
 

Újszülöttszűrés a gerincvelői izomsorvadás – SMA – korai felismeréséért 
 
Mi az SMA?  
Az SMA (spinal muscular atrophy), azaz gerincvelői izomsorvadás, egy örökletes, fokozatosan 
súlyosbodó izomgyengeséggel, végül bénulással járó betegség. A genetikai eredetű gyermekkori 
elhalálozás vezető oka világszerte, Magyarországon kb. minden 6000. csecsemő születik ezzel 
a betegséggel, ami évente kb. 10-15 új beteget jelent. A betegség különböző súlyossággal jelenhet 
meg, erről részletesen korábbi kiadványainkban olvashatnak 
(https://smahun.hu/hasznos/sma_gondozasi_utmutato.pdf , 
https://smahun.hu/hasznos/sma_vedono_tajekoztato.pdf). Az SMA hatalmas terhet ró az 
érintettekre, családjaikra és a társadalomra. 
 
Van rá gyógyszeres kezelés?-  igen! 
Igen, sőt, többféle is. Az utóbbi évek drámaian jelentős változása, hogy több különböző készítmény 
is megjelent az SMA gyógyszeres kezelésére. Jelenleg három készítmény van forgalomban, a 
Spinraza, a Zolgensma és az Evrysdi. Magyarországon 2018 óta a társadalombiztosítás által 
finanszírozottan hozzáférhető (egyedi méltányossági alapon) a Spinraza (nuszinerszen), 2019 óta a 
Roche cég programjának keretein belül elérhető az Evrysdi (risdiplam). A génterápiás Zolgensma 
készítmény hatalmas médiakampány kíséretében önköltséges alapon került beadásra több 
gyermeknél. A közfinanszírozás feltételrendszerének kidolgozása jelenleg zajlik. Az eddigi 
tapasztalatok alapján, megfelelően alkalmazott támogató kezelés mellett (gyógytorna, ortopédiai, 
pulmonológiai, gasztroenterológiai stb. gondozás) mindhárom készítmény jelentősen javítja a 
betegek életkilátásait és életminőségét. Emellett számos új készítmény a klinikai vizsgálat fázisában 
van, mellyel a jövőben várhatóan tovább javulnak az SMA-ban érintett betegek életkilátásai. 
 
Mindenkinél hatékony a kezelés? - A siker titka a korai kezelés! 
Mindhárom jelenleg forgalomban lévő készítmény esetén egyértelműen megfigyelték azt az 
összefüggést, miszerint minél korábban jut egy adott beteg a kezeléshez, annál nagyobb a kezelés 
hatékonysága, a terápiás haszon. Míg a három készítmény hatékonysága között nem lehet 
egyértelmű rangsort felállítani, az minden esetben egyértelmű, hogy a kezelés korábbi megkezdése 
esetén jobb hatást lehet elérni, és a leghatékonyabbak a még tünetmentes, azaz preszimptomatikus 
állapotban megkezdett kezelések, amint azt ma már több klinikai tanulmány is bizonyítja.  



Mit jelent a preszimptomatikus kezelés és mik az előnyei? 
A fent leírtak alapján a kezelés megezdése az első tünetek megjelenése előtt, az úgynevezett 
preszimptomatikus szakaszban lenne ideális. Az alábbi táblázattal szemléltetjük a különbséget az 
SMA-ban értintett egyén, családja, és az egész társadalom számára. 
 
 Preszimptomatikus diagnózis a 

tünetek megjelenése előtt 
Késleltetett diagnózis a (súlyos) tünetek 
megjelenését követően 

Túlélési esély Életben maradás Súlyos esetben a terápia megkezdése előtt 
vagy azt követően bekövetkező halál 

Mozgató 
idegsejtek 

A mozgató idegsejtek 
(motoneuronok) nagy része 
épségben marad 

A motoneuronok jelentős része a tünetek 
megjelenésekor már elpusztult 

Tünetek 
súlyossága 

Megelőzzük a legtöbb tünet 
kialakulását 

Mindössze a betegség előrehaladását 
lassítjuk le, vagy állítjuk meg 

Motoros 
képességek 

A motoros képességek a 
normálisat megközelítően 
fejlődnek 

A motoros képességek lassan javulhatnak 

Életminőség Az életminőség az 
egészségesekéhez hasonló 

Az életminőség csak rendkívüli 
időbefektetéssel és odafigyeléssel, komplex 
gondozással javítható 

A család 
életvitele 

Az érintett családja az 
egészségesekéhez hasonló 
életvitelt folytathat 

Az érintett családok életét az SMA körüli 
teendők irányítják, a szülők 
munkaképessége jelentős mértékben 
csökken, az egészséges testvérekre jóval 
kevesebb figyelem jut. 

