Kedves Paciensek, Kedves Erdidk!

A ritka betegségek tbbbsége ugyan nem gyogyitlaainban a molekularis technolégidknak
készbnheaten egyre tobb olyan Uj gyégyszer lat napvilagotlyraegenetikusan meghatarozott
korképek esetében is tud segiteni.

A ritka izombetegek nagy 6romére az USA-ban az HBAod and Drug Administration;
magyarul Elelmiszerbiztonsagi és Gyogyszerészetatdl) 2016-ban két Gj gyodgyszert is
engedélyezett, egyiket az SMA (spinalis izomatraphia masikat a Duchenne tipusu
izomdystrophia (DMD betegek szaméra. Ugyan az HRirdgnioban meég ezeknek a
gyogyszereknek nincs meg a hatésagi engedélyilk@mpai Gydgyszerhatsag (EMA) eljarasa
folyamatban van, egyre tébb megkeresést kapuniybietet! ez tgyben.

Ezlton is szeretnénk Onoket tajékoztatni, hogy kéhdyydgyszer csak bizonyos genetikai
konstellaciok mellett hatasos, tehat nem alkalna@amennyi SMA illetve Duchenne tipusu
izomdystrophias gyermek kezelésére. Ahhoz, hogyaelgyt betegdil tudjuk, hogy egyaltalan
hasznos lenne-e szamara a terapia, kiegégzggalatok lehetnek szikségesek. Mivel ezeknek
a kiegészii vizsgalatoknak egy része nem a betegség diagmakisénegallapitasahoz
szlikseéges vizsgalat, a vizsgalat nem minden esktizimanszirozott.

Az egyes betegségekben az alabbi vizsgalatok leketziikségesek annak eldontésére, hogy
az adott gyogyszer hasznos lehet-e a beteg sz&agyasem.

* SMA-ban az SMN2 képiaszdm meghatarozagddua nersen hatéanyagu, az USA-ban
Soinraza néven torzskonyvezett gyogyszer alkalmazdsahoak ezok a betegek
remélhetnek jobbulést étta gydgyszetil, akiknek legalabb 2 képidban megvan az
SMN2 génje. A betegséget az SMN1 7.-9. exonjanédcifga okozza.

Ennek a vizsgéalatnak a kéltsége: 35.000 Ft

e Duchenne tipusu izomdystrophiabanDMD) a dystrophin deléciék helyének pontos
meghatarozasa MLPA modszeritehnek koltsége: 54.000 Ft
A Duchenne tipusu izomdystrophia esetén az eteplifsatdanyaglExondys 51
gyogyszer azok szamara lesz hatasos, akik a DMDegehl-es exon skippingre
alkalmas, igazolt genetikai eltéréssel rendelkeznek
Az alabbi delécidkban segithet az exon skipping:
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Csak abban az esetben érdemes ezt a vizsgalatgt&@ennyiben a gyermeknek nem
MLPA modszerrel készilt a genetikai vizsgalata. #abbi iddben minden hazai
diagnosztikai laboratérium ezzel a moédszerrel végaliagnosztikat. Ezen betegek
szllei meg tudjak tekinteni, hogy vajon ebbe ad@tdba keriilnek-e a gyermekeik,
vagy sem.

Amennyiben a fentiekkel kapcsolatban tovabbi késdeés lennének, azokat a
molneur@gmail.cone-mail cimre legyenek kedvesek megkuldeni.




