon gyengék. Ez
problémat jelenthet, f6leg akkor, ha a gyermeke egy olyan virusto6l szenved, mely a tiid6t vagy a felsé 1égutakat
tamadja, ideértve az orrot és a torkot.

Az altalanos javaslatok a kovetkezok:

+ Beutal6 egy pulmonologushoz (olyan orvoshoz, aki tiid6betegségekre specializalodott), aki
ellendrizheti a gyermeke tiid6kapacitasat.

+ Kohogeést segit6 eszkoz, mely segit gyermekének kitisztitania a 1égutjaibol a nyalkat, a taknyot vagy az egyéb
valadékokat.

+ Esetlegesen légzéstamogatas, este vagy amikor beteg a gyermeke. A kétszint(i pozitiv nyomasos léguti,
azaz BiPaP eszkozok maszkon keresztiil tortén6, nem invaziv tdimogatasra adnak lehetGséget.




UISZULOTTKORI e e

jegyzéke (Newborn

SZURESI JEGYZEK Screening Registry

egy online jegyzék, mely az SMA

kozbsségink  (ideértve az  érintett
személyeket, csaldadokat, orvosokat és
kutatdkat) segitése érdekében hoztuk
létre, hogy tobbet megtudhassunk az
SMA-rdl, id6vel jobban tudjuk kezelni a
tineteket, és hogy U(j kezeléseket
tudjunk kidolgozni.

Szeretnénk, ha On is részt

venne ebben, amihez

latogassa meg az NBSR

weboldalat

a Www.curesma.org/nbsr cimen és kdvesse

az utasitasokat ahhoz, hogy informaciot biztosithasson a
Cure SMA részére

a gyermekét illetoen.

Az NBSR a Cure SMA programja. A Cure SMA az NBSR és az anyagainak kizardlagos
feligyel6je. Az NBSR-informacidk a klinikai vizsgalatok javitasara és az Uj terapiak
fejlesztésének tamogatasara hasznalhatéak. Mas betegségek jegyzékei hasonldan

hosszl és a sikeres multat tudhatnak magukénak a kutatasok és a klinikai vizsgalatok eldmozditasat
illetéen.

Latogassa meg a NBSR portalt a www.curesma.org/nbsr tovabbi

informaciokhoz, illetve ha regisztralni kivanja a gyermeket.
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Ide jegyezheti le az
esetleges kérdéseit,
illetve az idopontjaval
kapcsolatos
megjegyzéseit

Javasoljuk, hogy vigye magaval ezt az utmutatét, amikor felkeresi a csecseméje
egészségiigyi szolgaltatojat.

Elérhetd tovabba egy kiilonallo, ehhez kapcsolddo Utmutatd orvosok és egyéb egészségiigyi szolgaltatok szamara is
a www.curesma.org/care-series-booklets/ cimen. Egyéb esetben hivja a Cure SMA-t a +1 800 886 1762 telefonszamon, vagy
kaldjén e-mailt az info@curesma.org. cimre.



http://www.curesma.org/care-series-booklets/
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SMA
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y twitter.com/cureSMA

fll_ =)
g @curesmaorg

f facebook.com/cureSMA

You
youtube.com/user/FamiliesofSMA1

®
In www. linkedin.com/company/families-of-sma

Legutdbb frissitve: 2020. janudr

925 Busse Road, Elk Grove Village, IL 60007
+1 800 886 1762 - Fax +1 847 367 7623 - info@cureSMA.org - cureSMA.org


http://www.linkedin.com/company/families-of-sma
mailto:info@cureSMA.org



