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I. RESZ
Személyi rész

Il. RESZ
Torvények, orszaggydlési hatarozatok,
koztarsasagi elnoki hatarozatok, kormanyrendeletek
és -hatarozatok, az Alkotmanybirésag hatarozatai

2023. évi l. torvény
az egészségiigyben miikodo szakmai kamarakrol sz616 2006. évi XCVII. torvény és az egészségiigyrol sz616
1997. évi CLIV. térvény modositasarol*

3.8

4.8

Az egészségligyben miikodd szakmai kamarakrol szoléd 2006. évi XCVII. torvény (a tovdbbiakban: Ekt.) 2/A. §-a
a kdvetkez6 (1a) és (1b) bekezdéssel egésziil ki:

»(1a) A Magyar Orvosi Kamara az (1) bekezdés szerinti feladatat kizarélag a tagjai tekintetében gyakorolja.

(1b) Az orvosok, fogorvosok, tovabba a nem orvos- és egészségtudomanyi képzési teriileten szerzett alap
szakképesitéssel rendelkezd, de egészséguigyi fels6foku szakirdnyu szakképzésben egészségiigyi szakképesitést
szerzett egészségligyi dolgozok tekintetében a 2. § d) pont dc) alpontja, valamint a 2. § k) pontja szerinti feladatot
a Magyar Orvosi Kamara helyett az egészségligyért felel6s miniszter altal - a felsGoktatasért felelés miniszter
egyetértésével - kiadott rendeletben meghatérozott szerv gyakorolja.”

Az Ekt. 14/A. § (1) bekezdése helyébe a kovetkezd rendelkezés 1ép:

(1) Egészségligyi tevékenységet — jogszabalyban megdllapitott egyéb feltételek mellett — az (1c)-(2a) bekezdésben
meghatarozott kivételekkel csak az végezhet, aki tagja az adott tevékenység végzésének feltételeként eldirt
szakképesités szerint illetékes szakmai kamaranak.”

Az Ekt. 14/A. §-a a kdvetkez6 (1¢) bekezdéssel egészil ki:

.(1c) Az orvosok, fogorvosok, tovdbba a nem orvos- és egészségtudomanyi képzési teriileten szerzett alap
szakképesitéssel rendelkez6, de egészségligyi fels6foku szakirdanyl szakképzésben egészségligyi szakképesitést
szerzett egészséguigyi dolgozok egészségligyi tevékenységet akkor is végezhetnek, ha nem tagjai a szakképesitésik
szerint illetékes szakmai kamaranak.”

Az Ekt. a kdvetkez6 14/C. §-sal egészil ki:

,14/C. § A tagsdgi viszonyarol a 18. § (1) bekezdés a) pontja szerint lemondd, az orvos, a fogorvos, tovabba a nem
orvos- és egészségtudomanyi képzési terlileten szerzett alap szakképesitéssel rendelkezé, de egészségligyi
felséfoku szakirdnyu szakképzésben egészségiigyi szakképesitést szerzett egészségligyi dolgozd tag szaméra
a Magyar Orvosi Kamara az éves tagdij aranyosan fennmaradd részét a tagsagi viszony megsz(inését kdvetd
8 napon belll visszatériti.”

Az Ekt. a kdvetkez6 20/A. §-sal egészil ki:

,20/A. § (1) Az orvosok, fogorvosok, tovabba a nem orvos- és egészségtudomanyi képzési terlileten szerzett alap
szakképesitéssel rendelkezd, de egészségugyi fels6foku szakirdnyu szakképzésben egészségligyi szakképesitést
szerzett egészségugyi dolgozok etikai eljaraséat torvényben meghatarozott eltérésekkel kell lefolytatni.

(2) A 20. §-t6l eltéréen az (1) bekezdés szerinti személyek esetében az etikai vétség a toérvényben meghatarozott
szerv altal kiadott szakmai-etikai szabalyzatban foglalt szabalyok vagy kotelezettségek vétkes megszegése.”

* A torvényt az Orszaggydlés a 2023. februar 28-i Glésnapjan fogadta el.
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5.8

6.8

7.8

Az Ekt. a kdvetkezd 32. §-sal egésziil ki:

»32. 8§ (1) Aki az egészségligyben miikddd szakmai kamardkrél sz6l6 2006. évi XCVII. térvény és az egészségligyrol
sz6lo 1997. évi CLIV. térvény moddositasardl szold 2023. évi I. torvény (a tovabbiakban: Modtv.) hatdlybalépése
napjan a Magyar Orvosi Kamara tagja, a Modtv. hatélybalépését kdvetd 30 napon beliil - a Magyar Orvosi Kamara
orszagos elnokségéhez intézett — egyoldald, irdsbeli nyilatkozattal nyilatkozik arrol, hogy fenn kivénja-e tartani
a kamarai tagsagi viszonyat. A tagsagi viszonyt fenntartd nyilatkozattétel hianyaban a kamarai tagsagi viszony
a Modtv. hatalybalépését kovetd 31. napon megszlinik. A tagsagot fenntarté nyilatkozat érvényességéhez
a Magyar Orvosi Kamara kiilon elfogadé nyilatkozata nem sziikséges.

(2) A tagsagi viszonyukat fenn nem tarté kamarai tagok személyes adatait a kamarai tagsagi nyilvantartasokbol
haladéktalanul, a (4) bekezdés szerinti esetben az ott meghatdarozott iratok és adatok atadasat kovetéen haladéktalanul
tordlni kell. A Magyar Orvosi Kamara a tagsagi viszonyat fenntartani nem kivané vagy megsziinteté tag szamara
az éves tagdij aranyosan fennmaradé részét a tagsagi viszony megsztinését kovetd 8 napon belll visszatériti.

(3) A tagségi viszonyukat fenn nem tarté kamarai tagokkal szemben a tagsagi viszony megsziinése elétt kiszabott
jogerds etikai biintetést a miikodési nyilvantartast vezet6 szerv az Elitv. 112. § (4) bekezdés j) pontja szerint annak
eléviléséig nyilvantartja azzal, hogy

a) a kizaras etikai blintetés jogerére emelkedésétdl szamitott két évig nem végezhet egészségligyi tevékenységet
az, akit a 25. § (1) bekezdés f) pontja szerinti kizaras etikai biintetéssel a Mdédtv. hatalybalépését megel6zéen
a kamarabol kizértak,

b) nem végezhet egészségligyi tevékenységet az, akivel szemben a Modtv. hatélybalépését megel6z6en
a Magyar Orvosi Kamara a 25. § (1) bekezdés d) pontja szerinti, a tagsagi viszony 1-6 hénapig terjedé felfliggesztése
etikai buintetést hozott, a hatérozat joger6re emelkedésétdl szamitva a hatarozatban foglalt ideig.

(4) A 20/A. § szerinti személyekkel szemben - tekintet nélkil arra, hogy az érintett kamarai tag vagy sem -
a folyamatban 1évé etikai eljarasokat az Egészségligyi Tudoményos Tanacs folytatja le. Az érintett taggal szemben
folyamatban 1évé etikai eljaradsok iratait és az etikai eljarassal kapcsolatos adatokat — az etikai eljaras lefolytatasa
érdekében - a Magyar Orvosi Kamara a Modtv. hatdlybalépését koveté 15 napon belil atadja az Egészségiigyi
Tudomanyos Tanacs részére!”

Az Ekt. 34. §-a helyébe a kdvetkezé rendelkezés lép:

»34. § Felhatalmazast kap az egészségligyért felelés miniszter, hogy

a) az Eltv. szerinti kotelezd tovabbképzés szervezdje tevékenységének az egészségiigyben mikodd szakmai
kamarak, valamint a b) pont szerinti szerv altali rendszeres mindsitésére, a mindsités kozzétételére és a mindsités
alapjan megtehet6 javaslattételre vonatkozé részletes szabalyokat,

b) a 2/A. § (1b) bekezdés szerinti szervet — a felsGoktatasért felel6s miniszter egyetértésével kiadott -

rendeletben dllapitsa meg.”

Az egészségligyrdl széld 1997. évi CLIV. térvény (a tovabbiakban: Eltv.) VI. Fejezete a 140/A. §-t kdvetden
a kovetkez6 alcimmel egészul ki:

~Egyes egészségiigyi dolgozékra vonatkozo etikai felel6sségi szabalyok

140/B. § (1) Az orvosokkal, fogorvosokkal, tovdbba a nem orvosi- és egészségtudomanyi képzési terileten
szerzett alap szakképesitéssel rendelkezd, de egészségligyi felséfoku szakirdnyl szakképzésben egészségligyi
szakképesitést szerzett egészségiigyi dolgozokkal (e § alkalmazdsaban a tovébbiakban egyitt: orvos) szemben
szakmai-etikai eljaras (e § alkalmazasaban a tovabbiakban: etikai eljaras) lefolytatasara az egészségligyben miikodé
szakmai kamarakrol sz616 2006. évi XCVII. térvény (a tovabbiakban: Ekt.) VI. Fejezetében foglaltakat e §-ban foglalt
eltérésekkel kell alkalmazni. Etikai vétség a (4) bekezdés szerinti szakmai-etikai szabalyzatban foglalt szabalyok vagy
kotelezettségek vétkes megszegése.

(2) Az etikai eljarast - kozfeladatként - az ETT folytatja le, elsé fokon az ETT-nek a Kormany rendeletében
meghatarozott testiilete, masodfokon az ETT elndksége jar el. Az etikai eljdrasra — térvény eltérd rendelkezése
hidnyaban - az altaldnos kdzigazgatasi rendtartasrol szol6 torvény rendelkezéseit kell alkalmazni azzal, hogy

a) nem alkalmazhatdk a térvénynek

aa) az eljarasi koltség viselésére,

ab) a koltségmentességre,

vonatkozé rendelkezései, tovabba

b) az ligyintézési hataridé negyvendt nap.
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8.§

(3) Az etikai eljaras tekintetében az Ekt. VI. Fejezet rendelkezéseinek alkalmazasa soran a teriileti szervezet etikai
bizottsdgdn orvos esetén az ETT-nek a Kormdany rendeletében meghatarozott testiiletét, orszagos etikai bizottsdg
esetén az ETT-t, a kamarai tag alatt az orvost kell érteni. Az Ekt. 25. § (3) bekezdésétdl eltéréen az ETT az etikai eljaras
soran els6 és masodfokon legalabb haromtagu bizottsagként jar el.

(4) Az orvosokra kiterjedé szakmai-etikai szabdlyzatot - kamarai tagsagtol fliggetlenil — az ETT a miniszter
jovahagyasdval adja ki. Az ETT a szakmai-etikai szabdlyzatot - annak miniszteri jovahagyasat megel6zéen -
megfelel6 hatarid6 tlizésével véleményezés céljabol megkildi a Magyar Orvosi Kamara részére. Az ETT
a Magyar Orvosi Kamara véleményérdél tajékoztatja a minisztert. A szakmai-etikai szabalyzatot a miniszter a kdzponti
kormdnyzati honlapon, valamint az ETT a honlapjan az elfogadast kdveté 8 napon belil kdzzéteszi.

(5) Az etikai gyakorlat egységességének biztositasa érdekében az ETT elvi allasfoglalasokat adhat ki.

(6) Az ETT-nek az etikai eljards sordn hozott végleges dontésével szemben birdsdgi jogorvoslatnak van helye.
A kereset a hatérozat kézbesitését6l szamitott 30 napon beliil terjeszthet6 elé.

(7) Az orvosok tekintetében kiszabhato etikai blintetések:

a) a figyelmeztetés,

b) a megrovas,

c) a mindenkori legkisebb kotelezd munkabér havi 6sszegének tizszereséig terjedd pénzbirsag.

(8) Az ETT a (7) bekezdés szerinti bilintetések mellett vagy azok helyett megallapithatja, hogy az orvos szdmara
vezet6i megbizés a hatarozat véglegessé valasatdl szamitott legfeljebb két évig nem adhaté.

(9) Az egészségligyi intézmény munkaltatdja nem adhat vezetéi megbizast az orvosnak, ha az a (8) bekezdés szerinti
blintetés hatélya alatt all, err6l a tényrél az egészségiigyi intézmény a mukdodési nyilvantartast vezetd szervtdl
- az érintett orvos természetes személyazonositd adatainak megjeldlésével — adatot igényelhet.

(10) AZETT a (7) és (8) bekezdés szerinti biintetésekrél azok véglegessé valasat kovetéen haladéktalanul tajékoztatja
a m(kodési nyilvantartast vezetd szervet.

(11) Az orvosokkal szembeni etikai eljaras részletszabdlyait a Kormany rendeletben llapitja meg.

(12) Az ETT az orvos és az eljards egyéb résztvevdje azonositdsdhoz sziikséges természetes személyazonositd
adatokat és az Ugyfajtat szabalyoz6 térvényben meghatdrozott személyes adatokat, tovabba — ha térvény masként
nem rendelkezik — az eljaras eredményes lefolytatdsahoz elengedhetetlentil sziikséges mas személyes adatokat kezeli.
(13) Az ETT gondoskodik arrél, hogy a torvény altal védett titok és torvény altal védett egyéb adat (a tovabbiakban
egyltt: védett adat) ne keriiljon nyilvdnossagra, ne juthasson illetéktelen személy tudomadsara, és e védett adatok
toérvényben meghatérozott védelme az ETT eljardsdban is biztositott legyen.

(14) Az ETT az eljarasa soran annak lefolytatdsahoz - jogszabalyban meghatarozott médon és korben — kezeli azokat
a védett adatokat, amelyek eljarasaval 0sszefliggnek, illetve amelyek kezelése az eljards eredményes lefolytatdsa
érdekében sziikséges.

(15) Az ETT biztositja, hogy az etikai eljarasban szerepl6é beteg azonositasat lehetévé tevd egészségligyi adatot
- ha jogszabaly vagy az Eurdpai Unié kotelezé jogi aktusa masként nem rendelkezik - kizarélag az e tekintetben
kilon titoktartasi kotelezettséget véllalé orvos ismerhesse meg.

(16) Az ETT az &ltala kiszabott etikai blintetések adatait — ideértve a blintetésben részesitett orvos természetes
személyazonosité adatait — az Ekt. szerinti eléviilési id6 elteltéig kezeli”

Az Elitv. a kovetkezd 244/I. §-sal egésziil ki:

.244/1. § (1) Az egészségligyben miikodé szakmai kamardkrdl sz6l6 2006. évi XCVII. torvény és az egészségligyrol
sz6l6 1997. évi CLIV. torvény modositdsardl sz6lé 2023. évi I. torvénnyel (a tovabbiakban: Médtv4.) megallapitott
140/B. § (11) bekezdése szerinti rendelet hatédlybalépéséig, valamint a Moddtv4.-gyel megaéllapitott 140/B. §
(4) bekezdése szerinti szabalyzat kiadasaig az ETT a hataskorébe tartozd etikai eljarast felfliggeszti. A felfliggesztés
alatt az eléviilési id6 szlinetel.

(2) A 140/B. § (1) bekezdésében meghatarozott személy tekintetében az (1) bekezdés szerinti idépontig etikai
vétségnek mindsil a Magyar Orvosi Kamara etikai kddexében foglalt szabalyok vétkes megszegése azzal, hogy nem
mindsiil etikai vétségnek

a) a Magyar Orvosi Kamara alapszabalydban, mas belsd szabdlydban meghatdrozott, valamint a Magyar Orvosi
Kamardan belili, valasztott tisztségbdl eredd kotelezettségnek a vétkes megszegése,

b) a Magyar Orvosi Kamara altal jegyzékbe vett 4lldshely elfoglaldsa, vagy

) az a cselekmény, amelyet a 140/B. § (4) bekezdése szerinti szakmai-etikai szabalyzat nem mindsit etikai vétségnek.”



3.szam

EGESZSEGUGYI KOZLONY 297

9.§

10.§

Az Elitv. 247. § (1a) bekezdése a kovetkezé m) ponttal egésziil ki:

(Felhatalmazdst kap a Kormdny arra, hogy rendeletben)

,m) llapitsa meg a 140/B. § (11) bekezdése szerinti etikai eljaras részletszabdlyait, valamint az ETT etikai eljarasban
elsé fokon eljaro testiiletét,”

Az Eutv.

a) 110. § (4a) bekezdésében az ,Egészségiigyi Tudomdanyos Tandcs” szovegrész helyébe az ,Egészségligyi
Tudomdnyos Tandcs (a tovabbiakban: ETT)” szbveg,

b) 150. § (3) bekezdésében az ,Egészségligyi Tudomanyos Tandcs (a tovabbiakban: ETT)” sz6vegrész helyébe
az,,ETT"szbvegq,

) 247.5 (2) bekezdés m) pontjaban az,Egészségligyi Tudomanyos Tandcs” szovegrész helyébe az, ,ETT" szbveg

Ez a torvény a kihirdetését kovetd napon Iép hatalyba.

Novdk Katalin s. k., Kévér LdszI6 s. k.,
koztarsasagi elnok az Orszaggyilés elndke
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A Kormany 48/2023. (ll. 21.) Korm. rendelete
az onkéntes kdlcsonos egészség- és onsegélyezo pénztarak egyes gazdalkodasi szabalyairél sz6l6
268/1997. (XIl. 22.) Korm. rendelet médositasarol

A Korméany az Onkéntes Kdlcsdnds Biztositd Pénztarakrdl szold 1993. évi XCVI. tdrvény 78. § (1) és (4) bekezdésében kapott

felhatalmazas alapjan, az Alaptorvény 15. cikk (1) bekezdésében meghatérozott feladatkorében eljarva a kovetkezéket rendeli el:

1.8

2.§

3.8

4.8

5.8

Az Onkéntes koOlcsonds egészség- és Onsegélyez6 pénztirak egyes gazdalkodasi szabdlyairdl szolo
268/1997. (XII. 22.) Korm. rendelet (a tovédbbiakban: Ebr.) 24/C. §-a a kdvetkezé (5) bekezdéssel egészil ki:

.(5) A tag a (2) bekezdésben hivatkozott szdmla, egyszerUsitett szamla vagy bizonylat egyszer(i elektronikus
masolatanak megkiildésével is igazolhatja a pénztarnak az egészségpénztari szolgaltatod altal nyujtott szolgaltatas
igénybevételét.

Az Ebr. 24/E. §-a helyébe a kdvetkez6 rendelkezés 1ép:

+24/E. § (1) Az egészség- és Onsegélyezd pénztarak onalldan vagy mas szervezetekkel kdzdsen pénztéri kartyat
bocsathatnak ki. A pénztari kartya kibocsatasardl és a kartyds elszdmoldrendszer alkalmazasardl — beleértve
a tarskartydra vonatkozé rendelkezéseket is — a pénztar alapszabdlyaban kell rendelkezni. Az alapszabaly a pénztari
kartya igénylését a tag szamara kotelezévé teheti.

(2) A pénztari kartya igénylésének, hasznélatanak szabdlyait az igazgatotanacs éltal elfogadott szabalyzatban
(a tovdbbiakban: kartyaszabdlyzat) kell régziteni. A pénztér folyamatosan gondoskodik a kdrtyaszabalyzat tagok
altali elérhetdéségérdl, internetes honlappal rendelkezé pénztar a kdrtyaszabalyzatot honlapjan is kdzzéteszi.
A pénztar a pénztari kirtya ataddsdval egyidejlleg tdjékoztatja a tagot arrdl, hogy a kartyaszabalyzatot hol
tekintheti meg. A kartyaszabdlyzatot a tag kérésére, illetve internetes honlappal nem rendelkezé pénztar esetében
dijmentesen, nyomtatott formdaban is ki kell adni.

(3) A kartyaszabalyzatnak tartalmaznia kell

a) a pénztari kartya igénylésének rendjét;

b) a pénztari kdrtya hasznalatara vonatkozé szabdlyokat;

c) a pénztéri kdrtya hasznélatdval 6sszefliggd felelésségre vonatkozé rendelkezéseket, ideértve a pénztari kértya
letiltdsanak szabalyait;

d) a pénztéri kdrtya altal elvégezheté miveletek szabdlyait, a pénztari kartyan tarolt adatok megjelolését;

e) a pénztari kartya fizikai és technikai leirasat, azonositasara alkalmas megjelolések felsorolasat;

f) a pénztari kartya kibocsatasaval és hasznalataval kapcsolatban felmeriild, a tagot kdzvetlentil terhel koltségeket;
g) az arra vonatkozé el6irdst, hogy a kartyabirtokos szdmdra lehetéséget kell biztositani a pénztari kartydval
Osszefliggésben kezelt személyes adatainak megismerésére, azokhoz torténé hozzaférésre;

h) a g) pontban meghatarozott hozzaférési lehetéség eljarasi szabalyait.”

Az Ebr. 24/H. § (1) bekezdése helyébe a kovetkez6 rendelkezés lép:

4(1) A pénztar alapszabalya rendelkezhet Ugy, hogy a pénztari kartya igénylésével a tag hozzéjarul ahhoz, hogy
a pénztari kartya elfogadodja az éltala kidllitott, a 24/C. § (2) bekezdésében foglaltaknak megfelel6 szamlat
kozvetlenll, az adatvédelmi jogszabdlyok figyelembevételével a pénztér részére kiildje meg kiegyenlités végett.
Ebben az esetben, amennyiben elektronikus szamlat alkalmaznak, az Eszr. szerinti szerz6dést a pénztartag
javara a pénztar koti meg, és az Osszesitét a pénztar részére kell megkildeni. A pénztéri kartya igénylésekor erre
a tag figyelmét irdsban fel kell hivni. A szdmla pénztarhoz val6 kdzvetlen tovabbitdsa esetén biztositani kell, hogy
a pénztari kartya elfogaddja a szamlaval azonos adattartalmu dokumentumot bocsasson a tag rendelkezésére”

Az Ebr. 24/G. § a) pontjaban a  kartya” szovegrész helyébe a,pénztari kdrtya” széveg lép.
Ez a rendelet 2023. mércius 1-jén lép hatélyba.

Orbdn Viktors. k.,

miniszterelndk
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A Kormany 1043/2023. (Il. 22.) Korm. hatarozata

az EFOP-1.8.24-22-2022-00002 azonosité szamu,,,NASZLADY ATTILA egészségfejlesztési program -
humaneréforras fejlesztés komponens” cimi kiemelt projekt és az EFOP-2.2.24-22-2022-00002 azonosito
szamu, ,NASZLADY ATTILA egészségfejlesztési program - beruhazasi komponens” cimi kiemelt projekt
tamogatasanak novelésérol, valamint az Emberi Er6forras Fejlesztési Operativ Program éves fejlesztési
keretének megallapitasarél sz616 1037/2016. (ll. 9.) Korm. hatarozat médositasaroél

1.

A Kormany

a)

a 2014-2020 programozasi idészakban az egyes eurdpai unids alapokbdl szdrmazd tamogatasok
felhasznélasanak rendjérél szolé 272/2014. (XI. 5.) Korm. rendelet 4. § (1) bekezdés f) pontjaban
meghatarozott feladatkorében eljarva egyetért az EFOP-1.8.24-22-2022-00002 azonositdé szamu,
/NASZLADY ATTILA egészségfejlesztési program — humaneréforrds fejlesztés komponens” cimil projekt
és az EFOP-2.2.24-22-2022-00002 azonositdé szamu, ,NASZLADY ATTILA egészségfejlesztési program -
beruhdzasi komponens” cimi projekt (a tovabbiakban egyitt: Projektek) tamogatdsanak novelésével,
az 1. melléklet szerint,

egyetért a Projektek 1. melléklet szerinti tobblettamogatasanak az Emberi Eréforras Fejlesztési Operativ
Program 1. prioritasa és 2. prioritasa rendelkezésre all6 kerete terhére torténé finanszirozasaval,

felhivja a teriletfejlesztési minisztert, hogy gondoskodjon a Projektek tdmogatasi szerz6désének 1. melléklet
szerinti médositasardl.

Felel6s: teruletfejlesztési miniszter

Hatdrid6: az e hatarozat kozzétételét kdvetd 30 napon beldl

2. Ezahatarozat a kozzétételét kdvetd napon lép hatélyba.
Az Emberi Eréforras Fejlesztési Operativ Program éves fejlesztési keretének megallapitasarol szo6l6 1037/2016. (11. 9.)
Korm. hatarozat

a)
b)
Q
d)

Iép.