Felmerülő 
költségek 

Az újszülöttszűrés és a kezelés 
költségei 

Az elhúzódó diagnózis költségei, a kezelés 
költségei, tetemes rehabilitációs költségek, 
otthonápolás költségei, kiegészítő kórházi 
kezelések költségei (pl. ortopédiai műtétek, 
gasztroenterológiai beavatkozások) 

 
E táblázatból is kitűnik, hogy mind az egyén, mind a család, mind a társadalom szempontjából 

sokkal kedvezőbb eredményekkel jár a tünetek megjelenése előtti diagnózis és a kezelés azonnali 
megkezdése, hiszen így az érintettek és családjaik is az egészséges családokhoz hasonlóan élhetnek, 
tevékenykedhetnek. A késői diagnózis miatt elveszett képességek és lehetőségek egy része már nem 

pótolható, és az érintettek és családjaik életét hatalmas költségek és 
erőfeszítések mellett is a betegség dominálja, ezzel számottevő szenvedést 

okozva az egyénnek és kiesett produktivitást a társadalomnak. 
Következtetésként tehát megismételjük a korábbi, „Védőnő tájékoztató” 
kiadványunkban leírtakat: Kulcsfontosságú a betegség korai felismerése! 

 
Hogyan érhető el a preszimptomatikus kezelés? 
A preszimptomatikus kezelés csakis szűrővizsgálatok segítségével érhető el, 
hiszen csakis genetikai szűrővizsgálat segítségével azonosíthatók a még 
tünetmentes érintettek. Felmerül a terhesség során végzett szűrővizsgálat, mely 



egyéni szinten bizonyos klinikákon ma már hazánkban is igénybe vehető szolgáltatás. Társadalmi 
szinten az újszülöttszűrés segítségével érhető el valamennyi újszülött genetikai vizsgálata 
SMA-ra.  
 
Felismerhető-e az SMA fizikális vizsgálattal újszülötteknél?  
Leggyakoribb, 1-es típusú formája újszülöttkorban enyhe tüneteket mutathat, melyek a nem 
neurológiai képzettségű egészségügyi szakemberek számára általában felismerhetetlenek. Az esetek 
legalább felében tünetmentesek az SMA-s újszülöttek és a tünetek csak később, a betegség 
súlyosságától függően, különböző életkorokban jelennek meg. 
 
Az újszülöttszűrés 
Az újszülöttszűrés egy hazánkban is rutinszerűen, kötelezően végzett vizsgálat. Valamennyi 
újszülöttet születését követően megvizsgálnak különböző örökletes betegségekre. A 
szűrővizsgálathoz néhány csepp vért vesznek az újszülötttől, melyet szűrőpapírra cseppentve 
továbbít a kórház a szűrést végző központnak. Az újszülöttszűrés azon betegségek esetében 
indokolt, melyekre teljesülnek a következő feltételek: 
 A betegség legyen jelentős egészségügyi probléma 
 A kiszűrt betegségnek legyen kezelési lehetősége 
 A diagnosztika és a kezelés feltételei legyenek adottak 
 A korai és késői megjelenési formák legyenek biztonságosan elkülöníthetők 
 A természetes betegséglefolyás, betegségprogresszió legyen ismert 
 Legyen könnyen elérhető a vizsgálati módszer 
 A tesztet fogadja el a népesség 
 Legyen konszenzus, hogy a kiszűrtek közül kit kell kezelni 
 A szűrés és az azt követő diagnosztikai és kezelési folyamat költsége legyen egyensúlyban 

az egyébként felmerülő teljes orvosi költségekkel 
 A szűrés folyamatos kell, hogy legyen, nem alkalomszerű 

 
Milyen betegségekre szűrik ma Magyarországon az újszülötteket? 
Ma Magyarországon 26 különböző örökletes betegségre szűrnek. Ezek többsége ritka – az SMA-nál 
jóval ritkább - örökletes anyagcserebetegség. A szűrést ezen betegségek esetében az indokolja, hogy 
a korai diagnózis segítségével olyan – általában az étrendet érintő - beavatkozás végezhető el, 
mellyel megelőzhető vagy csökkenthető az egyébként bekövetező súlyos egészségkárosodás. Az 
SMA mindeddig azért nem került bele az újszülöttszűrésben benne foglalt betegségek körébe, mert 
a fent felsorolt feltételek közül számos feltételnek nem tett eleget, hiszen nem állt rendelkezésre 
olyan kezelési mód, mely a betegség lefolyását jelentősen befolyásolta volna. 
Mára ez jelentősen megváltozott, hiszen hazánkban is elérhető az SMA hatékony 
gyógyszeres kezelése. Az SMA felvétele az újszülöttszűrésbe minimális 
többletköltség árán jelentős előnyökkel jár(na) az egyén és a társadalm szintjén 
is. A magyarországi szűrővizsgálatok menetéről az alábbi linken letölthető pdf 
dokumentumok alapján tájékozódhatunk bővebben: 
http://gyermekklinika.semmelweis.hu/info.aspx?sp=54. 

. Az SMA újszülöttszűrés hazai programját az alapítvány weboldalán közzétett 

hírekben követhetjük nyomon.  