1. melléklet 1. pontjdban foglalt tablazat C:38i. mezdjében az,1,00” szévegrész helyébe az,1,07” szbveg,
1. melléklet 2. pontjaban foglalt tablazat C:16j. mezéjében a,6,30" szovegrész helyébe a,6,86" szbveg,
2. mellékletében foglalt tdblazat D:21e. mezéjében az,1,00” szévegrész helyébe az,1,07” széveg,

2. mellékletében foglalt tablazat D:43c. mezdjében a,6,30" szbvegrész helyébe a,6,86" szbveg

Orbdn Viktor s. k.,

miniszterelnok



1. melléklet az 1043/2023. (Il. 22.) Korm. hatdrozathoz

E

F

G

Projekt azonosité

szama

Projekt megnevezése

Kedvezményezett neve

Eredeti tamogatasi
Osszeg
(bruttd, forint)

EFOP 1. prioritas
terhére torténé
tobbletforras
legfeljebb
(brutto, forint)

EFOP 2. prioritas
terhére torténé
tobbletforras
legfeljebb
(brutto, forint)

Projekt megndvelt
tdmogatési
Osszege
legfeljebb
(bruttd, forint)

Projekt révid bemutatasa

Az EFOP-2.2.24-22-2022-00002 azonositd szamu
projekt infrastrukturalis fejlesztéseihez
az EFOP-1.8.24-22-2022-00002 azonosité szamu

NASZLADY ATTILA . - L e
. . projekt nyUjtja a szakmai és humanerd&forras-
egészség-fejlesztési L 3 ! . . S
EFOP-1.8.24-22 rogram Magyar Maltai tdmogatast. Fejlesztések: mobil egészségligyi
N P ) g e Szeretetszolgalat | 986422 338 77 702 440 0 1064 124778 | kdzpontok miikddtetése telemedicinalis
2022-00002 human-eréforras . T - s
feilesztés Egyesiilet egészségugyi szolgaltatasokkal, Maltai
) Egészségpontok létrehozasa, gyermek-
komponens et P
szemészeti sz(ir6vizsgalatok szervezése és
sz(rési szolgdltatas nyujtasa, laboratérium és
bliszterkdzpont szakmai hatterének biztositasa.
Az EFOP-2.2.24-22-2022-00002 azonosité szamu
projekt fejlesztéseivel kiemelten a hatranyos
helyzeti embereknél és az elmaradott
térségekben elérhet6 az egészségtudatossag
ndvelése, a szlirévizsgalatok elvégzése és
NASZLADY ATTILA L . oz .
o . _ szlikség esetén a betegek szakelldtashoz valo
egészség-fejlesztési Magyar Maltai . . . . e
EFOP-2.2.24-22- , eljuttatdsa, 0sszességében a jobb egészségligyi
program — Szeretetszolgalat | 6300 000 000 0 555388225 | 6855388225 e, , e
2022-00002 L . szolgaltatasokhoz val6 hozzéaférés biztositasa.
beruhazasi Egyesiilet . . P P
A projekt keretében 8 db Mobil Egészségugyi
komponens

Kézpont kialakitasara, gyermekszemészeti
sz(ir6gépjarmu beszerzésére és kialakitasara,
laboratérium létrehozasara és kialakitasara,
valamint gydgyszerhasznaélat optimalizélasara
kerdl sor.

(0[0}3
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A Kormany 1044/2023. (ll. 22.) Korm. hatarozata

az EFOP-2.2.1-VEKOP-16-2016-00001 azonosité szamu, ,Gyermek siirgosségi, baleseti ellatas fejlesztése”
cimii kiemelt projekt 6sszkoltségének novelésérol, az Emberi Er6forras Fejlesztési Operativ Program éves
fejlesztési keretének megallapitasarol sz616 1037/2016. (ll. 9.) Korm. hatarozat médositasarél, valamint
fejlesztéspolitikai targyu kormanyhatarozatok egyes pontjainak visszavonasarol

. AKormany

a) a 2014-2020 programozasi id6szakban az egyes eurdpai uniés alapokbdl szdrmazé tamogatasok
felhaszndlasanak rendjérdl sz6l6 272/2014. (XI. 5.) Korm. rendelet 4. § (1) bekezdés f) pontjaban foglalt
feladatkorében eljarva egyetért az EFOP-2.2.1-VEKOP-16-2016-00001 azonosité szamu, ,Gyermek stirg8sségi,
baleseti ellatas fejlesztése” cim( projekt (a tovabbiakban: Projekt) Osszkoltségének 1. melléklet szerinti
ndvelésével,

b) egyetért a Projekt 1. melléklet szerinti tobblettdmogatasanak az Emberi Er6forras Fejlesztési Operativ
Program 2. prioritdsa rendelkezésre 4ll6 kerete terhére torténd finanszirozasaval,

<) az eurdpai uniods forrasbdl finanszirozott egyes projektek koltségndvekménye tdmogathatésagardl szolo
17/2017. (ll. 1.) Korm. rendelet (a tovabbiakban: Korméanyrendelet) 6/A. §-aban foglalt jogkdrében eljarva
Ugy hatédroz, hogy a Projekt keretemelése és annak végrehajtasa soran a Kormdnyrendelet 5. §-at nem kell
alkalmazni,

d) felhivja a terlletfejlesztési minisztert, hogy gondoskodjon a Projekt tamogatasi szerz6désének 1. melléklet
szerinti médositasardl.

Felel6s: teruletfejlesztési miniszter
Hatdridé: az e hatarozat kbzzétételét kovetd 30 napon beldl

2. Ezahatdrozat a kozzétételét kdvetd napon lép hatélyba.
. Az Emberi Eréforras Fejlesztési Operativ Program éves fejlesztési keretének megallapitasardl szolo 1037/2016. (1. 9.)

Korm. hatarozat

a) 1. mellékletében foglalt 2. tablazat C:4 mezdjében a, 17,82 (ebbdl indikativ 6neré: 6,91)" szbvegrész helyébe
a,18,51 (ebbdl indikativ 6neré: 6,91)" széveg,

b) 2. mellékletében foglalt tdblazat D:32 mezéjében a, 10,92" szovegrész helyébe a, 11,61" széveg

Iép.

. A Kormany visszavonja

a) az éves fejlesztési keretek modositasainak pénziigyi hatasairdl szold 1481/2020. (VIII. 7.) Korm. hatarozat
3. pontjat,

b) a 2014-2020 programozasi id6szakban rendelkezésre allo eurdpai unids forrasok maradéktalan felhasznaldsa
érdekében szlikséges intézkedésekrdl sz6l6 1536/2022. (XI. 9.) Korm. hatarozat 1. pont e) alpontjat.

Orbdn Viktor s. k.,

miniszterelnok



1. melléklet az 1044/2023. (ll. 22.) Korm. hatdrozathoz

A B C D E F G H J
EFOP
Projekt
2. prioritas Projekt
Eredeti Hatélyos megnovelt
. . Hatélyos terhére megnovelt
Projekt azonosité Projekt Kedvezményezett tdmogatas/ tamogatasi X . ) B tédmogatasi X X
Osszkoltség torténd Osszkoltsége Projekt révid bemutatésa
szdma megnevezése neve Osszkoltség Osszeg Osszege
(bruttd, forint) tébbletforras legfeljebb
(bruttd, forint) (bruttd, forint) legfeljebb
legfeljebb (bruttd, forint)
L (brutt, forint)
(brutto, forint)
Gyermek A Projekt célja orszégos, legmagasabb progresszivitasi szintl
slirgésségi, ermekbaleseti és gyermeksiirgésségi ellatokdzpont (ll. a. szint)
EFOP-2.2.1-VEKOP- 9 g Orszagos Kérhazi g’;y L 9 o ) 9 ,g o P X i
baleseti L 10000000000 | 10914479990 | 17867383043 | 686327168 | 11600807 158 | 18 553710211 | és vidéki ellatast biztosité orszagos hdromszintdi (1. szint, II. szint
16-2016-00001 L, Féigazgatosag | X » o
ellatas és lIl. szint) gyermekbaleseti és gyermeksiirg6sségi elldtohaldzat

fejlesztése

létrehozasa, gyermektraumatoldgia kialakitasa.

4013
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lll. RESZ
Miniszterelnoki, egészségiligyért felelé6s miniszteri
és egyéb miniszteri rendeletek és utasitasok

. RESZ
Utmutatok

V.RESZ
Kozlemények

A Belligyminisztérium egészségiigyi szakmai iranyelve
a spinalis muscularis atrophia diagnosztikajarol, klinikumardl, a betegek kezelésérol,
rehabilitacidjarol és komplex gondozasarol

Tipusa: Klinikai egészségligyi szakmai iranyelv
Azonosito: 002222
Ervényesség idétartama: 2026.02. 15.

I. IRANYELVFEJLESZTESBEN RESZTVEVOK

Tarsszerzo6 Egészségiigyi Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):

Csecsemo- és gyermekgyogyaszat Tagozat

Prof. Dr. Bereczki Csaba, csecsem&- és gyermekgydgyasz, elnok

Fejleszt6 munkacsoport tagjai:

Békés Timea, gydgytorndsz, tarsszerzé

Dr. Bodé Timea, gyermekgyodgyész, gyermekneuroldgus, tarsszerzd

Dr. Czelecz Judit, gyermekgydgyasz, gyermek-gasztroenterolégus szakorvos, tarsszerzé

Dr. Czévek Dorottya, gyermekgydgyasz, tarsszerzd

Dr. Csohany Agnes, gyermekgyogyasz és orvosi rehabilitacié szakorvos, gydgytorndsz, tarsszerzé

Félegyhazi Edina, dietetikus, tarsszerzd

Prof. Dr. Fogarasi Andras, gyermekgydgyasz, gyermekneurolégus, neurofiziolégus, gydgypedagodgus, egészségligyi
szakmenedzser, térsszerzd

Dr. Gacs Zsofia, gyermekgydgyasz, endokrinolégus, tarsszerzé

Dr. Gergely Anita, anesztezioldgus és gyermekintenziv szakorvos, tarsszerzé

Dr. Gyiiriis Eva, gyermekgydgyész, gyermektiid6gydgyasz, szomnoldgus, tarsszerzé

Dr. Herczegfalvi Agnes, gyermekgydgyész, gyermekneurolégus, neurolégus, tarsszerzé

Prof. Dr. Hollédy Katalin, gyermekgydgyasz, gyermekneurolégus, klinikai neurofiziolégus szakorvos, tarsszerzé
Dr. Jakus Rita, neurolégus, gyermekneurolégus szakorvos, tarsszerzé

Dr. Karasz Hajnalka, gyermekgydgyasz, gyermekpulmonolégus, tarsszerzé

Korzenszky Kléra, klinikai szakpszicholdgus, tarsszerzé

Lesti Jozsef, csecsemé- és gyermekapold, andragogus, tarsszerzd

Dr. Liptovszky Janka, gyermekgydgydsz, klinikai szakorvos, tarsszerzé

Dr. Liszkay Gabor, gyermekgyodgyasz, anesztezioldgus, neonatoldgus, tarsszerzd

Dr. Medveczky Erika, gyermekgydgydsz, gyermekneurolégus, mozgasszervi rehabiliticids szakorvos, tarsszerzé
Dr. Mer6 Gabriella, gyermekgydgyasz, gyermekneurolégus, neonatolégus, klinikai neurofizioldgus, térsszerzé
Dr. Mikos Borbadla, kapcsolattarto, fejlesztd, gyermekgydgydsz, anesztezioldgus, gyermekintenziv terdpids szakorvos,
betegbiztonsagi és egészségligyi szakmenedzser, tarsszerzé
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

Prof. Dr. Molnar Maria Judit, neuroldgia, neuropatoldgia, pszichiatria, klinikai genetika, klinikai farmakoldgiai
szakképesités, a neuromuscularis és neurogenetikai kdrképek specialistja, egészségiigyi szakmenedzser, Klinikai
Genetikai tagozat tagja, tarsszerzé

Polonkai Zséfia, dietetikus, tarsszerzé

Sipos Zsanett, gyogytornasz, egészségfejlesztd, tarsszerzé

Sorompd Anett, szocidlis munkas, mediator, pozitiv szuggesztios terapeuta, tarsszerzé

Dr. Szabd Léna, gyermekgyodgydsz, gyermekneuroldgus, tarsszerzd

Szotak Dora, neuroldgiai szakgydgytornasz, gyodgytornasz-fizioterapeuta, tarsszerzo

Dr. Terebessy Tamads, ortopédia szakorvos, tarsszerzé

Topolanszky-Zsindely Katalin, klinikai szakpszicholdgus, pszichoterapeuta, kiképzé csalddpszichoterapeuta
gyogypedagoégus, tarsszerzé

Dr. med. hab. Tunyogi-Csapé Mikld, ortopéd szakorvos, traumatoldgus, gerincsebész, tarsszerzd

Dr. med. hab. Vekerdy-Nagy Zsuzsanna, gyermekgydgydsz, gyermekneuroldgus, mozgdsszervi rehabilitacios
szakorvos, gyogytorndsz, tarsszerzé

Dr. Velkey Gyorgy Janos, gyermekgydgyasz, anesztezioldgus, gyermekintenziv szakorvos, tarsszerzé

Vidovszky Séra, gydgytorndsz, tarsszerzé

Véleményez6 Egészségligyi Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):

. Neurolégiai Tagozat

Dr. Ovary Csaba, neuroldégus, elnék, véleményezé
Rehabilitacio, fizikalis medicina és gydgyaszati segédeszkoz Tagozat
Dr. Dénes Zoltan, ortopéd és rehabilitacids szakorvos, elndk, véleményezé

. Sziilészet és n6gydgyaszat Tagozat

Dr. Demeter Janos, szlilész-n6gydgyasz, elndk, véleményezd

Anesztezioldgia és intenziv terapia Tagozat

Prof. Dr. Gal Janos, anaesztezioldgia-intenziv terdpia szakorvosa, siirgésségi orvos, elnok, véleményezd
Tiidégyogyaszat Tagozat

Dr. Bogos Krisztina, pulmonolégus, elndk, véleményezd

Neonatoldgia Tagozat

Dr.Gardos Laszl6, gasztroenteroldgus, neonatolégus, csecsemé-gyermekgydgyasz, csecsemd- és gyermekgyogydszati
intenziv terapia szakorvosa, elnok, véleményezé

Gyermek alapellatas (hazi gyermekorvostan, ifjusagi és iskolaorvoslas) Tagozat

Dr. Kovécs Tamas csecsem&- és gyermekgyodgyasz, neonatoldégus, elndk, véleményezé

Haziorvostan Tagozat

Dr. Szabd Janos héziorvos, elndk, véleményezé

Gasztroenteroldgia és hepatolégia Tagozat

Prof. Dr. Wittmann Tibor, gasztroenterolégus, belgydgyasz, elndk, véleményezé

Ortopédiai Tagozat

Prof. Dr. Szendréi Miklds, ortopédia szakorvosa, elnok, véleményezd

Hospice-palliativ ellatas Tagozat

Dr. Csikés Agnes, héaziorvos, palliativ orvos, elndk, véleményezé

Apolasi, szakdolgozoéi és Sziilészné Tagozat

Pap-Szekeres Anita, okleveles egyetemi apold/kiterjesztett hataskord okleveles apold/apold MSc elndk, véleményezé
Védono (teriileti, iskolai, kérhazi, csaladvédelmi) Tagozat

Csész Katalin, védéno, elndk, véleményezd

Dietetika, human taplalkozas Tagozat

Zentai Andrea, dietetikus, Népegészségligyi MSc, elndk, véleményez6

Mozgasterapia-fizioterapia Tagozat

Zaletnyik Zita, gyogytornasz, elnok, véleményezo

Klinikai szakpszicholégia és pszichoterapia klinikai szakpszichologus Tagozat

Dr. Kovécs Péter, klinikai szakpszicholégus, elndk, tarsszerzé
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~Az egészségligyi szakmai iranyelv készitése soran a szerzoi fiiggetlenség nem sériilt.”
~Az egészségligyi szakmai iranyelvben foglaltakkal a fent felsorolt egészségiigyi szakmai kollégiumi
tagozatok dokumentaltan egyetértenek.”

Az iranyelvfejlesztés egyéb szerepl6i
Betegszervezet(ek) tanacskozasi joggal:

1. SMA I1zomsorvadésos Betegek Magyarorszagi Egyesiilete,
2. SMA Magyarorszag Alapitvény,

3. Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel él6k Orszdgos Szovetsége.
Egyéb szervezet(ek) tanacskozasi joggal:

Nem vettek részt.

Szakmai tarsasag(ok) tanacskozasi joggal:

Nem vettek részt.

Fliggetlen szakérto(k):

Nem vettek részt.

I1.EL6SZO

A bizonyitékokon alapulé egészséguigyi szakmai irdnyelvek az egészségligyi szakemberek és egyéb felhasznédlok
dontéseit segitik meghatarozott egészségiigyi kornyezetben. A szisztematikus mddszertannal kifejlesztett és
alkalmazott egészségligyi szakmai irdnyelvek, tudomanyos vizsgalatok éltal igazoltan, javitjak az ellatds minéségét.
Az egészségligyi szakmai iranyelvben megfogalmazott ajanldsok sorozata az elérheté6 legmagasabb szintl
tudomanyos eredmények, a klinikai tapasztalatok, az elldtottak szempontjai, valamint a magyar egészséglgyi
ellatorendszer sajatsagainak egydttes figyelembevételével kerlilnek kialakitasra. Az iranyelv szektorsemleges médon
fogalmazza meg az ajanlasokat. Bar az egészségligyi szakmai iranyelvek ajanlasai a legjobb gyakorlatot képviselik,
amelyek az egészségligyi szakmai irdnyelv megjelenésekor a legfrissebb bizonyitékokon alapulnak, nem pétolhatjak
minden esetben az egészségligyi szakember dontését, ezért attdl indokolt esetben dokumentaltan el lehet térni.

I1l. HATOKOR

Egészségligyi kérdéskor: A spindlis muscularis atrophia diagnosztikdja, progresszié besorolasa,
betegségmddositd gyodgyszeres terdpidjanak kritériumai és lehetéségei,
szupportiv terapia, eszk6zos légzés- és taplalastdmogatas, rehabilitacio, komplex
multidiszciplinaris gondozas és fejlesztés, a palliativ ellatds kritériumai és
kivitelezése, az otthoni elldtds nyomon kdvetése gyermekpopulacidban.

Ellatasi folyamat szakasza(i): A spindlis muscularis atrophia diagnosztikdja, progresszié besoroldsa,
betegségmaddositd gydgyszeres és kiegészité kezelés, rehabilitacio, |égzés- és
taplalastdmogatas, komplex gondozas és fejlesztés.

Erintett ellatottak kére: Valamennyi spinalis muscularis atrophidban szenvedé beteg gyermek.
Erintett ellatok kore
Szakteriilet: 0400 sziilészet-négydgydszat

0500 csecsem&- és gyermekgydgyaszat
0511 gyermekneurolégia

0501 neonatoldgia

0502 PIC

0503 csecsemé- és gyermekkardioldgia
0504 gyermek-tidégyogyaszat

0505 gyermek-gasztroenteroldgia

0515 csecsemd- és gyermekgydgyadszati intenziv terapia
0521 fejlédésneurolégia

0905 alvédsmedicina

1000 ortopédia
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Ellatasi formak:

Egyéb specifikacio:

1502 intenziv ellatas

1504 tartés lélegeztetés

1900 tid6égydgyaszat

2200 rehabilitaciés medicina alaptevékenységek

2205 gyermekrehabilitacio

2207 gerincvel6-karosodottak rehabilitacidja

5000 orvosi laboratériumi diagnosztika

5006 molekuldris genetikai laboratériumi diagnosztika
5710 viz alatti gyogytorna

5711 gydégytorna

5712 gydgymasszazs (gyogymasszori végzettséghez kotott)
5722 fizikoterapia/fizioterapia (asszisztensi tevékenységként)
6302 hazi gyermekorvosi ellatas

6700 klinikai genetika

6701 genetikai tanacsadas

7101 klinikai és mentélhigiéniai szakpszicholégia

7104 pszichoterapia (klinikai szakpszicholdgusi képesitéssel)
7106 neuropszicholégia

7108 alkalmazott egészségpszicholdgiai szakpszichologia
7203 konduktori tevékenység

7302 pszichiatriai szakapolds és mentalhigiéné

7303 csecsem&- és gyermekszakapolas

7304 otthoni szakapolas

7310 gyermek palliativ ellatas

7600 dietetika

7901 terileti védondi ellatas

8036 életmod oktatds és tanacsadas

A1 alapellatas

A2 alapellatés, Ugyeleti ellatas

J1 jarobeteg-szakellatas, -szakrendelés

J3 jarobeteg-szakelldtas, jellemzéen terdpias beavatkozast végzo szakellatés

J4 jarobeteg-szakellatas, nem orvosi szakfeladatot ellaté szakellatas

J5 jarébeteg-szakellatas, betegek otthondban végzett szakellatas

J6 jarobeteg-szakelldtas, mozgo6/véltozé helyszinen végzett szakellatas

J7 jarébeteg-szakelldtas, gondozas

J8 jarobeteg-szakelldtas, nappali ellatas

D1 diagnosztika

F1 fekvébeteg-szakellatas, aktiv fekvébeteg-ellatas

F2 fekv6beteg-szakellatds, kronikus fekvébeteg-ellatas
F3 fekvébeteg-szakellatas, apolasi ellatas

F4 fekvébeteg-szakellatas, rehabilitacids ellatas

F5 fekvébeteg-szakellatas, nappali kdrhazi ellatas

F6 fekvébeteg-szakellatas, stirg6sségi ellatas

E4 egyéb szolgaltatds, mentést igénylé ellatas

E5 egyéb szolgaltatas, betegszallitas

E6 egyéb szolgaltatas, az el6z6ekbe be nem sorolhaté ellatdsok
Nincs.
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IV. MEGHATAROZASOK

Fogalmak

AAK: Augmentativ és Alternativ Kommunikacié (AAK) beszéd és/vagy irasos kommunikdacié akadalyozottsdga esetén
ad segitséget hagyomanyostol eltéré kommunikdcids mddozatokra. Specidlis személyt segité kommunikacids
eszkOzrendszer és modszer.

Bazalis stimulacio: olyan komplex modszer, amely kilonféle, egész testre hatd ingerek célzott adasaval segiti
az érzékelés-észlelés és a kommunikacié fejlédését, aktivitasra, a sajat test, valamint a kdrnyezet megismerésére
0s5ztonoz.

Betegségmodositoé terapia: olyan kezelés vagy beavatkozas, amely befolyasolja a betegség hatterében alld
patomechanizmust, ezéltal jétékony hatassal van a betegséglefolyasra.
Bioelektromosellenallasanalizis (BIA): a testetértelektromosellenadllas kiértékelésével végzett testosszetétel-mérés.
Body Mass Index (BMI): testtdmegindex (kg/m?).

Cobb-szog: a gerinc ferdeségének, normalis gorbilettdl vald elhajlasanak fokokban kifejezett mértéke.

Dual Energy X-ray Absorptiometry (DEXA): a teljes test csontsUr(iségének és dsvanyi anyag tartalmanak, valamint
a zsir- és lagyszovet tomegének és aranyadnak szamitasara alkalmas vizsgalémaodszer.

Indirekt kalorimetria: az oxigénfelhasznalasbol szamitott, nyugalmi anyagcsere mérésére szolgalé eszkoz.

Invaziv lélegeztetés: a testhatarokon bellil elhelyezett eszk6zon, tracheakaniilén, vagy (otthoni kérilmények kézott
rendkivili esetben) endotrachealis tubuson at végzett |élegeztetés.

Neuro-hidroterapia: korai életkorban a viz, mint terapias kézeg felhasznalasa a mozgasfunkciok fejlédésének és
a koordindlt mozgas kialakuldsanak tAmogatasara.

Noninvaziv lélegeztetés: a testhatarokon kivili (Iégutakba nem hatold) eszkdzzel végzett |élegeztetés.

ROM (Range of Movement): az iziileti mozgasterjedelem, flexibilitds, illetve besz(ikilt mozgas jellemzése.

Spinalis muscularis atrophia: a gerincvelé6i eliilsé motoneuronok genetikailag kodolt betegsége, mely tipusatol
fuggden eltéré mértéki idegrendszeri tlinetekkel jar.

Standard of care: ellatasi/gondozasi standard

Tartds lélegeztetés: életfenntartas, vagy kronikus légzési elégtelenség progresszidjanak késleltetése céljabol
végzett, hosszu tavu folyamatos vagy intermittalé lélegeztetés, Iégzéstamogatas.

Roviditések

AAK: Augmentativ Alternativ Kommunikacio

AAV: Adeno Asszocidlt Virus

AlS: Adolescent Idiopathic Scoliosis — serdul6kori idiopatids scoliosis
AFO: Ankel Foot ortesis — boka-lab ortézis

ALP: Alkalikus foszfataz

BIA: Bioelektromos ellendllds analizis

BiPAP: Bi-level positive airway pressure - kétszint( pozitiv [éguti nyomas
BMC: bone mineral content - csontasvanyianyag tartalom

BMD: Bone Mineral Density — csontsUr(ség (g/cm?)

BMI: Body mass index - testtémegindex (kg/m?)

Ca: Kalcium

CHOP INTEND: Children’s Hospital Of Philadelphia Infant Test Of Neuromuscular Disorders — a motoros képességek
mérésére szolgald pontrendszer 2 éves kor alatt, és nem tléképes betegeknél
CK: Kreatin kinaz

CMAP: Compound muscle action potential — 0sszetett izom akcios potencial

Co2: Szén-dioxid

CPAP: Continous positive airway pressure — folyamatos pozitiv [éguti nyomas

CPF: Cough peak flow, kohogési csucsaramlas

CRT: Complex Rehab Technology — életvitelt segité eszkdzok és technolégidk

CT: Computer tomography - szamitégépes rétegvizsgalat

DEXA: Dual Energy X-ray Absorptiometry — kettds energidju rontgenabszorpciés mérés (a teljes test

csontsUrliségének és asvanyi anyag tartalmanak, valamint a zsir-, illetve lagyszovet tdmegének és
aranyanak szamitasara egyarant alkalmas vizsgalomaédszer
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EKG:
EMA:
EMG:
EtCO2:
FAO:
FDA:
FEES:
FEV1:

FRC:
FVC:

GH:
GOR:
GORB:
HbA1c:
HFMSE:

IGF-1:
IPV:
KAFO:
LES:
Mg:
MIC:
MR:
NAFLD:
NIV:
NMW:
PEEP:
PEF:
PEG:
PEP/RMT maszk:

pH:
PPI:
PCR:
PTH:
PTX:
RAGT:
RDA:
REM:
RULM:

RV:
SMA:
SMN:
sp02:
TcCO2:
TMA:
TLSO:
TSMT:

Elektrokardiografia

European Medicines Agency — Eurépai Gydgyszerligynokség

elektromyografia

End-tidal CO2 - kilégzésvégi szén-dioxid

Food and Agriculture Organization - Elelmezésiigyi és Mezégazdasagi Vilagszervezet

Food and Drug Administration — Elelmiszer- és Gyégyszeriigyi Hat6sag

Fiberoptic Endoscopic Evaluation of Swallow - fiberoszképos endoszkdpos nyelésvizsgalat

Forced expiratory volume — maximalisan eréltetett kilégzés elsé masodpercében kilégzett levegd
mennyisége

Funkcionalis rezidudlis kapacitas — nyugodt kilégzést kovetéen a tidében marado gaztérfogat
Forced vital capacity — forszirozott vitdlkapacitds, a maximalis belégzés és maximalis kilégzési
helyzet kdzott a szajnal mért térfogat kiilénbség

Growth Hormon - névekedési hormon

gastro-oesophagealis reflux

gastro-oesophagealis reflux betegség

Hemoglobin A1lc

Hammersmith Functional Motor Scale Expanded — két évnél idésebb, és/vagy Uléképes és/vagy
a CHOP skélan 50 pont felett teljesité betegek nagymozgdasképességének felmérésére szolgald
pontrendszer

Insulin-like Growth Factor-1 - inzulinszer(i novekedési faktor-1

Intrapulmonary percussive ventilation — nagyfrekvencias mellkasfali oszcillacio

Knee Ankel Foot ortesis — térd — boka-lab ortézis

Alsé oesophagealis sphincter

Magnézium

Maximum insufflation capacity - maximalis befuvasos kapacitas

Magneses rezonancia

Non-Alcoholic Fatty Liver Disease — nem alkoholos zsirmaj

Noninvasive ventilation — noninvaziv [élegeztetés

Neuromuscular weakness — neuromuszkuldris gyengeség

Positive End-Expiratory Pressure — pozitiv kilégzésvégi nyomas

Peak expiratory flow — maximalisan eréltetett kilégzés soran elérheté legmagasabb aramlasi érték
Perkutan endoszképos gasztrosztdma

Positive Expiratory Pressure/Respiratory Muscle Training Mask — be- és kilégzési ellenallast képezé,
légzbizom erdsité maszk

Hidrogénion-kitevé

Proton pumpa gatlo

Plimerase chain reaction - polimeraz-lancreakcié

Parathormon

Pneumothorax - Iégmell

Robot-assisted gait training — robot altal tamogatott mozgasfejlesztés

Recommended dietary allowance - ajénlott napi tdpanyagbevitel

Rapid eye movement —,gyors szemmozgds” alvasfazis, dlomfazis

Revised upper limb module - tdolgozott felsévégtag modul, felsé végtag motoros teljesitményének
mérésére szolgal til6képes betegeknél

Residual volume - a forszirozott kilégzés végén a tiidében maradt levegé mennyisége

Spinalis muscularis atrophia

Survival Motor Neuron - tulélé motoros neuron

a vér oxigéntelitettsége

Transcutaneous CO2 - transzkutan szén-dioxid

Thrombotikus mikroangiopathia

Thoraco-lumbosacralis ortézis

Tervezett szenzomotoros tréning


https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/27701745/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/27701745/
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UH:
VC:

TV:
WHO:

Ultrahang

Vitdlkapacitds — a maximalis belégzés és maximdlis kilégzési helyzet kozott a szdjnadl mért
térfogatkllonbség

Tidal volume — nyugodt [égvétel soran belégzett levegé mennyisége

World Health Organization - Egészségugyi Vildgszervezet

3. Bizonyitékok szintje
A bizonyitékok szintjének értékelésekor a fejlesztécsoport az U.S. Preventive Services Task Force besorolasi rendszerét

vette alapul [1].

Erésen A bizonyitékok 0sszessége a kérdésre vélaszt add, j6 minéségu tanulmanyokbdl szarmazik,
megbizhaté nem valészin(, hogy a jovében végzett kutatds megvaltoztatja.
Elfogadhatéan A bizonyitékok 0sszessége a kérdésre vélaszt add, limitalt minéségl tanulmanyokbdl
megbizhaté szarmazik, az aladbbi hibak, hidnyossagok lehetnek a forrdstanulmanyokban:
— a vizsgalati minta mérete, a tanulmany lefolytatasanak minésége nem megfelels;
— nem eléggé egybehangzdk az eredmények;
— az eredmények nem teljesen alkalmazhatok a hazai kornyezetben.
A jovbben folyo kutatasok eredményei olyan mértékben eltérék lehetnek, hogy
megvdltoztathatjik a konkluziét.
Nem vagy alig A bizonyiték elégtelen ahhoz, hogy annak alapjan kovetkeztetést vonjanak le.
megbizhaté Okok:

— vizsgélati minta mérete, a tdmogatd tanulmanyok szdma alacsony;
— alapveté hiba lelheté fel a vizsgalati elrendezésben, mddszertanban;
—inhomogének a forrastanulmanyok;

— az eredmények nem altaldnosithatok;

— nincs informacio fontos kimeneti eredményekre vonatkozdan;

— csak szakért6i véleményeken alapul.

Tovabbi kutatasok nagy eséllyel megvaltoztathatjak a bizonyitékot.

4. Ajanlasok rangsorolasa
Az ajanlasok besorolasa az azokat alatamaszto bizonyitékokon alapul. A fejlesztécsoport alapvetéen a New Zealand
Guidelines Group ajanlas-rangsoroldsi médszerét adaptalta [2].

Ajanlasok Szint

Az ajanlast er6sen megbizhatoé bizonyitékok tamasztjak ala

(Szdmos olyan hiteles vizsgalaton alapul, amelyek klinikailag relevansak, nem ellentmondoéak, és
hasonlo hatast mutatnak, sajat populaciora, hazai kdrnyezetre alkalmazhatoék. Varhatéan ujabb
kutatds nem médositja.)

Az ajanlast elfogadhatéan megbizhato bizonyitékok tamasztjak ala

(Hiteles vizsgéalatokon alapul, azonban a vizsgalatok nagysagat, relevanciajat, az eredmények
egybehangzdsagat és/vagy sajat populdcidra, hazai kornyezetre alkalmazhatésagat illetéen
bizonytalansag merdl fel, de vérhatéan Gjabb kutatds nem maodositja.)

modosithatja.)

Az ajanlast egységesen elfogadott nemzetkozi szakértdi vélemények tamasztjak ala
(Megbizhaté tudomanyos bizonyiték hidnydban kiemelkedé nemzetkodzi szakérték konszenzusan
alapul, amely a sajat populdciora, hazai kornyezetre alkalmazhatd, de kutatdsi eredmény

Az ajanlast hazai szakértoi vélemények tamasztjak ala

(Megbizhaté tudoményos bizonyiték vagy nemzetkdzi konszenzus hidnyaban, vagy ha ezek sajat
populdciora, hazai kdrnyezetre nem alkalmazhatok, a hazai,legjobb gyakorlat” meghatarozasa D
az iranyelvfejleszté csoport tagjainak tapasztalatan vagy konzultacioval szerzett szakmai
visszajelzéseken alapul. Kutatdsi eredmény modosithatja.)
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V. BEVEZETES

A témakor hazai helyzete, a témavalasztas indokolasa

A spindlis izomatrophia (Spinalis Muscularis Atrophia - SMA) vagy gerincvel&i izomsorvadas a cisztés fibrozist kovetd
masodik leggyakoribb autoszomalis recessziv médon 6roklédé ritka betegség, a gyermekkori genetikai betegségek
vezet6 halaloka. Magyarorszagon kb. 6000-10 000 élvesziiletésbdl egy SMA-beteg Ujsziil6tt sziiletik [3].

A betegség természetes lefolyasa sordn a megsziletéskor még életképes motoneuronok folyamatos pusztulasa miatt
torvényszer( a progresszid, a legsulyosabb esetekben korai tragikus kimenetel a kdvetkezménye [4-8]. A motoros
neuronok fokozatos elvesztése sulyosbodd izomgyengeséggel, végil bénulassal jar. Leggyakoribb formdja
az SMA1. A XXI. szézad el6tt a szupportiv terdpiaval csak a masodlagos kovetkezmények kialakuldsanak lassitasara,
a komfort javitasara, és a szovédmények ellatasara volt lehetéségiink. A paciensek kétéves kor el6tt, jellemzéen
8-10 hénapos korukban elhunynak a betegség komplikacioi — féként légzési elégtelenség — miatt, vagy permanens
invaziv lélegeztetésre, és eszkdz0s taplalasra szorultak. Bar az utdbbi években az addig csupdn 7 hénapos atlagos
tulélés — a korszer( technolégia, és multidiszciplinaris gondozas eredményeként — javult, és ma mar az egyéves kort
az SMA1-betegek kb. 50%-a megéri, a 20 hdnapos tulélés a terdpidk megjelenéséig csak 25% volt [3, 5, 8-11].

A betegség enyhébb lefolydsu formai az SMA2, SMA3, és az SMA4 (felnéttkori SMA). Az SMA2-betegek tlinetei 6-18
hénapos korban jelentkeznek, az 6nall6 allas, jaras képességét nem érik el (vagy nagyon hamar leépiil), gyakran
tarsul légzési, nyelési elégtelenség a betegséghez, varhaté élethosszuk jelentésen megrévidul. Sulyos kontrakturak
és scoliosis alakul ki az izomgyengeség miatt. Az SMA3-betegek 6nallo6 jarasra képesek, melyet idével elveszitenek.
Légzési és nyelési nehezitettség nem jellemzd, de az ortopédiai problémak fontos morbiditast jelentenek.

Az SMA sulyos szociobkondmiai teher, megterhelés az érintett betegek, csalddjaik, és a tdrsadalom szamara. Elsésorban
a sulyosabb formdk jelentds pszichés megterhelést rénak a csalddtagokra és az elldtokra. Gondozasuk direkt
(korhézi kezelések, taplalds szondan/gyomortubuson, invaziv 1élegeztetés, gégekandl viselése, gyakori infekcidk,
intenziv osztalyos kezelés sziikségessége) és indirekt koltségei (a gondozék munkaképtelenné vagy korlatozottan
munkaképessé valasa) igen magasak [11, 12].

Eletmindségiiket nagymértékben rontja a technolégia-dependencia, ami a jarulékos szévédmények tovabbi
rizikofaktora, nagy fizikai, anyagi és pszichés terhet ré a csaladra és a tarsadalomra egyarant.

A betegek szakszer( otthoni elldtasat, biztonsdgét és gondozasat javitotta hazdnkban a gyermekek otthoni invaziv
és nem invaziv lélegeztetésérdl késziilt, 2017-ben életbe Iépett egészségligyi szakmai irdnyelv [13], amit 2018-ban
az SMA klinikumardl és kezelésérél kiadott egészségiigyi szakmai iranyelv kovetett [6].

Id6kozben olyan betegségmaodositd gyogyszerek keriiltek forgalomba, melyek korai alkalmazasaval szignifikdnsan
javulazélettartam és az életmindség, csokken atechnolégia-dependencia, érdemiegészségnyereség érhetd el. EI6nyei
mind egyéni, mind csaladi és tarsadalmi szinten megnyilvanulnak. A tlinetmentesen kezelt SMA-beteg gyermekek
csaknem teljesen egészségesen fejlddhetnek, a betegség jelei naluk csak minimalis mértékben nyilvanulhatnak meg
[14-19].

A betegség multimorbid jellegl, az agytorzsi és bulbdris érintettséghez a sziv autondém beidegzésének zavara,
kronikus |égzészavar, légzési elégtelenség, gastrooesophagealis reflux, passage zavar, komplex taplalkozasi
hidnyallapot, endokrinolégiai érintettség, csontépitési zavar tarsulhat. Ezért komplex, multidiszciplinaris ellatast,
gondozast, szdamos szakterlilet bevonasat teszi sziikségessé.

A 2017-ben és 2018-ban hazankban életbe lépett egészségligyi szakmai iranyelv megfogalmazta a betegség
sulyossagi beosztasat, diagnosztikai kritériumait, taplalasi, [égzéstdmogatési, Iéguti valadék elimindcios, ortopédiai és
rehabilitacids, komplex fejlesztési és palliativ ellatasi szempontjait, a pszicholdgiai és szocidlis tdmogatds lehetdségeit
[6, 13]. Ennek eredményeként a gyermekek gondozasa, kdvetése, életmindséglik javulasa valt lehetévé, azonban
a betegség progresszidjanak enyhitésére vagy ledllitdsdra nem volt gyogyszeres kezelési lehetéség. Id6kozben
a tarsszakmak és az orvosi technoldgia terén is lényeges fejlédés kovetkezett be, ami UGj gondozasi aspektusok
figyelembevételét, valamint a bizonyitottan hatékony, hazankban is hozzaférhetd betegségmaddosité gydgyszerek
megfelelé kritériumok alapjan torténé alkalmazasat teszi lehetévé. Ezért indokolt a 2018-ban életbe lépett
egészséguigyi szakmai iranyelv tovébbfejlesztése.

Felhasznaloi célcsoport

Alapveté felhaszndléi célcsoport az anesztezioldégia és intenziv terdpia, csecsemé- és gyermekgyogydszat,
pulmonoldgia, gyermekneurolégia, neurolégia, rehabilitdcio, ortopédia, gasztroenteroldgia, kardioldgia, klinikai
genetika, hazi gyermekorvosi elldtds, hospice-palliativ elldtds szakterlleteken tevékenykedd orvosok és apolok,
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specialistdk, gyogytornaszok, dietetikusok, pszicholégusok, védéndék, az otthonapoldsi szolgdlat munkatarsai,

szocialis munkasok, az érintett csalad és segitd csaladtagok.

Tovabbi célja, hogy a dontéshozok, ellatasszervezék részére attekintheté irdnyvonalat biztositson, amely

a szolgaltatasok tervezéséhez a legujabb bizonyitékokra épiilé tdmpontot nyujt. Javasolt tovabba minden betegnek

és hozzatartozdiknak, betegképviseletek és civil szervezetek szamdra, akik az irdnyelv elolvasaséaval dsszefoglalé

szakmai tdjékoztatdst kapnak a hazai ellatas lépéseirdl.

. Kapcsolat a hivatalos hazai és kiilfoldi szakmai iranyelvekkel
Egészségligyi szakmai iranyelv el6zménye:

Jelen fejlesztés az alabbi, lejart érvényességi idejli szakmai iranyelv témajat dolgozza fel.

Szerzo:

Cim:
Tipusa:
Azonosito:
Hatalyos:

Emberi Eréforrasok Minisztériuma — Egészségligyért Felel6s
Allamtitkarsag, Csecsemé- és gyermekgyodgyaszat Tagozat
Egészségligyi szakmai irdnyelv —

A spinalis muscularis atrophiardl, klinikumarol és kezelésérél
Klinikai egészségligyi szakmai irdnyelv

002066

2018.05.22.-2021.05.01.

Kapcsolat kiilfoldi szakmai iranyelv(ek)kel:

Jelen irdnyelv ajanldsai az eredeti bizonyitékok feldolgozéséaval keriiltek megfogalmazasra, nem kilfoldi iranyelv
adaptacioja. Ugyanakkor kapcsolatban all az alabbi kiilfoldi iranyelvekkel és ajanlasokkal [20, 21]:

Szerzo(k):

Mercuri, E., Finkel, R. S., Muntoni, F. et al.

Cim:

Diagnosis and management of spinal muscular atrophy: Part
1: Recommendations for diagnosis, rehabilitation, orthopedic
and nutritional care

Megjelenés adatai:

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29290580/

Elérhetdség:

Neuromuscular Disorders, 2018. 28(2): p. 103-115.

Szerzo(k):

Finkel, R. S., Mercuri, E., Meyer, O. H. et al.

Cim:

Diagnosis and management of spinal muscular atrophy: Part
2: Pulmonary and acute care; medications, supplements and
immunizations; other organ systems; and ethics

Megjelenés adatai:

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29305137/

Elérhetdség:

Neuromuscul Disord, 2018. 28(3): p. 197-207.

Szerzo6(k):

Hull, J., Aniapravan, R., Chan, E. et al.

Cim:

British Thoracic Society guideline for respiratory management
of children with neuromuscular weakness

Megjelenés adatai:

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/22730428/

Elérhetdség:

Thorax, 2012. 67(Suppl.1): i1-40.

Szerzo6(k):

Fauroux B, Griffon L, Amaddeo A et al.

Cim:

Respiratory management of children with spinal muscular
atrophy (SMA).

Megjelenés adatai:

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33357594/

Elérhetdség:

Arch Pediatr. 2020 Dec;27(7S5):7529-7534.

Szerzo(k):

Fauroux B, Abel F, Amaddeo A et al.

Cim:

ERS statement on paediatric long-term noninvasive respiratory
support

Megjelenés adatai:

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34916265/

Elérhetdség:

Eur Respir J. 2022 Jun 2;59(6):2101404.
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Szerz6(k): Wang CH, Finkel RS, Bertini ES et al.

Cim: Consensus statement for standard of care in spinal muscular
atrophy

Megjelenés adatai: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/17761659/

Elérhetdség: C J Child Neurol. 2007;22,1027-1049.

Szerz6(k): Romano C, van Wynckel et al.

Cim: European society for paediatric troenterology, hepatology

and nutrition guidelines for the evaluation and treatment
of gastrointestinal and nutritional complications in children
with neurological impairment

Megjelenés adatai: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/28737572/

Elérhetdség: J Pediatr Gastroenterol Nutr. 2017; 65,242.

Szerzo(k): Corsello A, Scatigno L, Pascuzzi M, et al.

Cim: Nutritional, gastrointestinal and endo-metabolic challenges
in the management of children with spinal muscular atrophy
type 1.

Megjelenés adatai: 2021 https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34371910/

Elérhet6ség: J. Nutrients 2021;13,2400.

Kapcsolat hazai egészségiigyi szakmai iranyelv(ek)kel:
Jelen irdnyelv az alabbi, a kozzététel idépontjaban érvényes hazai egészséguigyi szakmai irdnyelvvel all kapcsolatban.

Cim: Egészségligyi szakmai irdnyelv — A genetikai tandcsadasrdl
Tipusa: Klinikai egészségligyi szakmai iranyelv

Azonosito: 002092

Hatalyos: 2020.12.14.-2023.12.14.

Elérhetdség: https://kollegium.aeek.hu

VI. AJANLASOK SZAKMAI RESZLETEZESE

1. Az SMA tipusai és genetikai diagnosztikaja

Ajanlas1

A diagnozis molekularis genetikai teszten alapul. Az 5. kromoszéman elhelyezkedé SMN1/SMN2 genetikai
tesztelése igen megbizhatd, a vizsgalatok els6 vonalaba tartozik, amikor felmeriil a betegség gyantuja.
Az SMN1 gén 7-8. exonjanak klasszikus deléciéja esetén nincs sziikség izombiopsziara. (C) [4]

Ajanlas2
Az SMN1 képiaszam az SMN1 gén 7. és 8. exon delécié azonositasahoz, az SMN2 képiaszam a prognozis és
a terapia eldontéséhez sziikséges. (C) [4]

Ajanlas3
A genetikai diagnozist, és a tdjékoztatast a betegség lefolyasarél, kezelési lehetéségeirdl, az ismétlodés
kockazatarol klinikai genetikusnak kell végeznie genetikai tanacsadas keretében. (C) [6]

Ajanlas4

Az SMA-beteg genetikai diagnoézisanak atadasaval egyidejlileg a klinikai genetikusnak a gyermek sziileinek
fel kell ajanlani a genetikai tanacsadast a hordozéi status megallapitasara. Amennyiben a genetikai
vizsgalatba a sziilok beleegyeznek, a genetikai vizsgalatot a klinikai genetikus a tanacsadast kovetéen
megrendeli. Amennyiben a sziil6k hordozéi allapota megerdsitést nyer, a genetikai lelet atadasakor a klinikai
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genetikusnak ajanlott a sziiloket tdjékoztatni a prenatalis és preimplantacios genetikai diagnosztikai
lehet6ségekrél, tovabba az els6- és masodfoku rokonok heterozigota sziirésének lehetéségérol. (C) [20]

Ajanlas5

Ajanlott az SMA specifikus genetikai vizsgalat Gjsziilottkorban, ha mar sziiletéskor stilyos izomhypotonia
(floppy baby szindroma) vagy izomgyengeség, areflexia, bulbaris tiinetek, vagy respiracios nehézség
jelentkezik. (C) [6, 21]

Az SMA a gyermekkori halalozas egyik legfontosabb genetikai oka, incidenciaja 1:6000-10 000 sziletésre [23, 24].
Kb. 96%-ban az SMN1 (survival motor neuron 1) gén 7. és 8. exonjanak autoszomdlis recessziv médon 6roklédé
homozygota delécidja (hidnya) okozza a betegséget. A betegek tobbsége sziileitdl 6rokli a mutacidkat, uj mutacié 2%
gyakorisagu. AzSMN1 génben taldlhaté pontmutacio 3-4%-ban felelés a betegségért, SMN1 delécidval kombinélddva.
A géntermék az SMN fehérje, hidnyaban az alpha motoneuronok pusztulasa kévetkezik be a gerincvelé ventrélis
szarvaban, melyet denervacié és izom atrophia kovet. Az SMN fehérje teljes hianya embriondlis korban haldlt
okoz. Emberekben egy masik hasonlé gén, az SMN2 is jelen van: az SMN2 génrdl néhdny bazispar csere miatt csak
10-15%-ban termelédik teljes hosszisagu és funkcioju SMN fehérje, ami az SMNT gén hidnya esetén a tuléléshez
elegendg, a fiziologias mozgasfejlédéshez azonban kevés.

Az SMN2 kopiaszama egyénenként valtozod, igy az SMN2 mennyisége kritikus a betegség sulyossaga szempontjabdl.
Ha az SMN2 génbél 3-4-5 kdpiaja van a betegnek, a klinikai kép enyhébb lehet, 0 és 1 kdpia esetén nagyon sulyos, és
korai haldlozast okoz. Az SMN fehérje dézis-dependens kapcsolatban van tehat az SMA sulyossagéval. Az SMA-betegek
legaldbb egy SMN2 képiaval rendelkeznek.

Az esetek 95%-ban SMN1 gén 7. és 8. exonjanak homozygota delécidja alapjan allithaté fel az SMA genetikai
diagndzisa. Ha a klinikai kép SMA-ra utal, és csak egy teljes SMN1 gén kdpia van jelen, javasolt EMG vizsgalat az alsé
motoneuron kdrosodds igazolasara.

EMG-vizsgalat az alsé motoneuron karosodas igazoldsara. Ha az EMG-n neurogén 1ézié jelei latszanak, az SMN1 gén
szekvenaldsa sziikséges a masik allélen karosito ritka varidans azonositasara. Ha mindkét SMN1 gén teljes kopidban
jelenvan, az5q13 asszocialt SMA-diagnézis igen valészindtlen. Ha a szekvenalas intakt SMN1 gént azonosit SMA-szer(
klinikai kép mellett — beleértve a neurogén léziéra utalé EMG leletet —, egyéb alsé motoneuron betegségeket ki kell
zarni.