Példák világszerte SMA újszülöttszűrő programokra:  
Az SMA gyógyszeres kezelési lehetőségeinek megjelenését követően világszerte számos országban 
indítottak újszülöttszűrő programokat az SMA-ra. Így az USA számos államában, Ausztráliaban, 
Belgiumban, Németországban, Olaszországban, Spanyolországban, Taiwanon folynak 
újszülöttszűrő programok SMA-ra. Ezen programok társadalmi fogadtatása rendkívül kedvező és 
jelentős, látványos eredményeket érnek el az egyének szintjén. Az európai programok keretein belül 
már számos gyermek életét mentették meg, illetve tették életkilátásaikat lényegesen kedvezőbbé. 
Belgiumban „Sun may arise on SMA” néven Facebook oldalt is indítottak az SMA újszülöttszűrő 
program ismertetésére, nyomon követésére, mely az alábbi linken érhető el: 
https://www.facebook.com/sunmayariseonsma/. Ezen az oldalon mutatják be látványos 
eredményeiket: többek között olyan SMA-s gyermekek fejlődését, akiket a program keretein belül 
diagnosztizáltak és az azonnali kezelésnek köszönhetően egészséges kortársaiktól még 
gyermekneuológus szemmel is megkülönböztethetetlenek. Az igen látványos, kedvező 
eredményeknek köszönhetően az SMA Europe betegszervezet célul tűzte ki, hogy 2025-ig 
valamennyi európai országban elinduljon az SMA újszülöttszűrés. Erről a programról az alábbi 
linken tájékozódhatunk bővebben: https://www.sma-europe.eu/opening-a-new-horizon-for-
children-born-with-sma/ . 
 
Hogyan lehetne Magyarországon bevezetni az újszülöttszűrést SMA-ra? 

A hazai SMA újszülöttszűrés bevezetésével kapcsolatos előzetes szakmai egyeztetések elindultak. 

Sajnos a hazai szigorú genetikai törvény miatt nehézségek merülnek fel, melyek késleltetik a 

folyamatot. Az újszülöttszűrés bevezetését megelőzően egy előzetes szűrőprogramra van szükség. 

Az előzetes, pilot programhoz etikai és társadalmi véleményeztetés is szükséges szakmai szervek 

részéről, illetve a társadalom bevonásával. A tervezett módszer a jelenleg érvényben lévő 

szűrővizsgálatokra épülne, az ezen szűrésekhez használt szűrőpapírra felcseppentett vérmintából 

meg lehetne oldani. A pilot projektbe bevont szülőknek beleegyező nyilatkozatot kellene kitölteni. 

A szűrővizsgálat célja a tünetmentes betegek azonosítása, az egészséges hordozók nem kerülnének 

azonosításra. A pilot projektben legalább 16.000 újszülöttet kellene leszűrni, hogy legalább egy 

beteg kisbabát kiszűrjünk, akinek a kezelését, fejlődését nyomon lehetne követni. A pilot projekt 

sikeres lezárását követően indulhat meg az SMA újszülöttszűrés felvétele a kötelezően szűrendő 

betegségek közé. Az SMA újszülöttszűrés bevezetése egy évekig tartó, fontos folyamat, melyet Ön 

is segíthet az alapítvány weboldalán elérhető kérdőív kitöltésével és beküldésével.  

 
Az SMA újszülöttszűrés haszna az egyén, a család, a társadalom számára 
Az újszülöttszűrés elengedhetetlen az SMA korai és gyors diagnózisához. A diagnosztizált 
újszülöttek gyógyszeres kezelését a Magyarországon jelenleg már igen jól működő SMA centrumok 
segítségével nagyon hamar meg lehetne kezdeni. A gyors beavatkozásnak köszönhetően várható, 
hogy a betegek jó része tünetmentes marad, kisebb részük enyhe tüneteket mutathat. Mindez azt 
jelentené, hogy a betegek és családjaik az egészségesekével megegyező, vagy azt közelítő életet 
tudnának élni. Ez a társadalom számára lényegesen kisebb költséget és nagyobb produktivitást 
jelentene minden szempontból. Az egyéneket, családokat pedig egy egészséges élet lehetőségével 
ajándékozná meg, a korai kezelés elmaradásából fakadó tetemes szenvedés és küzdés lehetőségével 
szemben.  



Hol tudhatok meg többet az SMA újszülöttszűrésről, hogyan segíthetem a folyamatot? 
Az alábbi linken követheti nyomon munkánkat: www.smahun.hu 
A kérdőív kitöltésével és beküldésével Ön is hozzájárulhat a hazai SMA újszülöttszűrés 
bevezetéséhez. 
 
A tájékoztatót készítette: Dr. Szabó-Taylor Katalin Éva 
Szakmai lektor: Prof. Dr. Molnár Mária Judit, Semmelweis Egyetem, Genomikai Medicina és Ritka 
Betegségek Intézete 
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