Az SMA1-betegek tobbsége 2 SMN2 kopidval rendelkezik, az SMA2-3a 3 kopidval, az SMA3b 4 SMN2 kopiaval,
az SMA4-betegek 4-6 kdpiadval. Néhany esetben az SMN2 képiaszam nem jol prediktélja a betegség sulyossagat.

Az SMNT1 jelenléte mellett az SMN2 homozygota hidnya nem jar fenotipusos kdvetkezménnyel. Legaldbb egy
funkciondlis SMN1 gén jelenléte tipikusan SMA hordozdkban elég ahhoz, hogy nem alakulnak ki az SMA tiinetei.

2. Az SMA klinikai megjelenési formai és tiinetei, neuroldgiai gondozas

Ajanlasé
Adiagnézisfelallitasautanaklinikusnakalehetéleghamarabb tajékoztatastkellnytjtaniaabeteggondozasrol,
annak kiilonb6z6 teriileteirdl. (C) [21]

Ajanlas7
Az allapotfelmérést a (gyermek)neurolégusnak 3-6 havonta sziikséges elvégezni jol 1évo betegeknél, stabil
jaroképes betegnél ritkabban, a gyengébb allapotu, nem iil6 betegeknél gyakrabban. (C) [21, 25-28]

Ajanlas8
A (gyermek)neurolégus feladata a fizikalis vizsgalat, a musculoskeletalis rendszer vizsgalata, a mozgasfunkcio
karosodasanak felmérése. (C) [21, 25-28]

2.1. Az SMA klinikai megjelenési formai és tiinetei

A betegségért felelds gén felfedezése el6tt a klinikusok a betegség sulyossagi fokat a klinikai tlinetek megjelenésének
ideje, és az elért legjobb mozgasteljesitmény alapjan (iilés, 4llas) hataroztak meg. Igy az SMA-t 3 tipusba soroltak
[21-28], ami késébb tovabbi altipusokkal boviilt (felndttkori: SMA4, és prenatalisan kezd6d6: SMAO) [27].



314

EGESZSEGUGYI KOZLONY 3.s5zam

SMA1 (Werdnig-Hoffmann-betegség) - sulyos forma

A betegek 45%-a [28].

Tiinetek: megjelenése 0-6 hé kozott.

Ujsziiléttkorban légzészavar, stlyos izomhypotonia (floppy baby szindréma) mozgésszegénység, areflexia, iziileti
deformitésok, arthrogryposis utal congenitalis SMAO-ra. Gyakoriak az interkurrens infekcidk. Az anyak sokszor gyér
magzatmozgasrél szamolnak be.

Csecsemd&korban: 30%-ban mar sziiletéskor hypotonia, a proximalis végtagokat és az axialis izmokat is érintd petyhtidt
paresis, mozgasszegénység, korabbi mozgaskészségek leéplilése, areflexia.

Gyenge a fejtartds a nyakizmok hypotonidja miatt, jellegzetes a békaldbtartas (képtelenek a gravitacié legy6zésére),
de a végtagok disztélis izmaiban (kezek, labfejek) van kevés mozgas. Gyenge, erétlen a sirdsi hang, a szopas, késébb
nyelészavar jelentkezhet. A nyelven fasciculatio észlelhetd. A mellkas lapos, harang alaku. A [égzés feliiletes, bordakozi
behuzodas, paradox és hasi (diaphragmatikus) 1égzés jelenik meg.

Progndzis: kezelés nélkil tlésképtelenség, légzési elégtelenség, korai haldl (tébbnyire 2 éves kor elétt).

SMA2 (Dubowitz betegség) - intermedier forma

Az SMA-betegek 20%-a [28].

Tiinetek: megjelenése 6-18 ho kozott: szimmetrikus izomgyengeség féleg az alsé végtagokon proximalis tulsullyal.
Az intercostalis izmok gyengesége 1égzési elégtelenséghez vezet. Onallo iilés (esetenként allas) képesség mellett
0nallé jarasra nem képesek. A kezekben (féként a thenarban) ,tremor” (polyminimyoclonus), csékkent vagy hianyzé
inreflexek, scoliosis. A facialis izomzat és az intellektus megtartott. A nyelv sokszor atrophias és fasciculatio lathato.
Progndzis: az izomgyengeség tobbnyire statikus, progresszidja kisebb mértékd, az életkildtasok jobbak, mint
SMAT1-ben. Idészakosan a mozgasok kivitelezésében javulds is eléfordulhat, de Osszességében kezelés nélkiil
fokozodd mozgéskorlatozottsag jellemzé, kevesen érik meg az iskolaskort [21, 26].

SMAS3 (Kugelberg-Welander betegség) - juvenilis, enyhe forma

Az SMA-betegek 30%-a [28].

Tiinetek: megjelenése 18 hénapos kor utan, gyermekkorban. Altaldban 1,5-2 évesen vagy késébbi kezd6dik
a proximélis izomgyengeség és izomatrophia az alsé végtagokon. Késébb a véllovi izomzatot is érintheti, ezért
a karok belsé rotacidja jellegzetes ,korsévivé kéztartas”-t eredményez. Kéztremor és nyelv-fasciculatio lehetséges,
hidnya nem zarja ki a betegséget. A betegek megtanulnak jarni, jellegzetes lordotikus tartassal. A has elédomborodik,
a térdek hyperextendaltak, az iziiletek lazasdga miatt. Néha pseudohypertrophia észlelheté (csip6 és térdextensorok).
Gyakori az elesés, a [épcson jaras nehézsége.

Progndzis: az izomgyengeség tObbnyire progredidl, a tiinetek kezdetétél fliggéen kb. 10-30 éves korra
jarasképtelenséghez vezet. Az életkilatasok nem romlanak jelentésen.

SMA4 - felnéttkori forma

Az SMA-betegek < 5%-a [28].

Tiinetek: megjelenése 30 éves kor utan. A betegek jaroképesek, az izomgyengeség, izomatrophia enyhe, az SMA3
tlineteihez hasonlé, elkiilonitése az életkor (a tiinetek megjelenése) alapjan lehetséges.

Tulélés a legjobb, az életmindséget nem rontja jelentdsen, bar a mozgaskorlatozottsag kifejezett lehet az életkor
elérehaladtaval.

(Lasd XI. Melléklet fejezet 1. tablazat: A spinalis izomatrophia [SMA] csoportositdsa, tlinetei, és az SMN2 képiaszém)

3. A betegek pulmonolégiai gondozasa

Ajanlas9

Az anamnézis felvétel és altalanos vizsgalat kotelezé elemei:-

1. altalanos allapot, taplaltsag, izomerd, hangos beszéd,

2, léguti statusz: léguti infekciok gyakorisaga - gyogyulasi ideje, kohogési képesség, Iégzomozgas
(mellkasi kitérés, paradox mozgas),

3. nyelési problémak: étkezés megfigyelése, nyalzas, darabos étel fogyasztas, kohogés, fulladas, GOR,

4, scoliosis megléte,

5. alvaszavarok, hipoventilacié tiinetei: alvas minésége, apnoe, reggeli tiinetek: fejfajas, émelygés,

faradékonysag, iskolai koncentracio. (C) [29]
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Ajanlas10
A pulmonoldgiai vizsgalat kotelez6 elemei:
1. fizikalis vizsgalat: Iégzési munka, kohogési képesség, paradox légzés, a mellkas formaja, a bor szine,
2, légzésfunkcids vizsgalat lilve (amennyiben lehetséges), a vitalkapacitas (VC), PEF ellendrzése, kdvetése,
3. CPF mérés 12 éves kor felett a kohogés effektivitasanak vizsgalatara,
4. mellkasrontgen, nyeletéses rontgen az esetleges nyelési zavar, aspiratio megitélésére,
5. alvasvizsgalat, polysomnographia: az alvasfiiggé légzészavarok jelenlétének és sulyossaganak

megitélésére, kilégzésvégi (EtCO2) vagy transzkutan CO2 (TcCO2) monitorozassal, ennek hianyaban
4 csatornas alvasvizsgalat (TcCaO2 vagy EtCO2, pulzoximetria, nasalis légaramlas, mellkasi mozgas);
amennyiben nem elérheték, éjszakai TcCO2/EtCO2 monitorozassal kiegészitett pulzoximetrias
vizsgalat. (C) [29]

Ajanlas11

A vizsgalatokat az alabbiak szerint sziikséges végezni:

Nem iil6k:

1. részletes fizikalis vizsgalat (mellkas alakja, 1égz6mozgasok megfigyelése /paradox légzémozgas/,
légzéizommunka, légzésszam, bérszin, kohogési képesség megfigyelése),

2, alvasvizsgalat (pulzoximetriaval, kilégzésvégi CO2 monitorozassal) - kezdetben 3 havonta, késébb 6
havonta.

Uléképesek:

1. a kohogési képesség vizsgalata és a légz6izomerd mérése,

2 spirometria (kortdl és kooperaciotol fliggéen) minden vizitnél,

3. kohogési cstiicsaramlas mérése,

4 alvasvizsgalat tiineteket mutatoé betegeknél, éjszakai hipoventilacié gyantja esetén ellenérzé vizsgalat
6 havonta ismételve.

Jaroképesek:

1. fizikalis vizsgalat, a kohogés effektivitasanak megitélése,
2, légzésfunkcio,
3. alvasvizsgalat alvasfiiggo légzészavarok (alvasi apnoe, éjszakai hipoventilacié) gyanuja esetén

pulmonolégushoz kell iranyitani a beteget. Pulmonoldgiai gondozasba vétel mar a diagnézis
felallitasakor sziikséges. (C) [29, 30]

A légzésfunkcio (FVC, FEV1,VC) az SMA1-2-3 tipusdban korai gyermekkorban progressziven csékken.

Az FVC atlagos évi csokkenése a betegség sulyossagatdl fliggéen eltéré (SMA2a: FVC csokkenés 1,32%/év;
SMA2b: 1,4%/év; SMA3a: 0,67%/év). SMA3b-4 esetén az élet folyaman a Iégzésfunkcié (FVC) relative stabil
marad [29].

A 1égzdszervi problémakat okozhatja ineffektiv kohdgés miatt az alsé légutak elégtelen tisztulasa, alvas alatti
hipoventilacid, a mellkasfal és a tiidé nem megfelelé fejlédése, visszatéré léguti infekcidk.

4. A légutak tisztitasa

Ajanlas12
A nem kell6 hatékonysaggal kohogo gyermekeket meg kell tanitani a kohogést segité technikara. (B) [22]

Ajanlas13
Amennyiben az oxigénszaturacio léguti fert6zés esetén 95% ala esik, Iéguttisztito technikakat kell alkalmazni.
(C) [22]

Ajanlas14
A manuadlis kohogés segités, és a belégzett levegé mennyiségét novelé technikak hasznalata ajanlott,
hatékonyabba teszik a kohogést. (C) [22]
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Ajanlas15

Kifejezett izomgyengeség, kiesett bulbaris funkcio, a manualis kohdgést segité modszerekkel valo
inkooperacio, a manualis médszer elégtelensége esetén a mechanikus kohogést el6segito késziilék hasznalata
ajanlott. (B) [22]

Ajanlas16
Mechanikus kohogést elésegité késziiléknek rendelkezésre kell allnia neuromuscularis betegeket kezeld
korhazi egységekben. (C) [22]

Ajanlas17

Mechanikus kohogést elosegitéo késziilék hasznalata esetén, két kezelés kozott kellé idot kell hagyni
a légz6izmok kimeriilésének megel6zésére. Hasznalata végén mély belélegeztetést (befuvas) kell végezni,
hogy a gyermek megfelel6 FRC-értékkel hagyja abba a kezelést. (C) [22]

Ajanlas18
Siird, tapadds valadék esetén fiziologias séoldat inhalacié sziikséges lehet. (C) [22]

Ajanlas19

Valadék mobilizaciéos technikak alkalmazasa soran fel kell késziilni a centralis légutakba juté valadék
eltavolitasara motoros valadékszivoval és szivokatéterrel. (C) [22]

Léguttisztitd technikdk kozé tartozik a léguti véladék mobilizaciot és expectoraciét elésegitdé modszerek, és
a légzéstdamogatads. Minden SMA-s beteg kezelésében nélkilozhetetlen a betegek és a gondozasban részt vevd
csalddtagok megtanitasa ezen technikakra [30]. Ajanlott a beteget pulzoximéterrel ellatni [32].

Mellkasi fizioterapia

Céljaavéladék mobilizdlasa a kohogés konnyitése érdekében. Mddszereia poszturdlis drendzs, vibracids és perkusszids
technikak. Megvalasztasuk a gyermek kooperacids készségétdl, és dllapotanak sulyossagatol fiigg [31].

Poszturdlis drendzs: Megfelel6 fektetéssel a gravitacié segitségével a valadékot az alsébb légutakbdl a felsébb légutak
felé irdnyitjuk, el6segitve az expectoraciot, és a valadék eliminaciot nasopharyngealis leszivéssal, vagy kohogéssel.
Vibrdcio: Kézi massziroz6 géppel rezegtetjik a gyermek mellkasét kiilonb6z6 testhelyzetekben.

Perkusszids technikdk: A terapeuta manudlis vibraciot, Gtdgetést alkalmaz a valadék fellazitasara [32].

A belégzési és kilégzési izmok erdsitését egyarant szolgdlja a lassu, mély belégzést segité eszk6zok (PEP/RMT maszk),
valamint a kohogtetégép, melyek alkalmazasa orvosi indikacidval torténhet.

A parésitds, a hipertdnias séoldat, a mukolitikumok, a dornase-alfa inhaldcié jotékony hatasa bizonytalan, ugyanis
neuromuscularis gyengeség (NMW) esetén a mucociliaris clearance nem sériilt, a valadék rheologiai jellemz&i
altaldban normadlisak. Alkalmazasuk egyes esetekben el6nyds lehet mellkasi fizioterdpia el6tt a tapadds, nehezen
felkohoghet6 valadék eltavolitasanak eldsegitésére. A véladék eltdvolitdsa motoros véladékszivoval torténhet.
A megfelel6 technika megvalasztasa a gyermek kooperacios készégétdl és allapotanak sulyossagatdl fiigg.

A belégzett levego térfogatanak novelése

Kulcsfontossdgu ahatékony kohogéselsegitése abelégzettlevegé mennyiségének, ésakilégzéserejének ndvelésével.
A belégzett levegé térfogata novelhetd az ugynevezett levegé halmozassal (air stacking) glossopharyngealis Iégzési
technikaval, szelepes-maszkos ballonnal, vagy lélegeztetégéppel.

Lényege, hogy a beteg a mély Iégvétellel beszivott levegét benntartja, kdzben tovabbi levegét juttatunk a tiidejébe
szelepes-maszkos ballonnal, volumen vezérelt [élegeztetéssel, vagy glossopharyngealis 1égzéssel. Ha a glottis zarasa
elégtelen, passziv befuvasos mddszer alkalmazhatoé szelepes-maszkos ballonnal [32], mechanikus khogést segitd
késziilékkel (MI-E), vagy lélegeztetégéppel, melyen a belégzési térfogatot a varhatd MIC-érték kozelébe allitjuk be
[34]. A mddszer tracheostoma vagy endotrachealis tubus esetén is hasznalhaté. Glossopharyngealis (Ugynevezett
békalégzés) soran a beteg az ajak, nyelv, lagyszajpad, garat és gégeizmok segitségével felvett levegét a légcsévébe
pumpalja, zart glottis mellett a tlidejében tartja, mikozben kilégzés nélkl, szajon keresztll Ujabb levegdt vesz fel.
A technika elsajatitdsa megtartott bulbaris izomm{ikodés esetén lehetséges Mindkét modszer javitja a kohogés
hatékonysagat, noveli a beteg lélegeztetés nélkil eltolthetd idejét [35].

A kilégzési aramlas novelése

Asszisztalt kohogés sordn a beteg mély belégzést kvetben zarja a hangrést. A kilégzési fazisban a kilégzési dramlast
amellkas ellilsé részére kifejtett nyomassal vagy a has kompresszidjaval (Heimlich-féle asszisztalt kohogés) novelhetjik.
Ezt az eljarast a belégzési térfogatot noveld technikékkal kombinalva, még nagyobb kilégzési dramlas érhetd el [36].
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Manualisan asszisztalt kohogéssel, 1-2 liter kozti VCérték mellett, novelheté a CPF. Mellkasi és gerincdeformitas,
mellkasi sérilés, fajdalom, osteoporosis, obezitds, belszervi problémdk esetén korldtozottan alkalmazhat6 [37].
A belégzés és kilégzés egyiittes novelése - mechanikus kohégtetés; a kohogtetégép
Mechanikus kohogést eléseqgité készilék (kohogtetdgép) otthoni hasznélata ajanlott minden sulyos éllapotu, nagyon
gyenge, elveszett bulbdris funkciéju betegnél, ha nem hatékony a manudlis kohogést segité modszer. A késziilék
nagy nyomassal befujja a leveg6t a tiid6be (befujas-belégzés), majd hirtelen negativ nyomasra valt (kiszivas-kilégzés),
ami magas kilégzési dramlast (360-660 liter/perc) generdl. A folyamat a természetes kohdgést utanozza. A hatékony
véladék mobilizéciéhoz magas, legaldbb 30-40 vizem kozotti be- és kilégzési nyomdasértékek szlikségesek. A nyomast
fokozatosan emeljiik 30-40 vizcm-es, vagy a gyermek éltal még tolerdlhaté nyomasértékig. Csutoraval, arcmaszkkal,
tracheostomahoz vagy endotrachealis tubushoz csatlakoztatva is hasznédlhat6é [38-40]. Kisléguti obstrukcio és
parenchymat érinté tiidébetegség hianydban a gépi kohdgtetés lehetséges szovédménye a pneumothorax (PTX)
kockazata elhanyagolhato.
Mechanikus kbhogtetégép (cough assist) protokoll [41]:
1. Kohogtetdgép: 5 belégzés 4 alkalommal ismételve, valadékszivas katéterrel, vdladék mobilizacié (manudlis

vagy mechanikus)

Kohogtetdgép: 5 belégzés 4 alkalommal ismételve, valadékszivas katéterrel

Poszturalis drenazs (Trendelenburg testhelyzet, 15-20 perc, egyéni tolerdlhatésag)

Kohogtetdgép: 5 belégzés 4 alkalommal ismételve, valadékszivas katéterrel

- Csak fekvé beteg esetében — naponta 2 alkalommal, ha a gyermek jol van

- UlBképes beteg esetében - igény szerint, ha a gyermek jél van

— Jaréképes beteg esetében - posztoperativ szakban és léguti betegség idején [21].

SMA-betegek krénikus kezelésében a véladék mobilizacidt segité oszcillaciés eszkdzok (IPV, nagyfrekvencias
mellkasfali oszcillacio) elénye nem bizonyitott [22].

Légzéizomtréning

Célja a légzéizmok kapacitasanak, a tiid6é befogaddképességének novelése/fenntartasa, a kohogés hatékonysaganak
fokozasaval a léguti exacerbaciok csokkentése. Alkalmazhatd kombinalva, manudlis 1égzést segit6é technikakkal,
és mozgasgyakorlatokkal [32]. A |égz&izom-erésitd torna lényege a zart glottissal vagy kozel zart helyzetben 1évd
ellenallasi billentytvel szemben végzett repetitiv maximalis/kdzel maximalis, statikus be- és/vagy kilégzési mandver.
A légz6izom tartos miikodését elésegitd torna lényege, hogy az egyén adott ideig egy, a maximalis kapacitas el6re
meghatarozott szazalékdban bedllitott, valtoztathato ellendlldsokon keresztiil 1élegzik. Egyes |égzési segédeszkozok
lassu, mély belégzésre sarkalljdk a beteget, igy novelhetjik a belégzett térfogatot, erdsithetjik a belégzésben részt
vevd izmokat, helyredllithatjuk a tid6 normalis hiperinflacidjat.

Légzbizom-erdsitd tornat rendszeresen, naponta egy-két alkalommal 10-20 percig javasolt végezni.

5. Noninvaziv lélegeztetés (NIV)

Ajanlas20

NIV terapia/NIV beallitasa az alabbi esetekben javasolt:

Nappali manifeszt Iégzési elégtelenség esetén:

- Az SMA barmely tipusaban (kivéve hospice-palliativ ellatast kap6, korabban NIV terapiaban nem részesiilé
beteg).

Nappali kompenzdlt vérgdzértékek esetén:

- Még kezeletlen SMA1-betegnél légzészervi statusztol és alvasvizsgalattdl fiiggetleniil a diagnézist
kovetden.

- Genetikai sziirévizsgalattal igazolt, tiinetmentes, egy SMN2 képiaszammal rendelkez6 SMA-betegeknél.

- Kezelt SMA-betegeknél alvasvizsgalat eredményétdl fliggoen. (B) [22]

Ajanlas21
A diagnozis felallitasat kovetdéen javasolt a vérgaz és az alvasvizsgalat, kiegészitve a gyermek életkoranak
megfeleléen kivitelezhet6 tiid6funkcidra iranyulé vizsgalattal. (C) [22]
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Ajanlas22

Alvasvizsgalatot poliszomnografiaval, poligrafiaval, hianyaban pulzoximetriaval sziikséges végezni. Minden
esetben a vizsgalatot TcCO2 vagy EtCO2 monitorizalassal kell kiegésziteni. Alvasvizsgalat soran esti és reggeli
vérgazvizsgalat elvégzése javasolt. (C) [48]

Ajanlas23

Amennyiben a tartos lélegeztetés indikacioja fennall, a légzéstamogatas beallitasa intenziv osztalyos
hattérrel rendelkezé fekvobeteg-intézményben torténjen.

Maszkon (vagy csutoran) keresztiili Iégzéstamogatas preferalt. CPAP légzéstamogatas kontraindikalt, BiPAP
légzéstamogatas hasznalandé. (C) [22]

Ajanlas24

A NIV lélegeztetéshez egykords, szivargé rendszerii gép valasztand6, amelyben lehetdség van
a hattérfrekvencia, belégzési id6 és triggerérzékenység megvalasztasara a megfelel6 szinkronitas elérése
érdekében. (C) [48]

Ajanlas25

Otthoni NIV soran a beteg és a gondozé oktatasa sziikséges a géphasznalatra, ujraélesztésre, és
a pulzoximéteres monitorozasra. Kezdetben havonta, majd 2-4 havonta ambulans kontroll sziikséges.
A sziikséges eszkozok biztositasa a NIV-t beallité egészségiigyi csapat feladata. (D)

Ajanlas26

Amennyiben a beteg allapota a fenti kezelések ellenére progredial, és magas dependenciaval 24 6ran
at légzéstamogatast igényel, javasolt a tracheostomia, és az invaziv légzéstamogatdasra torténd attérés
mérlegelése, de onmagaban a 24 dras légzéstamogatasi igény a NIV-nek nem kontraindikaciéja. (C) [22]
Kordbban a légzési elégtelenség kiilénb6z6 ttemben, de az SMA minden tipusdban megjelent, ma az idében
megkezdett terdpia hatdsara a tlinetek progresszidja helyett jelentds javulast lathatunk. A terdpidknak kdszonhetden
ma mar lehet6éség van arra, hogy SMA-beteg gyermekek 1égzéstamogatdsi igénye csékken vagy elhagyhaté.

5.1. A légzészervi funkcidk terapia dependens jellegzetességei

Kezeletlen SMA-betegek

A rekeszizom ereje viszonylag jol meg6rzott, viszont a bordakoézi izmok atréfiasak, erejik jelentésen csokkent [42,
43]. A belégzést a rekeszizom végzi, 6sszehuzdddsa sordn negativ intrathoracalis nyomast hoz létre, ezt a gyenglilt
bordakozi izmok nem tudjdk ellensulyozni. Ezért a bordakosar felsé része a mellkas kozepe felé mozdul. Mivel
az SMA1-, és a fiatal SMA2-betegeknél a bordakoézi izmok gyengesége mar akkor megjelenik, amikor a bordakosar
csontosodasa még folyamatban van, jellemz6 a harang alaku mellkas kialakuldsa, és a tiidécsucsi részek hipoplaziaja.
A bordakézi izmok gyengesége miatt a Iéguti valadékot a betegek nem tudjak eliminalni [31, 42, 44].

A betegség progresszidjaval az izmok tovabb gyenglilnek, a betegek képtelenek mély belégzésre, a Iégzési volumen
csOkkenését a 1égzésszam novelésével kompenzaljék, jellemzé a gyors, felliletes, gyakran paradox légzés. A farado
izmok kimerulInek, el6szor alvas alatt REM fazisban, majd az alvas tobbi fazisaban hipopnoe és alveolaris hipoventilacid
jelentkezik, a ventilaciés/perfuzids arany eltolédik, az FRC, a felsé [égut ténusa, és a Iégzékdzpont kemoreceptorainak
érzékenysége csokken, a léguti ellenallas n6 [44-46].

Progresszio soran a légzés mechanikajat a paravertebralis izmok gyengesége okozta progressziv scoliosis miatt
megcsavarodo 1égzéizmok tovabb rontjdk, a 1égzés a hasi izomzatra tevédik &t, a mellkas fokozatosan elveszti
tagulékonysagat, a scoliosis miatt Gsszenyomott tidé légzofeliilete csokken, restriktiv 1égzészavar alakul ki,
a gyermek nem képes a megfelelé perctérfogatot kompenzacids mechanizmusok aran sem létrehozni, a kifaradt
izmok mUikodése elégtelenné valik, napkdzben is jelentkeznek a [égzési elégtelenség tlinetei.

Kezelt SMA-betegek

A gyogyszeres kezelés megkezdését kdvetéen — a betegség elérehaladottsdgatdl fliggdéen — az dllapot konzervalddasa,
a progresszio lassuldsa vagy javulds varhaté [42, 43].

A kezeletlen betegekkel megegyezé kritériumok alapjan indikalunk NIV-t, szilkség esetén véltoztatunk a terapian.
Kulonosen fontos az ismételt alvasvizsgalat, mert lehetséges, hogy a terapia hatasara a NIV hosszu tavon elhagyhato.
A kohogés kezelt SMA-betegeknél is gyakran erétlen, ezért valadék eliminéciét segité kohdgtetégép hasznalata NIV
elhagydsa esetén is ajanlott.
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Tiinetmentes SMA-betegek

A gyogyszeres kezelés megkezdése el6tt indokolt alvasvizsgélat, hidnydban a gydgyszeres kezelés nem késhet.
Az alvasvizsgélat ezt kovetéen a legkordbbi lehetséges idépontban torténjen meg. Az 1 SMN2 képiaszammal
rendelkezé betegek NIV Iégzéstamogatasanak bedllitasat sziikséges megkezdeni a diagndzis feldllitasat kovetben.
Az alvésvizsgélat esetlikben is indokolt. 2-3 SMN2 kdpiaszdm esetén a NIV bedllitdsa az alvasvizsgalat fliggvénye.
A kezelés megkezdését kovetden fél év mulva célszer(i a csecsemékben az alvasvizsgalatot ismételni. Rendszeres
pulmonoldgiai kontroll javasolt. Tinetek megjelenése esetén a kezelt SMA-betegek ellatasi protokollja szerint jarunk el.

5.2. A NIV hatasai és szovodményei

A légzéstamogatéssal csdkkentjik a beteg |égzési munkajat, az izmok alvas sordn pihennek, a nyomas és nagyobb
volumen hatéséara a disztelektazids tlidérészek kinyilnak, a V/P, a ventilacié és az oxigenizacié helyredll, az alvas
pihentetébbé vélik, a gyermek nappali teljesitménye javul. Korai SMA-betegségben megel6zhetd vagy korrigalhatd
a harang alaku mellkas, a tiid6 hipoplazia [47-49].

A NIV gyakori szovédménye a bérsériilés és az archipoplazia. A nasalis és arcmaszkok a nyomdsi pontokon (homlok,
orrnyereg) bérsérilést okozhatnak. A tul szorosan rogzitett maszkok okozta sériilések kivédésére kétféle maszk
hasznalata felvaltva javasolt. A fejl6éd6 arcon a maszk tartds, helytelen hasznalata maxilla hipoplézidhoz, fogsorzérddasi
rendellenességhez vezethet, megel6zése céljabol a kontroll vizsgélatoknal a maszkok hasznalat kézbeni ellenérzése
szlikséges. Helyes maszkhasznalatnal a maszk a lélegeztetés befejezése utan csak rovid ideig hagy nyomot az arcon.
Ritkabb szovédmény az aerophagia, a gyomorfesziilés és a gastrooesophagealis reflux magas belégzési nyomas
mellett, vagy pacienslélegeztetd gép aszinkronia esetén. Ezen esetekben a nyomasok viéltoztatdsa, a beteg
pozicionaldsa, maszkcsere lehet sziikséges. Amennyiben a beteg ennek ellenére sulyos panaszok miatt nem tudja
hasznalni a légzéstdamogatast, invaziv lélegeztetés jon szoba sulyos légzérendszeri tlinetek esetén. A NIV abszolut
kontarindikaciodja csak a zajlé vagy recidivalé Iégmell, azonban fél évvel az utolsé Iégmell gyogyulasat kovetéen naluk
is megkisérelhet6 a NIV intenziv osztalyos koériilmények kozott [48].

Valadék eliminiacios terdpiaval kiegészitett tartdés otthoni NIV az otthonlélegeztetési program keretében
alkalmazhaté. Az elldté intézmény koteles az otthoni ellatashoz sziikséges eszkozoket biztositani Az ellatas része
a rendszeres kontrollvizsgalat, a beteg allapotatdl fliggéen 2-4 havonta, de legalabb félévente kotelezé. A NIV
gondozas multidiszciplindris csapatot és tapasztalatot igényel.

6. Gasztroenterolégiai gondozas és dietetikai feladatok

Ajanlas27
Taplalasi és nyelési nehezitettség esetén részletes nyelésvizsgalat sziikséges. A videofluoroszképos nyeletéses
rontgen és a fiberoszkopos nyelésvizsgalat egyenértékii. (C) [53]

Ajanlas28

A GORB, a gyomoriiriilési zavar, puffadas, obstipaciéo komorbiditasi tényez6. GORB egyértelmdi tiinetei esetén
a diagndzishoz nincs sziikség eszkdzos vizsgalatra. Sebészeti beavatkozas el6tt nyeletéses rontgen vizsgalat
sziikséges. A GORB kezelése nem-gyogyszeres, és gyogyszeres uton elindithato, terapia rezisztens esetben
miitét jon széba. (C) [26]

Ajanlas29

Kotelez6 a novekedési és sulygyarapodasi litem pontos kdvetése 3-6 havonta, késobb évente dietetikai
tanacsadas, valamint az SMA-hoz tarsulé komplex anyagcserezavar kovetése.

Ehezés esetén onallé iilésképtelen és iil6 betegeknél 4-5, jaré betegeknél 8-12 éran beliil a taplalasterapiat
optimalizalni kell. A posztoperativ kaldriabevitelt is azonnal el kell kezdeni. (C) [26, 55, 57]

6.1. Taplalasi és nyelési nehézségek

Az SMA legfontosabb, gasztroenteroldgiai vonatkozasu problémai a taplalasi és nyelési nehézségek, funkciézavar,
malnutriciobol fakado kévetkezmények és metabolikus eltérések, akut betegséghez tarsuld taplalasi nehézségek
[26, 50].

A bulbaris diszfunkcid kovetkezményeként sulyos taplalasi és nyelési nehézség léphet fel [51]. Az SMA egyes
tipusaiban kilonb6z6 sulyossagu a bulbaris diszfunkcid, elsésorban az 6nallo tilésre képtelen, és az (il6 betegek kozott
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gyakori az etetési, nyelési probléma, a gyenge, nem koordinalt szopas, megnyult etetési id, a kifaradas, a gyenge
falatmozgatas és formalds, és az aspiracio.

Mindezekhez hozzdjarul a korlatozott szajnyitas, a taplalék szijhoz juttatdsdnak nehézsége, a gyenge harapas,
a mandibula mozgaskiterjedésének beszlikiilése, a rdgdizomzat kifaradasa,a fokozott nyalzas, a nyelés faringedlis
szakaszanak érintettsége miatt eredménytelen evés, az instabil fejtartas [52].

Az etetési és nyelési problémdk diagnosztizdldsa és kezelése

A szll6k, a gyermeket ellatok részletes kikérdezése utan, alapos fizikalis vizsgalatot kovetden az evés, rdgas, nyelés
folyamatanak megfigyelése alapvetd. A vizsgalat sordn az etetés a szokasos ételek egyikével és a szokott modon,
testhelyzetben torténik. A klinikai megfigyelés mellett két egyenértéki vizsgalo eljaras segiti a nyelés folyamatanak
objektiv megitélését: a videofluoroszkdpos nyeletéses rontgen (VFSS), és a fiberoszkopos endoszkdpos nyelésvizsgalat
(FEES) [53, 54]. A 24 hénapnal fiatalabb SMA1-betegek evési, nyelési képességre vonatkozo értékelési listdja szintén
segitség lehet a szlikséges terdpias lépésekben [55].

A preoralis szakasz nehézségét az aprébb darabokra vagott, kézzel megfoghaté ételek adasa segiti. A pépes étrend
ragasi nehézség esetén az evési folyamatot leroviditi. Keriilni kell a kdnnyen szétes6, morzsaldédo taplalékokat,
a tapados ételeket. A folyadékok slritése az aspiracié veszélyét csokkenti, bar a garatban a nyelés utani reziduum
kialakuldasédnak veszélyét néveli [53]. A gyermek pozicionaldsa, il helyzetének megvaltoztatdsa, kiilénb6z6 kanalak,
cumislivegek, szivoszal vagy konydktdmasz hasznalata az 6ndllé evést tdmogatja, fokozza a nyelési folyamat
biztonsagossagat. Javasolt ételcsoportok: plrélevesek, krémlevesek, martasok, fézelékpilirék, husgombdcok,
vagdaltak, hassék, pudingok, krémek, soddk, allapotnak megfelel6 allagu tejtermékek, bébiételek, turmixitalok,
kiegyensulyozott tdpanyagtartalmu, specidlis gydgyaszati célra szant élelmiszerek és specialis gydgyaszati célra szant
élelmiszermodulok. A kezelésben az ételek méretének, allaganak a gyermek igényére vald adaptaldsa a legfontosabb
[56].

A kezelés folyamatdba fontos fizioterdpias szakember és evésterapeuta bevonasa.

A fokozott nydlzas kezelésében a gyakori kis mennyiségu viz itatasa, vagy étel etetése a nyél lenyelését elésegitheti.
Komolyabb probléma esetén viselkedés- és gydgyszeres terdpia vélasztando, sikertelensége esetén jon széba invaziv
sebészeti ellatas. A viselkedésterdpia célja az ajkak, az allkapocs zarédasanak, és a nyelv mozgasdnak elésegitése.
A nyalzas csokkenthet6 anticholinerg szer (glycopyrrolat, scopolamin) szisztémds adasaval, vagy botulinum toxin
nyalmirigybe fecskendezésével. Az anticholinerg kezelés nem szelektiv, gyakoriak a mellékhatasok. A botulinum
toxinnak nincs szisztémas hatdsa, de a hatékonysag tartama véges. Terapia rezisztens esetekben sebészeti beavatkozas
johet szoba (nydlmirigy-athelyezés vagy egyoldali ductus ligatio akar mirigydllomany-csékkentéssel) [52].
Amennyiben az étkezésekre forditott idé meghaladja a napi 3 drat enteralis taplalast kell bevezetni [57]. Rovid tavon
nazogasztrikus vagy nazojejunalis szondataplalas, masodsorban tartds taplalasra gasztrosztoma kialakitésa jon széba
a szlilékkel hozott kézos dontéstdl fliiggden. Jejunalis taplalas aspiracio veszélye esetén valasztando, kilonssen
a légzéstdmogatdsban részesilé betegeknél. A gasztrosztdma az optimalis megoldas, kialakitdsa torténhet
endoszkdépos vagy mitéti iton [58]. A beavatkozas utan a lehet6 leggyorsabban kell a taplalasterapiat felépiteni.

A sztémaképzéshez haszndlatos eszkozok megvalasztdsdt a beteg megterhelésének minimalizélasa, a narkézis
igényl invaziv eszkdzcserék elkerilése irdnyitja. Primeren betehet6 gasztrotubus vagy button elsébbséget élvez
a hagyomanyos stabil mlanyag hatoldalti PEG-eszkdzzel szemben [59].

Az enterdlis taplalds bevezetésének sziikségességét nem csupan a dysphagia, nyelési nehezitettség romldsa,
az aspiracié veszélye indokolja, hanem az éhezési periddusokban, kilondsen az alultaplédlt betegben fellépd
hipoglikémia is.

Az enterdlis taplalds komplex feladat, nagy gyakorlatot és rendszeres ellenérzést igényel [50].

6.2. Gasztrointesztinalis funkciézavar kivizsgalasa és kezelése

GOR, gyomordirilésizavar, puffadas, obstipacié hatterében azenteralisidegrendszer érintettsége, fokozott intesztindlis
permeabilitds, a bélfalban megjelené gyulladdsos folyamatok, és a gyomor-bél rendszer vaszkularis denzitasdnak
csokkenése valdszin(sithetd, melyek hozzajarulhatnak az optimalis tdpanyag felszivodas zavarahoz [60].

A GORB mind a morbiditasban, mind a mortalitasban dont6 tényezd. Csendes formaban is jelentkezhet, recidivalo
pneumonidkat okozva, vagy életet veszélyezteté hevességgel [58]. Rautalo tlinetek a regurgitacio, nyeldeklés,
evéseket koveté hanyas, mellkasi és hasi diszkomfort, kellemetlen lehelet, hatrafeszitett testtartds, gyomorurilési
zavar.

Egyértelmu reflux tevékenység esetén a klinikai megfigyelés elég, a 24 6ras pH-mérés vagy impedancia vizsgalat
rutinszer(ien nem aldtdmasztott, eszkdz0s vizsgalati eredmény a diagnoézis feldllitdsahoz nem sziikséges. Amennyiben
azonban ennek sebészeti korrekcidja elengedhetetlen, nyeletéses rontgenvizsgalat elvégzése ajanlott az anatdmiai
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rendellenesség kizérasa, és a GOR egyértelm( dokumentédldsa miatt. Szcintigrafiaval a lassu gyomoririlés
vizualizalhaté [26].

GORB

Nem gydgyszeres kezelésként poziciondlas (ékparna, fej-nyak megtartasa), a taplalasi stratégia megvaltoztatasa
(tdplalék sdritése, gyakori, kis mennyiségu taplalas, ételallergia gyanujakor eliminacids diéta, az alsé oesophagealis
sphincter (LES) nyomasat csokkent6 ételek keriilése, transpyloricus-jejunalis taplalas bevezetése) javasolt [61].
Gyobgyszeres kezelési lehetéségek a protonpupmagatlok (PPI), kontraindikacié és mellékhatas esetén H_-receptor
blokkolo, baclofen az el6bbiek hatastalansdga esetén, és mitét elétt [61]. Prokinetikus kezelés rutinszerlien nem
javasolt a gyenge hatékonysag, és a mellékhatasprofil miatt [57].

Obstipdcid

Az obstipacio igen gyakori kovetkezménye a motilitdszavarnak, rostszegény étrendnek, elégtelen folyadékbevitelnek,
korlatozott mozgasképességnek, és a hasfali izomzat hipoténiajanak.

Taplalkozasban élelmi rost és folyadék megemelése, magas rost- és viztartalmu zoldségek, gytimolcsok, teljes kidrlési
gabonafélék elénydsek. A rendszeres, azonos idében tervezett étkezés segiti a bél motilitasat [62]. Alkalmazhatd
gyogyszerek: székletlazitd (elsésorban ozmotikus laxativum, sziikség esetén rovid ideig stimuldns laxativum és
alkalomszertien enema vagy kup).

Elhtz6dé gyomoriiriilés, diszmotilitds

Kezelésében szénsavas italok kertilése, alacsony zsir- és nem oldédoé rosttartalmu étrend: f6tt, turmixolt, homogenizalt,
sulyos esetben folyékony éllagu ételek, és prokinetikum (domperidon, metoclopramide, erythromycin) ajanlott.
Gasztrosztoma elsésorban nem 6 betegeknél sziikséges, bar a kéros reflux tevékenységet nem mérsékli.
Terapiarezisztens GOR 6nmagaban is indikacié [26], gasztrosztdmaval egyidében elvégzett fundoplicatio mérsékli
a GOR, a pneumonia el6fordulasat. Indikacidja mindig egyedi dontés a perioperativ kockazat, a beteg prognézisanak
és életkilatasainak figyelembevételével [50].

6.3. A taplaltsagi allapot és metabolikus zavar meghatarozasa

Az atrofias izomnak csokken a zsirsav oxidacios kapacitasa, igy elsédleges energiaforras a gliikéz [60]. Gyakran mértink
kéros zsirsav metabolit szinteket, a mitokondrialis oxidacio specifikus zavara miatt.

SMAT1-2 esetén gyakoribb a diszlipidémia, és a nem-alkoholos zsirmdj (NAFLD). A mdj, a pancreas, az izomzat,
a zsirszovet, a gyomor-béltraktus valdszintileg egylttesen jarulnak hozza a zsirmdj kialakulasahoz [60].

A masik fé6 metabolikus zavar a cukoranyagcsere-zavar (hipo-vagy hiperglikémia). A hipoglikémia rovid éhezés utan
(4-6 6ra) SMA1-betegeknél gyakori a karosodott gliikogenezis miatt [62]. Kis sulyi SMA2-3-betegeknél is kdzoltek
hasonl6 epizédokat, ezért stressz-szituacidban (ldz, sebészeti beavatkozés) kerlilendé a tdbbdras éhezés.

A tulsulyos vagy elhizott betegeknél inkdbb prediabetes, emelkedett HgbA1c érték figyelheté meg [60, 64].

A taplaltsagi allapot megitélése

A diagnozis feldllitdsa utdn azonnal, majd kdvetés sordn SMA1-2-beteg kisgyermekeknél 3-6 havonta, nagyobb
gyermekek és felnéttek esetén évente sziikséges a taplaltsagi allapot mérése. Fejlédés elmaradas esetén soron kivil
is sziikséges felmérni a taplaltsagi dllapotot.

Alultdpldltsdgra utald jelek

Ha az aldbbiak kozlil legaldbb 1 pont teljesiil:

- fizikalis jelek: decubitus, gyenge periférias keringés,

— korhoz viszonyitott testtdmeg z-score < - 2,

— atriceps bdérredd vastagsaga < 10 pc korhoz és nemhez viszonyitva,

- afelkarkdzép zsir- vagy izomterilet < 10 pc,

- vontatott fejlédés vagy sulygyarapodas, sulyesés. [57]

Atestmagassdg mérésére kétféle modszer alkalmazhatd, ha a beteg éllapota nem teszi lehetévé hagyomanyos médon
a mérést: fekvo helyzetben hosszmérés, vagy szegmentélis mérés. Utobbi esetén a kar, ulna, tibia, femur hosszabdl
kovetkeztetlink a magassagra. Ha a beteg allapota miatt nem lehetséges a személymérlegen torténé testtémeg
mérés, agymérleget vagy kerekesszékes mérleget kell alkalmazni [65].

A testdsszetétel mérés gold standardja a DEXA alapjan validalt testosszetétel méré eszkdz a BIA [57]. Mindkét késziilék
a zsirtdmeg, testzsirszazalék és zsirmentes testtdmeg meghatérozasara is alkalmas, azonban egyik sem alkalmaz
betegségspecifikus képletet. A beteg sajat el6zetes eredményeihez hasonlitjuk a kapott értékeket [21]. A bérred6
mérésével a testzsirszdzalék becsilhetd. Kaliper segitségével egyszerlen kivitelezheté mérés, de a zsirmentes
testtdmegre nem lehet kovetkeztetni [65].
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Terapia-naiv SMA1-2-betegek szamara elérhet6éek betegségspecifikus novekedési gorbék [66]. A normal BMI rendszer
az SMA-betegek normal stlyat nem reprezentdlja, igy a stlygyarapodasi és ndvekedési litemiket a testmagassaghoz
viszonyitott sulypercentilis gérbén a 10-25 percentil kozott kell tartani [26, 28, 50].

A taplaltsagi dllapot megitéléséhez hozzdjarul a 6-12 havonta végzett, mikroelemekre is kiterjed6 (D-vitamin, Ca,
foszfor, PTH-szint, B, ,-vitamin, folsav, vasstatusz) laborvizsgélat. A csont metabolizmus kovetése a D-vitamin, kalcium,
foszfor, PTH-szint ellenérzéssel, és DEXA-vizsgalattal egyiittesen értékelhetd.

Jarébetegek kozott ritka a nyelészavar és a téplaldsi nehezitettség, naluk a tulsuly kdvetkezményeként metabolikus
szindréma, magas vérnyomas és diabetes mellitus megel6zésére kell térekedniink, mint altaldban a tulsulyos
betegeknél [21].

Az SMA minden tipusaban szlikséges a gliikdzanyagcsere [21], a lipidprofil, transzaminaz értékek monitorozésa, hasi
UH vizsgalat [63], és DEXA-vizsgalat évente [21, 50].

A taplaltsagi allapot és metabolikus funkciézavarok kezelése

Dietetikus segitségével 3 napos étrendi naplé alapjan a taplélkozas mennyiségi és minéségi 6sszetételérdl, a taplaldsi,
tdplélkozasi hibakrdl kapunk informaciot, ami irdnymutatast ad a sziikséges modositasokra.

Tdpanyagcélok normdl tdpldltsdgi dllapot esetén [57, 67]

Fehérje ajanlott napi bevitel 1-2 g/ttkg az idedlis testtdmegre vonatkoztatva, az életkor, a metabolizmus és fizikai
aktivitas figyelembevételével. Veseszovédmény veszélye miatt napi 2 g/ttkg-nal tobb bevitel ellenjavallt.

Az Osszetett szénhidrat nagy mennyiségU fogyasztasa, és az egyszerl cukrok kertilése ajanlott. A szénhidratbevitel
a napi non-protein energiaigény 50-60%-at fedezze.

A zsirbevitel tartalmazzon telitetlen, esszencidlis zsirsavakat is, de a napi 6ssz-energiabevitel 30%-at ne haladja meg.
Javasolt a rostdus étrend (életkor/év + 59), az obstipacié csokkentésére. A folyadéksziikséglet biztositdsa nagyrészt
vizzel torténjen.

A napi normal folyadékigény megbecsiilheté a Holliday-Segar képlettel (testsuly < 10 kg:100 ml/kg/nap, 11-20
kg: 1000 ml+ 50 ml/kg/nap, 20 kg folétt 1500 mi+ 20 ml/kg/nap), figyelembe véve a koéros veszteségeket: laz,
hanyads, hasmenés, izzadds, nyalzas).

Taplalasterapia akut betegség esetén

A betegek a katabolikus és éhezéses éllapotokra érzékenyen reagélnak, a csokkent izomtédmeg mellett metabolikus
acidézis, hipoglikémia, elektrolitzavar, az anyagcsere dekompenzacidja kdnnyen kialakul (akut fert6zés kapcsan
a GORB fokozoddasa, és a gyomortiriilés tovabbi lassuldsa) [68, 69]. Fontos az elhtizodd éhezés keriilése. Sziikség
esetén kis mennyiségu, gyakori étkezésekkel, taplaldeszkdzon keresztiil torténd taplalas esetén folyamatos taplalasi
maéddal biztosithaté a napi energiaigény.

Az energiaigény meghatéarozasakor figyelembe kell venni a katabolizumus altal indukalt fokozott szlikségletet (lasd
XI. Melléklet fejezet 2. tablazat).

7. A csontok egészsége, anyagcsere- és endokrineltérések

Ajanlas30
A csontok egészségét minden vizit alkalmaval fel kell mérni részletes taplalasi és csonttorési anamnézissel,
a testmagassag/hossz rendszeres mérésével. (D) [22]

Ajanlas31
Evente javasolt Ca, foszfor, ALP, 25-OH D-vitamin, Mg, PTH, (lehetéleg osteocalcin és B-crosslaps) mérés,
DEXA-vizsgalat, teljes test és lumbalis gerinc BMD mérés. (D) [72]

Ajanlas32
Kyphoscoliosis és/vagy hatfajdalom esetén oldaliranyu gerinc rontgen vizsgalat indokolt [69]. 12-36 havonta
oldaliranyu gerincrontgen-vizsgalat javasolt tiinetmentes esetben is. (D) [71]

Ajanlas33
Ca-ban gazdag étrend, sziikség esetén Ca poétlas javasolt. 1 éves korig a napi Ca bevitel 200 mg, 1-3 éves kor
kozott 700 mg, 4-8 éves kor kozott 1000 mg, 9-18 éves kor kdzott minimum 1300 mg legyen. (D) [73]



3.szam

EGESZSEGUGYI KOZLONY 323

Ajanlas34

D-vitamin kiegészités javasolt igazolt hiany esetén, és minden betegnél az 6szi-téli-tavaszi id6szakban [70].
0-6 éves kor kozott napi 400-500 NE, a biztonsagosan (maximum 1000 NE), 6 éves kor felett napi 1000 NE
(maximum 2000 NE), hidny esetén nagyobb dézisban adhaté. Terapias cél minimum 75 nmol/l vérszint elérése.
(D) [73]

Ajanlas35

Osteoporosis (alacsony Z-score és hosszu csontok torése vagy csigolyatorés) esetén intravénas biszfoszfonat
kezelés indokolt. Adhaté intravénas pamidronate (1,5 mg/kg/dézis) 3 havonta, vagy zolderonsav (0,05 mg/kg/
doézis, maximum 4 mg) 6-12 havonta. (D) [71, 74]

Ajanlas36
Bilateralis cryptorchismus és korai pubarche lehetésége miatt kotelez6 a betegek ez iranyu fizikalis vizsgalata,
fennallasakor endokrinoldgiai konzilium-sziikséges. (D)

7.1. A csontépités eltérései

A krénikus immobilitds miatt a csont asvanyianyag-tartalma (BMC), és a csonts(iriség (BMD) csokken, ami fokozza
a torésirizikot [21, 22, 71-76].

A gyermekkori osteoporosis kimondhato6, ha DEXA-vizsgalat alacsony BMD-t igazol (a z-score < -2), és klinikailag
szignifikans torés (ketté vagy tobb hosszu csdves csont tdrése 10 éves kor eldtt, hdrom vagy tobb hosszu cséves csont
torése barmely életkorban 19 éves korig) szerepel az anamnézisben [77].

Ha a z-score kisebb, mint -2, de nincs csonttdrés az anamnézisben, az életkorhoz és nemhez viszonyitottan csdkkent
csontsUlirtséget jelent [71].

7.2. Egyéb endokrin eltérések

Megfelel6 taplaltsag esetén a betegek magassdga/hossza nem szokott eltérni a populaciés normalértékektél. Nem
ortopédiai eredetl alacsony, illetve magas névés esetén kivizsgalas javasolt.

Az IGF-1 érték a normal tartomdanyon belil korreldl az inzulinrezisztencia mértékével, ennek klinikai relevanciaja nincs
[78].

8. Rehabilitacio

Ajanlas37
Az SMA diagnézisat kovetden sziikséges a rehabilitacios gondozasba vétel. (C) [21, 79, 81, 82]

Ajanlas38
Kiemelten javasolt a gydgytornaszok altal végzett rendszeres mozgasallapot-felmérés elvégzése
mozgasskalak alapjan. (C) [106, 107]

Ajanlas39
A betegek mozgasfunkcioéi alapjan kell meghatarozni a fébb muszkuloszkeletalis rehabilitaciés teenddket. (B)
[21, 79, 80, 87, 88, 89]

Ajanlas40
Gyenge légzbizomzatu, sulyos allapotu, fekvo gyermek esetén javasolt a mozgasterapiak alatt NIV
alkalmazasa. (D)

Ajanlas41

A rehabilitacios gondozast, segédeszkoz-ellatast centrumokhoz kétotten kell végezni, ahol rendelkezésre all
a gyogytorna, fizioterapia, fejlesztések szakintézményi komplex rehabilitacio keretében, fekvobetegeknél
6-8 hetente, liloképeseknél 4 havonta, alloképeseknél fél évente. (C) [21, 82, 87, 88, 89, 93, 103]
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Ajanlas42

Az SMA-betegek lakéhely kozeli ellatasat az egészségiigyi ellatassal és rehabilitacios centrumokkal szoros
egyluttmiikodésben, a magyarorszagi ellatérendszeren beliil kell megoldani, 0-6 éves korig a komplex korai
fejlesztésben, késobbi életkorban az oktatasi vonalon, a pedagdgiai rehabilitacié intézmény rendszerében.
(A)[103, 104, 105]

Ajanlas4a3
A sziilok edukaciéja mind a mozgasterapiak, mind a rendszeres feliilvizsgalatok alkalmaval sziikséges. (C)
[103]

8.1. Proaktiv rehabilitacié

Hosszu tavy, teljes kord orvosi kezelést kell biztositani multidiszciplinaris ellatas keretében. A proaktiv rehabilitacio
minden elemében tervezett, egységes szemléleti és gondosan kivitelezett gyermek- és csaldadkdzpontu ellatés.
Legfébb elemei: a testhelyzet, és a végtagok pozicionalasa, sinek, egyedi ortézisek, tdmaszok alkalmazasa, stabil
4ll6 testhelyzet kialakitdsa, a muszkuloszkeletélis deformitdsok megel6zése és kezelése, nyujtas, egyéni gydgytorna
(aerob és nyujtod gyakorlatok), a mobilitas eszkdzeinek kivalasztasa, 1égzésrehabilitacio, a dysphagia megelézése,
a taplalas és a kommunikacié rehabilitacioja.

A proaktiv rehabilitacidt a gyogyszeres terapia bevezetésével inditani kell. [21, 79, 80].

Az iziiletek nyujtdsdnak modszerei kozé tartoznak az aktiv vezetett és passziv gydgytorna gyakorlatok, testkozeli
ortézisek alkalmazasa, dlldspoziciondlas [26, 81-84]. A végtag ortézisek ndvelik az iziiletek mozgastartoményat (ROM),
javitjdk a mozgasfunkciét. A manualis nyujtasok soran az iziletekre koncentralva névelheté a mozgdastartomany.
A rehabilitacios sziil6 edukacio megfeleld felkészitést ad az otthoni biztonsagos, mindennapi nyujtasok alkalmazasara
[21, 84, 85].

Az optimalis alkalmazas gyakorisdga minimum 3-5 alkalom hetente, valéjaban a mindennapi alkalmazas lenne
optimalis, elsésorban a még nem jardképes gyermekeknél. Aki mar tud jarni, annal is hetente 3-5-alkalom javasolt.
Gydgytorna soran alkalmazott aerob vagy nyujté gyakorlatok SMA2-3-betegeknél novelik a fizikai teljesitményt és
erdénlétet, a funkcionalis kapacitdst, azizmok megnyulasat. Biztonsdgos submaximalis nyUjtas és mérsékelt intenzitasu
aerob gyakorlatsor alkalmazasaval klinikai javulds érhetd el [83].

A rehabilitacids ellatdsokban egyre nagyobb teret nyernek az exoscletonok, és jarast gyakorl6 terdpids robotok
(RAGT) [86].

Arehabilitacié soran alkalmazhato fizioterapias modszereket a XI. Melléklet fejezet 3. szdmu tablazatadban 6sszegeztiik.
Ortézisek kozott sineket alkalmazunk a felsé végtagon (konyok/csukld) a tengelydllas korrekcidjdhoz, és az iziileti
kontrakturak megel6zéséhez. A KAFO-t és az AFO-t mindig ellendrizni kell, hogy ne alakulhassanak ki nyomaspontok/
decubitus.

A novekedéssel parhuzamosan ajanlott stabil tdmasz az 6nall6 mozgasokhoz. A spindlis korzett/f(iz6, és abductios
sinek stabilizéljdk a gerincet, és az all6 testhelyzet megtartasat, segitik az tGlést és a jarast [87].

Poszturdlis tdmasztékok az Gilés pozicionalasaban, kontraktura megel6zésében is fontosak. Fekvébetegeknél kizarédlag
Uléspoziciondlassal lehetséges az liltetés, ezért poszturalis pozicionalé tamaszokkal segitjik a megfeleld testhelyzet
megtartasat.

Az Ultetd rendszerek és poszturalis tamaszok supinalt pozicionaldkkal és formazott vagy ék alaku/specidlis parnakkal
vannak felszerelve [21].

Elényds a gyermekkocsik, sziikség esetén elektromos kerekesszékek hasznélata [21].

Nyaki tamaszokkal akkor is biztonsagos a szallitas, amikor még nem alakult ki a megfelelé fejtartas [21].

A nyakmerevitd és Philadelphia gallér mandibula és occiput alatti tdmaszai maximalis stabilitast adnak a gerinc nyaki
szakaszan [88].

AFO-k (boka-lab ortézisek), KAFO-k (térdizileti immobilizaldk), kézsinek alkalmazasa javasolt a nyujtas és megfelelé
végtag-pozicionalds kialakitasdhoz [21, 88]. A labortéziseket jardképes betegeknek is viselni kell.

Az optimalis alkalmazas gyakorisdga minimum 5x hetente, 60 perc, de éjszakai viseletiik is javasolt [21].
Alldspozicionalas soran a csip6t, térdet, Achilleseket egyszerre kell nyujtani. Elettani szempontbdl is hasznos az allé
testhelyzet, a csontanyagcsere, légzésfunkcid, a gyomor-bél traktus normal funkcidihoz. Alsé végtagi ortézisek (AFO,
KAFO) optimalizaljak az izliletek nyujtasat, megeldzik a valgus deformitast a térdben, nyujtjak a csipéiziiletet [89].
Uléképes betegeknél az 3ll6 testhelyzet megtartasahoz segédeszk6zok (spinalis korzet) szitkségesek [89].

Az optimalis alkalmazas gyakorisdga: heti 5-7 alkalom, 60 percig. NIV mellett is kivitelezhet6 [87].
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8.2. A scoliosis rehabilitacios szempontjai

A borda/mellkas deformitds scoliosissal és légzészavarral jar. Scoliosis mér csecsemdékorban megjelenik SMA1-ben,
miel6tt az 16 testhelyzetet kialakithatnank, ritkdban akkor, amikor jaroképességét elveszti a kordbban jaroképes
beteg [87]. A gorbiilet lokalizéciéja tébbnyire thoraco-lumbalis, C alaku, gyakran kyphosis és medence obliquitas
tarsul hozza. A sulyossag mértéke az alsé végtagok izomgyengeségével fiigg dssze [90]. A scoliosis kozvetlenil rontja
a respiratorikus funkciot, csokkenti a funkcionalis képességeket, hatranyosan befolyasolja a személyes esztétikat [90].
A gerinc poziciondldsa céljabol thoraco-lumbosacralis ortésist (TLSO)-t és statikus thoracalis fizét hasznalunk egyedi
kialakitasokkal és formazassal, a |égzés tamogatasara és kényelmi okbdl hasi oldalon kivagva [20]. 20 Cobb fok felett
javasolt hasznalata hypotonias térzs esetén [91].

A csipd instabilitds medence obliquitdshoz vezet, rontja az tGléegyensulyt [26, 91, 92]. A csip6 korrekcids mUtét csak
jelentds fajdalom esetén javasolt egy vagy kétoldali instabilitdsban [21]. A TLSO-k ilés kézben megfelelé funkciot
biztositanak, poszturalis stabilitast nydjtanak [21, 26, 93].

8.3. Ortopédiai gondozas, scoliosis prevencid, ellatas

Az SMA-betegek ortopédiai gondozadsa hdrom f6 teriiletre terjed ki: csip6izilet, gerincdeformitas, végtagokon
megjelend kontrakturak.

SMAT1-2 esetén 90-100% ban alakul ki progressziv scoliosis. A kollabalé gorbuletek mielébbi mdtéti korrekcidja
javasolt.

Amig a gorbiilet mobilis és TLSO (ortézisben) (il6 helyzetben 50 fok alatt tarthato, addig obszervalva a betegeket,
évente ortézisben Ul6 rontgenvizsgalat sziikséges.

A gerincf(iz6 atmeneti megoldds, mégis elényos, mert kitolja a végleges sebészi megoldas idejét a skeletalis érésig.
A merev gerincfliz6 potencidlisan ronthatja a légzésfunkciét [93], de a legalkalmasabb a nagy kiterjedésd, C-alaku
spinélis deformitas kezelésében 45 Cobb fokig [95]. A gyermekek ndvekedéséhez igazodva Uj f(iz6 sziikséges, ezzel
a mellkasfal kompresszidja elkeriilhetd.

Amennyiben a gorbiilet rigid és ortézisben sem korrigalhaté 50 fok ald, vagy flizében is eléri az 50 fokot, akkor
az életkor és csontos érettség fliggvényében growing rod (fizié nélkili névekedd) korrekcid, vagy azY porc zaréddasat
kovetben (12 éves kor kortil) korai végleges korrekcids spondylodesis javasolt. A fuzié nélkili megoldast lehetdség
szerint 6 éves kor korll javasolt megkezdeni évente rovid altatdsban végzett implantatumnyujtassal. A végleges fuzids
korrekciés mltétet az AlS (adolescent idiopathic scoliosis) esetekhez képest kordbban és hosszabb gerincszakaszon
javasolt elvégezni (altaldban thoracalis [I-medence rogzités).

A novekeddé rud (growing rods) korai induldsi progressziv scoliosis esetén alkalmazandé, szignifikdns javulast
eredményez a nagyobb Cobb fok sebészi kezelésében és a medence obliquitds megoldasaban [96]. Ul& vagy
kerekesszékes scoliozisos SMA-soknal személyre szabott, adaptiv (il6-tdmaszté rendszer hasznélata sziikséges, ami
2-3 ponton oldal tdmasszal van elldtva. A kyphoscoliosis tovabbi progressziéjanak megel6zésére alkalmazott spindlis
flizé hasznalata elényds, megfelel6 kialakitdsa nagy gondossagot és speciélis tapasztalatot igényel.

A mar kialakult collapsing spine (végallapotu kollabalt gerincferdiilések) esetén a sebészi korrekcié lehetdségei
korlatozottak, extrém nagy rizikéval jarnak, minimalis dllapotjavulast eredményeznek.

A neuromuscularis betegek korrekciés miutétei 25-30%-o0s szovédménykockézattal jarnak, gyermekanesztéziai
jartassagot, és intenziv terapias hatteret igényelnek.

Amennyiben a beteg allapota engedi 6 hetes korban, altalanos csecsemadkori csipbszliré-vizsgalat torténik (fizikalis
vizsgalat és UH). Ha ennek soran eltérés tapasztalhato, a kezelés a velesziiletett csip&ficam irdnyelvei szerint torténik.
Ha a beteg allapota miatt a korai sz(irévizsgalat elmarad, az elsé lehetséges ortopédiai vizsgélat soran fizikélis csip6
stabilitds vizsgalat, és Graf szerinti csip6 ultrahang vizsgalat, féléves kor utan AP 6sszehasonlitod csipérontgen-vizsgélat
sziikséges. A ,ficamithatd” vagy ficamos csip6iziilet nyomon kodvetése félévente ortopédiai vizsgalattal torténik.
Csipéficam fennallasakor ortopédiai mutét lehet6sége mérlegelendd a beteg allapotanak, mozgasképességének,
rehabilitacios célkitlizéseinek figyelembevételével. Fizikdlisan és képalkotd eljarassal is épnek taldlt csipdiziletek
esetén a gyermekek serdiil6 kordig évente ortopédiai csipdvizsgélat sziikséges.

Amikor a gyermek dllapota engedi, kezdjék meg a vertikalizaciot a beteg megfelel6 megtamasztasaval (llteté modul,
Ulékorzet, modositott Cheneau-f(izé). Ha a gyermek tdmasszal Ultethetd, vagy onalldan képes Ulni, teljes gerinc
rontgenfelvételt készitlink évente (a gyermek szamdra egyedi méretvétel alapjan késziilt testkozeli ortézisben). Ha
az oldalirdnyu gerincdeformitds nagységa a korrekcids ortézisben meghaladja az 50 Cobb-fokot, vagy egy év alatt
tébb, mint 20%-ot progredial, gerincsebészeti konzilium javasolt. A gerincdeformitds kialakulasanak megel6zése,
a kialakult deformitas progresszidjanak lassitasa céljabdl, a beteg 6néllé mobilitasat segitd, egyedileg tervezett és
kialakitott testkozeli ortézis viselése javasolt.
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Az alsé és a felsé végtagok tekintetében prevencids és rehabilitacios céllal javasolt a poziciondld és nyujtast célzé
ortézisek viselése. A csipé-, térd- és bokaiziilet mozgdsterjedelme, a kontrakturak mértéke, azéllapot nyomon kévetése
avizitek alkalmaval keriil leirasra. iziileti kontraktira oldasat célzé ortopéd sebészeti beavatkozas fajdalomcsokkentés,
valamint a mozgasfejl6dés elésegitése céljabdl mérlegelendé.

8.4. A mobilitas eszkozei

Nem ul6képes/fekvé betegeknél elényds, ha az SMA-ban alkalmazott gyermekkocsik, és az elektromos kerekesszékek
donthetdk [21]. A fektethetd funkcid hasznos elfaradaskor, a légutak leszivaskor [81]. Az asszisztdlt technoldgidk
(szemmozgdsvezérelt eszk6z6k) a kommunikaciot segitik. Specidlis hamok, mobil kartdmaszok névelik a funkcionalis
kapacitdst és a mozgasok terjedelmét, a legtobb kerekesszékhez és mobil/moduldris Ultetérendszerhez is
csatlakoztathatok. A jarasgyakorld eszk6zok hasznosak a jaras gyakorlasahoz [21, 26, 81, 83, 93].

Ul6 betegeknél a megfelelé nyujtas céljabdl, reciprok jdrdssegité ortézisek vagy kénnyd, ischialis teherviselé/
megtdmaszté KAFO segitik a fligg6leges testhelyzet megtartasat. Jaras gyakorlasahoz specialis jarokeretek sziikségesek
[96]. Az adaptiv eszkbzok és asszisztdlt technoldgidk a jatékot és a fliggetlen tanulast, a késébbiekben a munkavégzést
is megkdnnyithetik [26, 98].

8.5. Apolast, ellatast segit6 segédeszkdzok

Az SMA-betegek ellatdsa a csaladra és a gondozdkra nagy terhet ré. Az egyéni sziikségletek figyelembevételével
az aktualis allapothoz igazodva kell biztositani az élet kilonb6z6 teriiletein a betegek és csaladjuk szempontjabdl
legnagyobb szabadsagot és kényelmet adé eszkozoket (betegemeldk, flirdetdk, specialis agyak) [65].

Az ugynevezett Complex Rehab Technolgy (CRT) a mobilités, kiiltéri kdzlekedés, kommunikécié és dpolds szintjén
az egyéni igényekhez igazitva, tobb szakember egyiittes bevondsaval segiti a stlyosan akadalyozott betegek és
csaladjaik tarsadalmi inkluziéjat [66].

8.6. Beszéd, taplalas és kommunikacio rehabilitacios stratégiaja

SMA1-ben a rehabilitacié fontos aspektusa a kommunikacio és a nyelés terapidja, specialisan képzett nyelv-, beszéd-
és taplalas terapeuta kdzrem(ikodésével [51, 99, 100]. Az etetés segitése a rehabilitaciéban komplex feladat (az orélis
strukturdk vizsgalata, evés-obszervacio, a megfelel6 testhelyzet megvalasztasa, a fejkontroll-pozicionélassal torténd
kialakitasa).

A beszéd, artikulaciés mozgasok segitése, javitasa logopédus, gydgypedagdgus, bevondasat igényli, ezen képességek
javulasa a nyelésre is kedvezéen hat. A megfelel6 beszéd- és kommunikacids készség atmeneti, vagy hosszabb tavu
nehezitettsége esetén az Augmentativ Alternativ Kommunikacids (AAK) lehetéségek és infokommunikacios eszk6zok
biztositasa nélkllozhetetlen a megfeleld kognitiv fejlédéshez, és az életminbség javitasahoz [133, 134, 135, 136].

A téplalasi rehabilitacié segiti az aspiracié megel6zését, a hatékony etetési gyakorlat kialakitasat, igy az etetés mar
élvezhet6 a gyermek és a sziilé szdmara. Ehhez egyszer(i kompenzacids stratégidkat kell kialakitani, és jatékos
oromotor gyakorlatokat kell végeztetni. A taplalasspecialista a sziil6 edukécié keretében ajanlast tesz a megfeleld
konzisztencidju étel kivélasztasara, a konzisztencia valtoztatdsara, és szorosan egyittm(ikddve a gyogytornasszal
etetés kozben is ellenérzi a megfelelé tléspozicidt, és ortézis-hasznélatot [79, 101, 102].

8.7. Rehabilitacios edukacio

A szil6k, érdemi egyuttmUikddése csak megfelel6 edukdciéval biztosithaté. Ehhez meg kell ismernilik, mit jelent
az SMA-spektrum betegség, a gydgyszeres kezelés és a komplex rehabilitacié. Tudniuk kell, hogy a diagnézist
kovetden azonnal el kell kezdeni a kezelést és a komplex rehabilitaciét. Képesnek kell lennilik arra, hogy mindig szem
elétt tartsék a helyes pozicionaldst, az ortézisek hasznalatat, és igy 6k is hozzajarulnak a deformitdsok megelézéséhez.
Tanulniuk kell az energia-konzervalé technikdkat, a fokozatos terhelés Iépéseit, a faradékonysag megel6zését. El kell
fogadniuk, hogy adott esetben olyan kozvetlen kdrnyezeti valtoztatasok sziikségesek, mint a mobilitast segitd és
adaptiv eszkdzok, példaul a kerekesszék alkalmazésa [103].

8.8. Rehabilitacios ellatérendszer

Az SMA-betegek rehabilitaciés gondozasat centrumokhoz koétdtten javasolt végezni, ahol az elldtasban részvevo,
megfeleld jartassaggal rendelkezé teamtagok rendelkezésre alinak.

Az egyedi igényeket figyelembe vevd segédeszkdz-ellatas is a gondozd rehabilitdcids centrum feladata. A rendszeres
mozgasterapiat és fejlesztéseket a lakohely kozeli ellatasban kell biztositani, feltételeit a komplex korai fejlesztés
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és az pedagdgiai rehabilitacids intézményrendszer keretin belll kell biztositva. A gondozé rehabilitaciés centrum
feladata az otthoni szakemberekkel a kapcsolattartas, és munkajuk segitése [103-105].

8.9. SMA-betegek allapot felmérésére és kovetésére hasznalhato tesztek és kérdéivek (lasd XI. Melléklet
fejezet 4. tablazat) [106, 107]

A CHOP-INTEND skéla (The Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders) a motoros
képességeket értékeli 16 vizsgalati elem alapjan. Spontan és céliranyos, aktiv feladatokat és kivaltott reflexmozgasokat
vizsgal.

Kétéves életkor alatt, illetve nem (il6képes betegeknél keril felvételre. A skdla a legkdnnyebb feladattél halad
a legnehezebb vizsgélati elemhez. Az osztdlyozads magaban foglalja a gravitacié nélkili, és az antigravitacios
mozgdsokat. A skalara maximalis adhaté 64 pont [108].

HFMSE skala (Hammersmith Functional Motor Scale Expanded - Hammersmith) két évnél idésebb, és/vagy tléképes
és/vagy a CHOP skalan 50 pont felett teljesité betegeknél keril felvételre. A skdla 33 vizsgalati feladatbol all,
a nagymotoros funkcidkat pontozza.

6MWT: 6 perces gyaloglasi tavolsdg maximalis gyaloglasi sebességgel, 25 méter hosszu folyosén, megallas nélkdl, sik
terepen. Minden 3 évnél id6sebb jaroképes betegnél felvételre keril [109].

RULM (Revised Upper Limb Module) azokndl a nem jaréképes betegeknél, akik asztalhoz tudnak Ulni (akér
kerekesszékben) és felsévégtagjukat tudjak hasznalni, 2 éves kor utan [110].

PedsQL™ életmindséget méré kérdéiv a paciensek életminéségének megismerésére 4-6 havonta veendd fel a sziil6ktél
és/vagy a kezelt gyermekektd! [111].

9. Korai fejlesztés és gyogypedagodgiai tanacsadas

Ajanlas44

A kora gyermekkori intervencio a fejlédési késést, elmaradast, atipikus fejlédést mutatoé kisgyermekek és
csaladjuk tamogatasara fokuszal, megkezdése a diagnézist kovetéen indokolt. (D)

A pszichomotoros fejlédés barmely teriiletén (beszéd, mozgas, adaptiv gondolkodds, viselkedés, szocialis-érzelmi
terulet) tapasztalt eltérés, megkésettség, valamint az érzékszervi sérilések kovetkeztében kialakult elmaraddsok,
fejlédési nehézségek szakmai alapokon nyugvé tdmogatasat, megsegitését szolgalja 0-6 éves életkor kozott. Elemei
a szildk, a csaldd kisérése, tanacsadas, konzultacid, terapiaként térténé szupportalds, egyéni-, par-, csalad-, és
csoportterapia formajaban.

Kedvez6tlen prognézisu diagnézisok esetén a gyermek életminéségének javitasa és a szilil6k, testvérek, teljes csalad
tdmogatdsa, kisérése vélik hangsulyosabba.

A folyamat megkezdése el6tt fontos a csaldd eréforrasainak, elvarasainak, igényeinek, lehetéségeinek feltérképezése,
megismerése, a bizalom felépitése az egytittmUikodés kialakitasa érdekében. A gyermek pszichomotoros fejlédésének
felmérése képezi a fejlesztés alapjat. A szakember egyéni fejlesztési tervet készit a fejlesztést igényl6 teriletek,
modszerek és eszk6zok vonatkozasaban.

A korai fejlesztés kiterjed az érzékelés, észlelés, szocidlis és kommunikaciés, valamint onkiszolgélasi készségek
fejlesztésére. Komplex mddszerei kozott a bazélis stimulacid, a neurohidroterapia nem csupan az izmok relaxaciojat,
és az izlileti kontrakturdk olddsat segiti el6, hanem a testérzékelés fejlédését is.

10. Betegségmodosito és egyéb gydgyszeres terapiak, terapiavalasztas, nyomon kovetés

Ajanlas4s
Klinikai tiinetekkel rendelkez6 5q SMA esetén, 2-4 SMN2 képiaszam mellett javasolt a lehet6 leghamarabb
valamelyik betegségmodosito terapia elinditasa. (A) [119-122]

Ajanlas46

Klinikai tiinetekkel rendelkez6é 5q SMA esetén, 1 SMN2 képiaszam mellett, nincs egyértelmii bizonyiték
a betegségmoédosito terapiak hatékonysagara: A dontést a kezelés megkezdésére egyénileg a csalad
bevonasaval kézosen kell meghozni. (C) [17, 18, 20]
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Ajanlas47

Klinikai tiinetekkel nem rendelkez6, genetikailag igazolt 5q SMA esetén SMN2 képiaszam meghatarozast
kell végezni. 2-3 SMN2 kdpiaszam esetén minél hamarabb javasolt valamely betegségmédosité terapia
megkezdése. (A) [123, 124, 127]

Ajanlas48
4 SMN2 kopiaszam esetén minél hamarabb javasolt valamely betegségmodosito terapia megkezdése (C) [126]

Ajanlas49
Két betegségmadosito terapia kombinalasanak elénye nem bizonyitott, ezért kombinaciéjuk nem javasolt.
(€)[128]

Ajanlas50

A megdfelel6 terapia kivalasztasa a kezel6orvos feladata a gyermek egyéni egészségi allapota, életkora,
SMN2 koépiaszama, AAV9 antitest szintje és a gyogyszerek hozzaférhetdsége alapjan, a csalad preferenciajat
figyelembe véve. A kezelés és nyomon kovetés SMA-kézpontban sziikséges, jartas orvos iranyitasaval. (C)
[163]

Ajanlas51
Terapiavaltas a megkezdett terapia hatastalansaga és/vagy nem toleralhaté mellékhatas esetén javasolt,
illetve akkor, ha a beviteli ut kiilonbsége miatt a masik terapia egyértelmii elénnyel jar a beteg szamara. (D)

Ajanlas52

A betegségmadosito terapia ledllitasa javasolt, ha a beteggel és a gondozékkal tortént egyeztetés alapjan
legalabb egy év kezelést kovetoen a kezelés terhe meghaladja az elényok mértékét, vagy ha a kezelés
a betegség természetes lefolyasan nem valtoztatott és nem all rendelkezésre alternativ betegségmadosito
terapia. (D)

Ajanlas53
Az SMA gyoégyszeres kezelésére nem javasolt kreatin, phenylbutyrate, gabapentin, tireotropin felszabadité
hormon, hydroxyurea, valproat, acetyl-L-karnitin. (B) [22]

Ajanlas54
Betegségmodosito terapiaban részesiilo betegeket javasolt 3-6 havonta nyomon kévetni. (C) [21, 22]

Ajanlas55

Szovédménymentes génterapiat kovetéen azels6 4 héten hetente, a 2. és 3. honapban kéthetente sziikségesek
az ellenérzo vizsgalatok. A laboratoriumi paraméterek monitorozasa a normal kiindulasi érték eléréséig
sziikséges. (C) [19, 144, 145]

Ajanlas56

A szteroid immunszuppresszié6 doézisat a transzaminaz-értékek alapjan hatarozzuk meg. Szakérté
(immunolégus/hepatolégus/reumatolégus) bevonasa sziikséges a terapia vezetésébe, ha a beteg tartésan
nem reagal a konvencionalis dézisu szteroidra. (C) [19, 144, 145]

Ajanlas57
Az SMA-betegség multimorbiditasa miatt a betegek gondozasa multidiszciplinaris team-munkat igényel. (C)
[21, 22]

10.1. A betegségmodosito terapidk részletes leirasa

Mindhdrom betegségmodositd terdpia hatékonysagat leginkabb a terdpia elinditdsanak ideje, a beteg kezdeti
motoros teljesitménye és SMN2 koépiaszdma hatdrozza meg. Azon betegeknél, akiknél mar sziiletéskor jelen vannak
tlnetek, illetve akiknél a kezelés hosszu betegségtorténet utan kezdédik meg, a terdpia elinditasa ellenére sulyos
mozgaskorlatozottsag kialakulasara kell szdmitani [14, 119-128].
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Nusinersen

A nusinersent lumbalpunkcié végzésében jarta orvos intrathecalis bélus injekcié forméjaban juttatja be a liquortérbe
1-3 perc alatt. A folyamathoz lumbalpunkciés vagy spindlis anaesthesias t hasznalhaté. Beadésa elétt javasolt
a befecskendezend6 gyodgyszer térfogatdnak (3-5 ml) megfelel6 mennyiségli cerebrospinalis folyadék (liquor)
eltavolitdsa. A lumbdalpunkcio csak fertézéstél mentes, ép borterileten végezheté el. A folyamathoz a beteg klinikai
allapotatol fiiggden szedaciora lehet sziikség.

Ultrahang (vagy mas képalkoto eljaras) alkalmazasa sulyos scoliosisban szenvedé betegeknél jon széba. Amennyiben
a gerincferdilés eléri az 40 fokos Cobb-szoget, illetve az anamnézisben gerincmitét szerepel, beadasa el6tt
javasolt az anatémiai viszonyok pontos feltérképezése MR- vagy CT-vizsgdlattal. A gydgyszer beadasat adekvat
fajdalomcsillapitas, sziikség esetén szedacié mellett kell elvégezni. Amennyiben a megfelelé szedacid mellett
sikertelen a lumbalpunkcié, CT-vezérelt médszerre valtas ajanlott [129].

Az ajanlott adag életkortdl és testsulytdl fliggetlendl 12 mg (5 ml) minden beadds alkalmaval. A nusinersen-kezelést
adiagnozis felallitasa utan a lehet6 leghamarabb el kell kezdeni 4 telité adaggal, a 0., 14., 28. és 63. napon. Ezt kbvetden
4 havonta egyszer egy fenntarté adagot kell adni.

A kezelést SMA ellatdsaban jartas kezel6kozpontban kell végezni. A kezelés megkezdése el6tt a térsszakmakkal
egyuttmUlkodve gondoskodni kell a gyermek allapotanak felmérésérél (pulmonoldgiai, ortopédiai, taplaltsagi dllapot,
mozgdasteljesitmény), és biztositani kell a kiegészitd terapidkhoz val6é hozzaférést.

A kezelés el6tt elvégzend6 vizsgdlatok:

- Minden esetben: thrombocytaszam, véralvadasi paraméterek, vizelet- dltalanos/liledékvizsgalat.

- Opciondlis: gerincrontgen-, gerinc-CT-, anesztezioldgiai vizsgalat.

A kezelést kbvetden elvégzendé vizsgdlatok:

- Alevett liquor mikrobiolégiai tenyésztése (surveillance céllal).

- A gyermek éllapotanak ellendrzése: |égzés, vérnyomas és pulzoximetria.

- Szévédménymentes esetben néhany 6ras megfigyelést kdvetéen otthonaba bocsathaté a beteg.

- Altatas esetén a megdfigyelési idészak az alkalmazott gydgyszerek miatt hosszabb lehet (6 dra).

Mellékhatdsok:

- Nagyon gyakori (= 1/10): posztpunkcios tlinetek (fejfajas, hatfajas, hanyas, hanyinger).

- Ritkan eléfordul: thrombocytopenia, proteinuria.

— Nem ismert gyakorisdgu infekcids szovédmény (meningitis), tulérzékenységi reakcio, hydrocephalus [16].
Risdiplam

SMAT1-2-3 betegek kezelésére ajanlott 1-4 SMN2-képia esetén, az EMA éltal kiadott engedély alapjan 2 hénapos kortol
(az FDA engedély alapjan korhatar nélkil). Naponta adandé szajon at, vagy gastrotubusba, testtomegtél és életkortol
fliggd doézisban (lasd XI. Melléklet fejezet 5. tablazat) [17].

Onasemnogene abeparvovec

Biallélikus SMN1 génmutdcioval rendelkezé SMA-betegek kezelésére ajanlott SMA1 klinikai diagnézisa, valamint
biallél SMN1 génmutacié mellett legfeljebb 3 SMN2 képiaszam mellett egyszeriintravénds infuzié formajaban. Az FDA
eléirdsa nem javasolja 2 éves életkor, illetve 13,5 kg-t meghaladé testtémeg esetén, a nagyobb dézisok vérhatéan
sulyosabb mellékhatasa, illetve az életkor elérehaladtaval fokozodd neuronpusztulds miatt csékkend hatékonysag
miatt. Az EMA-el6iras nem tartalmaz életkori korlatokat, 21 kg testtomegig hatarozta meg a beadandé ddézist. Nem
integralédik a genomba, a mitotikus sejtekbe nem jut at [9].

Virusvektorhoz (AAV9) kotve vénas infuzidval juttatjuk a keringésbe. Farmakokinetikajat tekintve legnagyobb
koncentraciot a majban ér el, de megjelenik a szivben, Iépben, pancreasban, vesében, tidbében, bélrendszerben,
nyirokcsomokban, vazizomzatban is, az agy, gerincveld és periférids idegek mellett.
MellékhatdsaT-sejtmedialtimmunvalasz,legintenzivebbamajban, kdvetkezményesizolalt, vagyicterusszalésascitessel
jaré méjenzim emelkedés, hepatobiliaris funkcidzavar, ritkdn reverzibilis akut méjelégtelenség. A thrombocytaszdm
csokkenése legtobbszor aszimptomatikus, spontdn rendez6dd, elvétve thomboticus microangiopathia (TMA).
A betegek szoros kdvetése, a szovédmények korai észlelése, megfeleld felkésziiltség azok ellataséra alapvetd feltétele
a génterapianak. A cardialis troponin-l mérés, és a bal kamrai ejekcids frakcid kovetése segit annak eldontésében,
hogy az immunreakcié drtalmatlan jelenségével, vagy valddi cardialis toxicitassal dllunk-e szemben. Mellékhatdsok
kozé tartozik az atmeneti artalmatlan tachy-/ bradycardia, étvagytalansag, 1az, hypernatraemia, hypoglykaemia,
dehydratio, ketoacidosis, hanyas, fogyas, infekcidhajlam, hosszabb tavon a szteroiddal kapcsolatos mellékhatasok
[9,15,19]. Azimmunreakcio szuppresszidja, és a mellékhatasok csokkentése érdekében a génterapiat megel6z naptol
el kell kezdeni a szteroid immunprofilaxist, és mindaddig folytatni — sziikség esetén emelni — kell a dézist 2 hénapon
tul is, ameddig a transzaminaz értékek nem csokkennek a normal fels6é hatar kétszerese ala [19]. A hataserésséget,
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elérheté mozgasfejlédést, és a technoldgia dependencia mértékét szignifikdnsan befolyasolja a gyermek életkora
[15,130].

10.2. A betegségmodosité terapia elkezdésének javallata tiinetmentes betegek esetében az SMN2
kopiaszamtol fliggéen

Ajanlas58

Ha ujsziilottkori sziiréssel kisziirt egy SMN2 képiaval rendelkezé gyermek neuroldgiai vizsgalat soran nem
mutatja az SMA tiineteit, szakértoi konszenzus alapjan a kezelés megkezdése javasolt. (C) [127]

A korai kezelés kulcsfontossdgu a motoneuron kéarosodas befolydsoldsa szempontjabdél (SMAT tipusban az elsé 6
élethénapban a motoneruonok 90%-a elveszhet [133, 134, 135].

Egy SMN2 képia esetén: A betegség lefolyasa ebben a formaban a legsulyosabb, a progresszié a leggyorsabb, a varhato
hatékonysag és egészségnyereség a legalacsonyabb [131, 132]

2-3 SMIN2 képiaszdm esetén: mindhdrom betegségmaodosito terdpia hatdsét vizsgaltak/vizsgaljak.

Hathetes kor el6tt elkezdett nusinersen mellett 4,9 éves median kdvetésiidd utdn mind a 25 gyermek életben van, nem
szorulnak tartds 1égzéstdmogatasra, képesek 6nallo tilésre (84%-uk a WHO altal meghatarozott normal tartomanyon
belill), 96% segitséggel, 92% onalldan jar (64% normal tartomanyon beliil), romlast nem észleltek. Nem jelent meg
az Ujszulottkori alkalmazds miatt mellékhatas [136].

29 tlinetmentes, genetikailag igazolt 5q SMA-Ujsziil6ttnél 6 hetes kor el6tt alkalmazott onasemnogene abeparvovec
terdpia két évi kdvetése utdn a 3 SMN2 képidval rendelkezd gyermekek koziil 93% képes onalléan jarni, 73%-nal
az 6nalld jaras a normal idéablakon bellil jelent meg. A két SMN2 képids gyermekek mindegyike képes 6nallé tilésre,
79% a normal idéablakon belil. 78% képes onalldan allni, 64% 6nalléan jarni [137]. Sem a 2, sem a 3 SMN2 kopias
gyermekek nem igényelnek tartds Iégzéstdmogatast vagy szondataplalast. Az Ujszilottkori alkalmazés nem jelentett
fokozott kockéazatot a mellékhatdsok tekintetében [138].

A risdiplam hatasat preszimptomatikus betegek kérében vizsgald tanulmany értékelése még folyamatban van. A 12
betegbdl 5 gyermeknél 12 honapos kdvetési id6 utan végzett interim analizis alapjan mindegyik beteg tud 6nélléan
Ulni, maszni, 4 gyermek 6nalléan allni és jarni. Minden gyermek szajon at taplalhato, nem kerilt kérhdzba, és nem
szorul folyamatos lélegeztetésre [18, 139].

Mindezen vizsgélatok eredményei alapjan a 2-3 SMN2 koépiaval rendelkezd, 5q SMA-ban szenvedé tlinetmentes
gyermekek kezelésének szlikségességét 6 hetes életkor el6tt A evidencidju adatok tdmasztjdk ala. A kezelés
megkezdése 4 hetes kor el6tt javasolt nusinersennel vagy onasemnogene abeparvovec-vel. Amennyiben az EMA altal
befogadasra kerll a rizdiplam alkalmazasa két hdnapos kor alatt vagy valamilyen el nem harithaté ok miatt a kezelés
2 hénapos korig nem kezdédik meg, risdiplam terdpia indithaté.

4 SMN2 kdpia esetén: a kezelés miel6bbi megkezdését szakértdi konszenzus-javasolja [126].

Figyelembe véve, hogy a szliréprogram soran kisz(irt, illetve a klinikai tiinetek alapjan diagnosztizalt betegek kozott
a 4 kopids betegek ardnya hasonld, nem kizérhaté, hogy a 4 kopids betegeknél életiik sordn megjelennek a tiinetek,
ezért esetlikben is akkor varhato a legnagyobb egészségnyereség, ha a kezelést tiinetmentes dllapotban kezdjiik meg
[127,129].

5vagy tébb SMIN2 kdpiaszdm esetén: nincs terapids tapasztalat [127].

Ujsziilttkori szlréssel felfedezett 5 SMN2 képids betegek esetén javasolt a képiaszdm megbizhaté meghatarozasa
tobb fliggetlen labor éltal, a gyermek kévetése neuromuscularis betegségekben jartas gyermekneurolégus révén,
legaldbb félévente kontrollvizsgalat (miometrikus mérés, kornak megfelel6 mozgésskala, fizikdlis és neuroldgiai
vizsgalat).

A kezelést javasolt elkezdeni, ha az aldbbi feltételek koziil barmelyik teljesul:

Miometrikus mérések sordn az izom-0sszehlzédas mértéke csokken (>=4 év).

— Fizikdlis vizsgalat sordn valtozds észlelhet6: reflex kiesés, proximalis gyengeség, gyengeség a torzs
kiegyenesitésében, fejkontrollban, nem éri el a motoros mérfoldkdvek valamelyikét vagy azok mindsége csokken
(barmely életkorban).

- Motoros fejlédésben vald visszamaradas, vagy a motoros funkcio értékelésében csokkené 6sszpontszam.

— EMG-n barmilyen aktiv vagy krénikus neurogén valtozas van (barmely életkorban).

— Az EMG sorédn a CMAP (Compound muscle action potential) teszt a normal érték ala esik (barmely életkorban)
[140].
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10.3. Terapiavalasztas

Jelenleg nincs elegend6 adat annak bizonyitasara, hogy a betegségmadédositd terdpidk kozll barmelyik elénydsebb
lenne. Hatékonysag tekintetében nem bizonyithat6 egyértelmi kiilonbség. A betegek életkora, SMN2 képiaszama,
AAV9-antitest titere alapjan lehet eldonteni, melyik terdpia javasolhaté (lasd XI. Melléklet fejezet 1. dbra) [131, 163].

10.4. Terapiavaltas és terapia leallitas

Hatdastalan a terdpia, ha a kezelés mellett a betegség lefolydsa nem kiillonbozik a természetes lefolyastdl. A terapia
hatékonysagét leghamarabb egy év kezelést kdvetben javasolt megitéini.

Tekintettel arra, hogy nincs meggy6z6 adat a terapidk mozgasteljesitményre gyakorolt hatdsanak kiilénbségére, ezért
a jobb hatékonysag reményében nem javasolt terapiat valtani.

10.5. Egyéb kiegészito gyogyszeres terapiak

Szamos hatdéanyaggal folynak klinikai vizsgalatok (neuroprotektiv olexosim, troponin aktivator reldesemtiv,
a neuromuscularis junkciéra haté amifampridine és pyridostigmin, salbutamol). Az eddigi eredmények nem igazoltak
hatékonysagukat [141].

10.6. Nyomon kovetés

Betegségmodosito terapiaban részesiil6 betegeket javasolt 3-6 havonta nyomon kévetni.

Minden kontrollvizsgdlat alkalmdval elvégzendé vizsgdlatok:

- Fizikdlis vizsgalat, antropometriai mérések.

— Neuroldgiai vizsgalat: kilonds figyelemmel a neuromuscularis strukturdkra (izomtomeg, trophia, izomerd,
inreflexek, koros reflexek, bulbaris tiinetek).

- Mozgasstatusz felmérése (CHOP Intend, HFMS, RULM) a megfelel6 skala alapjan (lasd XI. Melléklet fejezet 4.
tablazat).

- Eletfunkciés paraméterek nem invaziv mérése (légzésszam, szivfrekvencia, vérnyomas, testhémérséklet,
oxigénszaturacio).

— Laboratériumi vizsgdlatok: teljes vérkép, véralvadds (ha az alkalmazott gyogyszer miatt sziikséges), vese- és
majfunkcio, vércukor, teljes vizelet, kalcium- és D-vitamin-szint.

- Abeteg vagy szilei altal riportalt életmin&ség kérddivek.

Panaszok alapjdn, sziikség esetén:

- Szakorvosi konzultacié pulmonoldgus, gasztroenteroldgus, ortopédus, rehabilitacids szakorvossal.

- Dietetikai tanacsadas, taplaltsagi allapotfelmérés.

- Pszicholégiai tandcsadas.

— Szocidlis konzultacié (szocidlis munkas, csaladdsegité).

— NIV (nem invaziv |élegeztetés) (gyermekintenziv szakorvos és szakasszisztens) vizit: Ujonnan diagnosztizalt
SMAT-es és SMA2-es betegeknél, illetve mar noninvaziv otthonlélegeztetésben Iévéknél a terdpia megkezdése
elétt, de legkésébb egy honapon beliil, majd a pulmonolégus javaslata alapjan rendszeresen.

Evente elvégzendé vizsgdlatok:

- Specidlis anyagcsere-vizsgalatok (karnitin és vizelet szerves savak, vizelet keton).

- Kardioldgiai vizsgalat, EKG.

- Dietetika: taplaltsagi allapot fliggvényében - indirekt kalorimetria, naplévezetés és rendszeres kapcsolattartas.

- Gasztroenteroldgia: dietetikai felmérés és anamnézis alapjan egyénileg eldéntendé.

— Pulmonolégia: 4-5 éves kortdl 1égzésfunkcié vizsgalat is, illetve allapottdl fliggéen polysomnografia kezelés
kezdetén, majd egyéni igénytdl fliggéen minimum évente.

- Pszicholdgiai felmérés/szocidlis tdmogatds: 1 alkalommal mindenképp, majd igény szerint.

Minden betegnél egyénileg, a panaszok, tlinetek és a vizsgalatok eredményei alapjan sziikséges eldonteni a rutin

gondozasoktol eltéré igényeket.

A XI. Melléklet 4. tdblazata az életkor és mozgasteljesitmény alapjan javasolt mozgésskaldkat mutatja be [142].

10.7. Specialis szempontok a betegségmodositoé terapiak alkalmazasa soran

Nusinersen

Laboratériumi vizsgdlat: minden kezelés el6tt elvégzendd a thrombocytaszam, véralvadasi parameterek, vizelet
altaldnos vizsgalata.

Mozgdsstdtusz felmérés: az 1., 4., 5. és minden ezt kdvet6 gydgyszerbeadas alkalmaval [136].
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Képalkoté vizsgdlat az intrathecalis kezelést kdveté néhany napon tul fennmaradd fejfajas, hanyas intracranialis
nyomasfokozddds lehetdsége és klinikai gyanuja esetén.

Risdiplam

A terdpia elkezdését kovetéen 1 és 2 honap mulva kontrollvizsgalat javasolt, majd ezt kévetéen 4 havonta (3-6
havonta).

Reproduktiv korban [évé betegeket tajékoztatni kell az allatkisérletek alapjan felmeriilé embriotoxicitas kockazatéra,
és gondoskodni kell a megfelel6 fogamzasgatld modszer alkalmazasarol (néknél a gydgyszer elhagyasat kovetden
egy, férfiaknal 4 honapig). A kezelés megkezdése el6tt a reproduktiv potenciallal rendelkezé férfi betegekkel meg kell
beszélni a termékenység megdrzésére iranyuld stratégiat [17].

A nem klinikai vizsgalatok soran észlelt retinatoxicitas miatt javasolt évente szemészeti vizsgalat [143].
Onasemnogene abeparvovec

A kovetés két szakaszra oszlik. A korai szakban fokozott a mellékhatasok és szovédmények kockdzata, a beadast
kovetd napokban eléfordulhat — tlineti terapiara rendez6dé — nem infekciés héemelkedés, laz, étvagytalansag,
hanyinger és hanyas.

A szervi érintettségek megitélésére a szervfunkciok laboratériumi vizgalata, és a betegek klinikai allapotanak
vizsgélata legaldbb hetente sziikséges [9, 19].

A szivizom-nekroenzim megemelkedése altaldban az immunreakcié artalmatlan részjelensége, azonban sziikséges
a strukturdlis kdrosodas altal okozott hemodinamikai zavar, illetve szivritmuszavar kizarasa echocardiographiaval és
EKG-vizsgalattal [19, 144].

Szovédménymentesség esetén a génterdpidt kdvetd 1. hdnapban hetenként, a 2. és a 3. hénapban kéthetenként
torténik a kontrollvizsgalat (lasd XI. Melléklet fejezet 6. tablazat). A laboratériumi értékek monitorozasa a normal
kiinduldsi érték eléréséig sziikséges [9].

A szteroid dozirozasa és levalasztdsa individualizéltan, a transzamindz értékek alapjan torténik (lasd XI. Melléklet
fejezet 7. tablazat), egyénileg mérlegeléssel (lasd XI. Melléklet fejezet 8. tablazat) [19, 145].

Szteroid |6késterapia sziikségessége esetén a beteg kérhdzi felvételt igényel. Az emisszio, definitiv majkarosodassal
nem jaro, stabil klinikai allapot, 5 mg/ttkg/nap ddzis alatt engedhetd meg. A kontrollok mindaddig legalabb hetente
szlikségesek, amig a napi szteroid igény meghaladja az 1 mg/ttkg dozist.

A szteroid 28 nap alatti levalasztasanak feltétele, hogy a transzamindzok ne érjék el a normal felsé hatarérték
kétszeresét [19].

Tovabbi nem kivant kdvetkezményekkel kell szamolnunk a szteroid elégtelen hatdsa, valamint mellékhatdsa miatt.
A gyermekek atmeneti étvagytalansagat gyakran fokozott étvagy és sulyemelkedés, esetleg folyadékretencio,
vérnyomas-emelkedés, infekcid koveti. Ezért torekedni kell a minimdlisan szlikséges, de még elégséges dozisban
torténé adasra, és a mielébbi doézisredukcidra, az optimalizélt és individudlis taplalasra. A rendszeres ellendérzd
vizsgalatok soran az éhomi vércukor, vizeletcukor, infekcié gyanuja esetén a gyulladdsos paraméterek meghatarozasa,
gockutatas sziikséges. Javasolt a taplaltsagi allapot, a napi fehérje- és energiabevitel rendszeres ellenérzése a szllék
altal vezetett taplalkozasi naplé adatai alapjan.
Ahosszutavigondozasamultidiszciplinaristeam specialistdinak el6irasai, valaminta NEAK-el6irds figyelembevételével
javasolt (lasd XI. Melléklet fejezet 9. tdblazat) [145]. Hosszu tavon a szteroid altal indukalt/ sulyosbitott osteoporosis
miatt fontos a csontdenzitometria, a vizelet elektrolit-Urités, valamint hormonvizsgalatok elvégzése.

11. Siirg6sségi/intenziv osztalyos ellatas

Ajanlas59

A teriileten, gondozasban all6 SMA-betegek heveny allapotrosszabbodasuk esetére rendelkezésre kell
allnia el6zetesen felallitott, egyedi tervnek, ami tartalmazza az ellatas személyre szabott céljait, aspektusait
(azintubalas/extubalas/tracheostomia, valamint a szedalas és komfort terapia kritériumait; a beteg anatomiai/
fiziologiai jellemzéit, bioldgiai és pszicholdgiai sziitkségleteit, a csalad szempontjait). (C) [21]

Ajanlas60

Akut allapotrosszabbodas miatt intenziv ellatasra keriil6 SMA-betegeknél elsédleges cél a valadékeliminacio
fokozasa, és lehetdleg noninvaziv pozitiv nyomasu lélegeztetés, médositott paraméterekkel, a sziikséges
legkisebb oxigénkoncentracioval, folyamatos betegmegfigyeléssel és miiszeres ellenérzéssel. Kizarélagos
oxigénkezelés, és CPAP keriilendé. (C) [21]
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Az SMA-betegeknek és csalddjuknak ismernilk kell a heveny éllapotromlasok jellemzé okait, szokdsos lefolyasat.
A kezelés céljait, a terapias tervet a betegség stabil allapotaban kell meghatarozni a koértorténet, rendelkezésre
allé leletek, adatok (példaul kordbbi spirometria, alvaslabor eredmények stb.) segitségével, a gyermek és a csalad
preferenciai mentén [26].

A beteg gyermekeknek, csalddjuknak, az egészségligyi elldtd intézményeknek és a tdrsadalombiztositasnak is érdeke,
hogy az interkurrens epizédokat, ha csak lehetséges, az otthoni kdrnyezetben és/vagy ambuldnsan kezeljék [146].
Kivanatos, hogy az ilyen heveny éllapotromlas megoldasara is tartalmazzon a fenti terv megfelelé Utmutatast [20].
Ennek segitségével felkésziilhetlink a mar meglévd terapia (példaul noninvaziv lélegeztetés, valadékeliminacio,
fizikoterdpia) médositasara, intenzifikdldsara, Uj gyodgyszerek (példaul horgétagitok) vagy eszkdzok alkalmazasara —
ezek az akut helyzetben késedelem és kapkodas nélkil bevetheték. A terdpias terv megvonja a helyi lehetéségek
hatarait is, és a korhazba utalas kritériumait.

A betegeket multidiszciplinaris megkozelitésben kell kezelni (Iasd XI. Melléklet fejezet 2. abra) [26, 147].

Az akut allapotromlds elldtasdnak alappillére a pozitiv nyomdsu (lehetéleg noninvaziv) lélegeztetés, vagy a mar
zajlo lélegeztetés paramétereinek emelése, és a valadékmobilizalds intenzifikalasa [21]. Eszk6z0s, ennek hianyaban
manudlis kohogtetés és fizikoterapia alkalmazasa javasolt. A kohogteté pozitiv/negativ nyomasértéke 30-40
vizcm-re, vagy a beteg éltal tolerdlt értékre llitando be [21]. A pulmonalis tdmogatas ellendrzése vérgazvizsgalattal,
a kilélegzett vagy transzkutdn szén-dioxid-szint monitorozasaval torténhet. Fontos a beteg léguti anatémidjanak
ismerete, az esetleges nehéz légutbiztositasra valo felkésziilés.

Amennyiben felvételkor a gyermeket intubdltuk, az extubéciéra lehetéleg minél kordbban, a hozzdadott oxigén
mennyiségének minimalisra csokkentése utdn kerilljon sor [21]. A tubus eltavolitdsat kovetdéen noninvaziv
|élegeztetés hasznalhato. A tracheostomia - ritka kivételektdl eltekintve — nem slirg6sséggel végzendé beavatkozas;
a beteggel és csalddjaval egyeztetve, csak akkor javasolt, ha a NIV valamilyen okbdl ellenjavallt vagy nem hozza meg
a vart eredményt [26, 148].

Kiemelten fontos a folyadékelektrolit-haztartas és a taplaltsagi allapot optimalizalasa is, a kardilis probléma korai
észlelése és elhdritasa.

12. Anesztézia, perioperativ periédus

Ajanlasé1

Gondos preoperativ allapotfelmérést és rizikobecslést kovetéen anesztezioldgiai terv kialakitasa sziikséges,

elsésorban a pulmonalis sz6védmények megel6zése érdekében. A posztoperativ 6rzés a csak fekvo, vagy il

betegeknél emelt szintii osztalyon javasolt, a Iégzéstamogatas és valadékmobilizacio intenzifikalasaval. (C)

[149]

Az SMA-betegek perioperativ ellatasuk, érzéstelenitésiik specidlis anesztezioldgiai gyakorlatot igényel (lasd XI.

Melléklet fejezet 3. dbra) [22].

Anndl nagyobb anesztezioldgiai kockazattal kell szamolni, minél kordbban jelentek meg az alapbetegség tiinetei [6].

Extraneuralis manifesztaciok (congenitalis vitium, csonttorések, osteopenia) leggyakrabban a neonatalis formaban

(SMAO) fordulnak el6é. Az enyhébb tipusokban a kardialis problémak ritkabbak, bar el6fordulhat hirtelen szivmegallas,

vegetativ szabdlyozasi zavar (példaul bradycardia).

A csak fekvd és/vagy Ul6 gyermekeknél a legfontosabb anesztezioldgiai szempont a pulmonalis szovédmények

(atelectasia, aspiracio, hipoventilacio) megel6zése.

A mutétre valo felkésziilésnél javasolt felmérések:

— pulmonalis statusz (vérgazvizsgalat, spirometria szlikség és lehetdség szerint, NIV gondozés adatai),

- taplaltsagi allapot,

- varhato intubacids nehézség (elégtelen szajnyitas, a temporomandibularis izlilet kontrakturaja, ankildzisa, a nyaki
gerinc immobilitasa fordulhat el6),

- agastrooesophagealis reflux mértéke

Aktudlis infekcio esetén, az elektiv m(itétek halasztasanak megitélésekor szokasosndl konzervativabb megkdozelités

ajanlott [149].

A malignius hyperthermia, rhabdomyolysis kockdzata nem fokozott.

A zsirsavoxidacié zavarat, hypoketotikus hypoglykaemiat leirtak, ezért a taplalas hosszabb felfliggesztése ellenjavallt.

A teljes parenteralis taplalas folytatasa intraoperative is megfontolhato [150].
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A posztoperativ 6rzés emelt szintl ellaté egységben, a csak fekvd és/vagy iil6 betegeknél NIV mellett torténjen
(szlikség esetén megemelt paraméterekkel). A vér oxigéntelitettségén kivil a kilégzett vagy transzkutan széndioxid
szint ellendrzése javasolt.

Az érzéstelenitéshez barmilyen szer hasznalhaté. Az dpiatokkal, és a neuromuscularis blokkoldkkal fokozott évatossag
ajanlott, a fokozott érzékenység miatt ugyanis hatasuk felfliggesztés utan is fennmaradhat, és a relaxometrids mérés
sem ad megbizhaté eredményt [149]. Regionalis anesztézia is alkalmazhato.

A perioperativ idészakban nagy hangsulyt kell helyezni a hypo-és hyperglykaemia elkertlésére.

13. Az SMA-betegek palliativ ellatasa, életvégi dllapot kezelése, eutanazia, pszichés vezetés, otthonapolas

Ajanlas62
A bizonytalan prognozis és a hosszu tavu kezelés miatt a kurativ és a palliativ szemlélet egymast kiegészitve
kell, hogy részt vegyen az SMA-betegek ellatasaban. (C) [22, 151, 152]

Ajanlas63
Terapiarezisztens és nem kezelt beteg esetén javasolt csaladi konferencia keretében tajékoztatni a sziil6ket
a kurativ terapia befejezésérdl és a tovabbi palliativ terapias lehetéségekrél. (C) [22, 151, 152]

Ajanlas64

Gyogyithatatlan, terminalis allapot kozeli beteg életvégi palliativ ellatasba vétele javasolt, a sziilok
valasztasatol fiiggden a sajat otthonukban, gyermekhospice hazban, kérhazban. A palliativ ellatas kiterjed
a gyermek életmindségének javitasara, kinzo tiineteinek csokkentésére, nyugtaté és fajdalomcsillapitok
adasara, a csalad pszichés felkészitésére. Terminalis allapotban az életvégi helyzet tervezésénél fontos
az Gjraélesztés kérdését a sziilokkel egyeztetni. (C) [22, 151]

Az SMA diagnézisanak megallapitasa utdn a betegek multidiszciplindris szakmacsoport gondozédsaba keriilnek,
melynek részét képezi a palliativ specialista is. Feladata az életvégi ellatason tul az életet korlatozo és a veszélyeztetd
betegséggel él6 betegek kinzé tlineteinek enyhitése, életmindséguik javitasa, a hozzatartozok terheinek csokkentése
[21,22,151,152].

Azoknal a ,csak fekvé” SMA-betegeknél, akiknél a terapidk nem fejtették ki a megfelelé hatast, jelenleg az egyetlen
életet meghosszabbito, illetve életben tarté beavatkozas a noninvaziv l1élegeztetés és a mesterséges taplalas. A NIV
elégtelensége, a tracheostoma, és folyamatos invaziv lélegeztetés az életminéség-romlashoz vezet. Tracheostomia
csak akkor javasolt, ha NIV-vel a lélegeztetés kivitelezhetetlen. Szdmos csaldd a tracheostoma kivitelezésével inkdbb
a gyermek szenvedésének a meghosszabbitasat tapasztalta, mintsem életminéségének javulasét, és a betegséggel
egyutt jaré terhek enyhiilését [22, 153-155].

A gyermekhospice-palliativ alapelvek szerint sziikséges tervezni az SMA-betegek palliativ ellatasét is, melyhez javasolt
otthondpolasi program kidolgozésa [151].

13.1. Gyermek palliativ ellatas fajtai

Eletvégielldtds: segitségnyujtas gyégyithatatlan és progredialé betegségben szenvedé gyermekeknek és csaladjaiknak
szdmdra az élet utolso6 szakaszéban.

Mentesité elldtds: a sulyos komplex betegségben szenved6 gyermeket neveld csalddokat mentesitése meghatarozott
id6re a gyermekek ellatasa aldl.

Tranzit vagy adaptdci6s elldtds: a hosszu korhazi kezelés utan a sulyosan beteg gyermekek sziileinek/hozzéatartozdinak
segitése és megtanitasa a gyermek apolasaval kapcsolatos teenddkre, ezéltal lerdviditve a kdrhazban tartézkodas
id6tartamat.

13.2. Otthoni palliativ ellatas

A beteg altalanos éllapota és a terapia altal kifejtett hatds donti el, hogy a palliativ elldtdsra milyen mértékben van
szlikség [156]. Ha a gyermek allapota kielégitd, illetve jol reagal a terdpiara, akut allapotromlds esetén a ,Standard
of care” programban jelenlévé tarsszakmak ellatasai keriilnek el&térbe, és a palliativ teamnek is elérhetének kell
lennie. Ha a gyermek életvégi helyzetbe kertil, a palliativ elldtasé a fészerep, a tarsszakmak elérhetéségével. Az Gl6- és
jaréképes gyermekek palliativ gondozédsa a mentesitd és a tranzit/adaptacios ellatds, nem érinti az életvégi ellatast.
Az otthoni ellatast biztosité palliativ team tagjai: palliativ orvos, palliativ szakdpold, pszicholégus, gyégytornasz,
szocidlis munkas [151, 156, 157]. Az SMA ,Standard of care” programban lévé szakemberek megjelenhetnek mind
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a két teamben. Eletvégi helyzetben a csalad részére folyamatos (napi 24 6ras) elérhetéséget kell biztositania egy
palliativ ellatasban jartas orvosnak és apolénak [151, 158].

13.3. Eletvégi palliativ ellatas

Az életvégi palliativ ellatast progrediald, gydgyithatatlan betegségben szenvedd betegek és csalddjaik igényelhetik
[152, 159, 160]. Az elldtds nem tdmogatja az alapbetegség éltal kialakult terminalis dllapotban végzett Ujraélesztést,
mivel az a beteg gyermek szenvedéseinek a meghosszabbitasat jelentené [152]. Kiemelkedé fontossagu a sziilék és
a testvér(ek) felkészitése az életvégi helyzetben jelentkezd tiinetekre, és a gyermek elladtdsdban jelentkez6 valtozd
igényekre [158]. A palliativ elldtas rugalmasan alkalmazkodik a csalad igényeihez, tdmogatja ket dontésiikben, amit
barmikor megvaltoztathatnak [151]. A csalddnak joga van elddnteni, hogy az életvégi ellatast hol szeretnék igénybe
venni (sajat otthonukban, gyermekhospice hazban, gyermekhospice osztilyon, azon a kérhazi osztalyon, ahol
gondozas alatt alltak) [151].

Az életvégi palliativ ellatdshoz a sziildk (illetve a gyermek torvényes gydmjanak) egybehangzé igénye sziikséges,
tervezését irasba kell foglalni, és a sziil6k irasbeli beleegyezése sziikséges a megkezdéséhez [152, 159, 160].

Az alapbetegség okozta nyugtalansdgot gydgyszeresen javasolt csokkenteni. Ha a gyermek az életvégi ellatas
bevezetése el6tt nem hasznadlt lélegeztetégépet, akkor ebben a stddiumban mar nem javasolt a lélegeztetés
bevezetése. A korabban lélegeztetett gyermeknél nem ajanlott abbahagyni a lélegeztetést. Amennyiben kordbban
NIV-t alkalmaztak, annak elégtelensége ellenére sem javasolt attérni invaziv lélegeztetésre, mert meghosszabbitana
a gyermek szenvedését. A hypoxiat oxigén hozzdadasaval lehet mérsékelni. A tlineteket morfium, vagy mas opiat
szarmazék adasaval hatékonyan enyhithetjiik. A gydgyszer beadasara altaldaban nazogasztrikus tdpszonda elegendd,
de szlikség lehet subcutan gyogyszeradasra, vagy folyadékpotlasra. A nyelési és kohogési képtelenség miatt a léguti
véladék eltdvolitdsara nagy hangsulyt kell fektetni (garatleszivas és kohogést eléseqité eszkodzok, technikdk),
kohogtetégép hasznélata javasolt [161]. A decubitus megelézésére kiilonos figyelmet kell forditani. Az SMA ,csak
fekvé”betegek irreverzibilis llapotromlasa esetén megfeleld palliativ gondozassal az,életvégi” palliativ ellatas otthon
is kivitelezhetd, palliativ szedacidra nincs szilkség [152, 159, 160]. Az otthoni gyermek-palliativ ellatdsban a betegek
életmindsége bizonyitottan javul, és koltséghatékony, mind a csalddok, mind az egészséguligyi szolgdltatok szdmara
[162].

13.4. Pszichés vezetés

Ajanlas65

A pszichés vezetés rehabilitaciéos szemléletben kell, hogy torténjen a mentalis zavarok kialakulasanak

megel6zése és az életmindség javitasa céljabol. (C) [160]

Akritikus-, életveszélyes allapotu gyermekek életfunkcidinak stabilizalasa, a lélegeztetégépek, beteg6rzé monitorok, és

specialis gyégyszerek sziikségessége, és a gyakran belathatatlan idejd/kimenetell gydgyulasi folyamat nagymértékui

fizikai és érzelmi megterhelést jelent mind a kezelt betegek, mind a sziil6k/hozzatartozok szamdra. Az allapot okozta

veszteség, a bizonytalansag és a kontrollvesztés élménye elkeriilhetetleniil okoz szorongast, negativ hangulati

allapotot, a tehetetlenség érzése gyakran reménytelenséggé valik, mely a depresszié vagy egyéb pszichiatriai korkép

tlineteinek kialakuldsdhoz vezethet (a betegnél és/vagy csaladjandl is). A pszicholdgiai tdmogatds elsédleges célja

a prevencio, a pszichés tiinetek masodlagos karosodasként valé megjelenésének elkeriilése, a betegség lefolyasanak

pszichés oldalrél torténd tdmogatdsa, és az az er6forrasok mozgositasa [152, 159, 160].

A mentalhigiénés segit6 team feladatai:

— Holisztikus szemlélettel és interdiszciplindris team munkéban végzett specidlis tevékenység - szakorvos, apolo,
klinikai szakpszicholégus, szocialis munkas, és (legaldbb féiskolai végzettségl) mentalhigiénés szakember.

- Klinikai szakpszicholdgus/szocialis munkds/mentélhigiénés szakember bevonasa kezdettdl, a beteg és/vagy
hozzatartozéinak pszichés tdmogatdsa a tobbi kezeléssel parhuzamosan.

- Asegit6 szakember (klinikai szakpszicholégus/szocidlis munkdas/mentélhigiénés szakember) a diagnézis kozlésétdl
kezdve kiséri a beteget és csaladjat.

- Agondozésba vétel céljaa masodlagos pszichés karosodasok megelézése, és az életmindség javitasa, rehabilitacios
szemléletben (pszichorehabilitacio).

- Folyamatos konzultacié a kezelé személyzet tobbi tagjaval, informacié szerzés a beteg fizikai allapotarol,
a szakemberek rendszeres tajékoztatasa a beteg és hozzatartozoi pszichés allapotarol.

- Abeteg és a csalad gondozasa a beteg allapotanak megfeleléen.
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A beteg/csalad pszichés gondozasanak szempontjai

Kiemelten fontos a pszichoedukacié és a krizisintervencié. A cél a gyermek szdmdra a lehetd legjobb funkcidk, és
életminéség megteremtése. A gyermek és a csaldd pszichés gondozasa a veszteségfeldolgozés, az eréforrasok
mobilizéldsa, a megfelel6 megkiizdési stratégidk kialakitdsa mentén torténik. A csalad (beteg/sziil6k/testvérek/
hozzatartozok) nem normativ kriziseken torténé atsegitése csalddterapia, egyéni vagy csoportos terapia formajaban,
szlikség esetén pszichiatriai javaslat alapjan torténd gydgyszeres tdmogatdassal torténhet, a mitéti beavatkozasok
idején intenziv és gyakori jelenléttel.

A jaréképesség elvesztése és a megvaltozott testi képességek miatt a betegnél megné a depresszié és egyéb mentélis
betegség kialakuldsanak kockazata. A beteg fizikai és mentélis dllapota befolydssal van az egész csalad mentalis
allapotéra. Asegité szakembertdmogatdjelenlétefontosanormél kdzosségbe vald reintegracio folyamataban (iskoldba
visszailleszkedés, munkahelyre visszailleszkedés teriiletén, intézménybe kivonulas, pszichoedukacid). A beteg egyéni
vagy csoportos terdpidjanak fokusza a fizikai dllapot, és az életminéség megvaltozasa, a veszteségfeldolgozas. Tortéhet
egyéni vagy csoportos terapia formajaban. Ebben az esetben is fontos a hozzatartozok mentélhigiénés tdmogatasa.
Eletvégiallapot esetén a gyermek hozzatartozdinak pszichés timogatasa rehabilitacios szemléletben térténik, pszichés
gondozas a diagnoézis kozlésétdl sziikséges. A gyermek szdmara a lehet6 legjobb életminéség megteremtése a cél.
A csaldd szdmdra a kezdeti fazisban kiemelten fontos a pszichoedukacié és a krizisintervencié. A gyermek éllapota
az egész csalad fizikai és pszichés allapotat befolyasolja, a csalddtagoknal megné a depresszié és egyéb mentélis
betegség kialakuldsénak az esélye. A hozzatartozdk gyaszfolyamatdhoz hozzatartozik a megelblegezett gyasz,
amely még a gyermek életében elkezdddik. A sziilékkel, testvérekkel torténé munka soran a veszteség, blntudat
feldolgozasa, eréforrasok mobilizélasa, a megfelelé megklizdési stratégiak kialakitasa a cél. A gyasztdmogatas
torténhet csaladterdpia, egyéni vagy csoportos terapia formdjaban. Fontos, hogy a fiatalkord hozzatartozdk
életkoruknak és érzelmi allapotuknak megfelelé segitségnyujtdsban részesiljenek. Sziikség esetén gyodgyszeres
tdmogatds szlikséges pszichidter bevonasaval.

14. Osszefoglalas

A ,Standard of care” biztositasa az SMA betegek kérében megalapozza a szomato-motoro-mentalis, az életfunkciok
(Iégzés, nyelés), a téplaltsagi allapot javuldsat, a technoldgia-dependencia és dgyhoz kotottség, apolasi igény,
a csaladra és az egészségligyre harulo terhek csokkenését.

A legmagasabb szintli betegelldtast az irdnyelv elveit alapul véve, a sziil6kkel egyeztetve, egyénileg a legjobb
megoldast keresve, multidiszciplinaris kezelést és gondozast, fejlesztést biztositva a betegek szamara, mind
élettartamuk, mind életmindséglk szignifikans javulasat biztositja.

VII. JAVASLATOK AZ AJANLASOK ALKALMAZASAHOZ

Az alkalmazas feltételei a hazai gyakorlatban

1.1. Ellatok kompetencidja (pl. licence, akkreditacio stb.), kapacitasa
Javasolt, hogy az SMA-betegek a lakéhelyiikhoz legkdzelebb esé olyan centrumban kapjanak ellatast, ahol
gyermekneuroldgus, gyermekintenziv/anesztezioldgus, gyermek-gasztroenterolégus,gyermekpulmonolégus,
gyermekkardiologus, rehabilitaciés és ortopéd szakorvos, valamint gyermekpszichologus, fizikoterapias
szakember, dietetikus, gydgytorndsz és szocidlis munkas elérheté.

1.2. Specialis targyi feltételek, szervezési kérdések (gatlo és el6segité tényezok, és azok megoldasa)
A lélegeztetés modja az SMA tipusanak és sulyossaganak fliggvénye. Gyodgyszeres kezelésre alkalmas,
noninvaziv légzéstdmogatast igénylé betegeknél BiPAP késziilék, és testmérettdl fliggd interface, valamint
kohogtetégép, invaziv lélegeztetést igénylé betegeknél életkorhoz, tiidé compliance-hoz adaptalt
paraméterek megvalositasat biztositd respirator sziikséges.
Invaziv otthoni lélegeztetéshez olyan lélegezteté eszkdz kivanatos, mely folyamatosan régziti a beallitott
értékeket, a megvaldsult mért paramétereket, tarolja ezen értékeket trendszerden, alkalmas a l1égzési gorbék
nagyfelbontasu értékelésére.
A lélegeztetégép folyamatos mikodtetése érdekében otthoni Iélegeztetés esetén kotelez6 a sziinetmentes
aramforras.
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1.3.

1.4.

A technoldgiafliggd betegek biztonsaga feltételezi a folyamatos kapcsolattartast a hattér szolgaltaté intenziv
osztdlyaval, az otthoni ellendrzést végzé pulmonoldgussal, az alapellatéval, a siirgésségi helyszini ellatdkkal,
és az otthondapolasi szolgélattal.

A respiratort forgalmazd és karbantarté cég rendszeres szervizelést, meghibasodas esetén haladéktalan
gépcserét, sziiléi keresés esetén azonnali rendelkezésre 4llast biztosit.

Az intrathecalis és intravénds gyogyszeres terapia el6tti kivizsgalds, a kezelés, és a multidiszciplinaris
utankdvetés elbre szervezett idétervet, és preciz koordinatori tevékenységet igényel.

Fontos a tarszakmakkal torténé egyittmiikodés a gondozasok és a fejlesztések zavartalan kivitelezéséhez
hosszu tavon.

Az ellatottak egészségligyi tajékozottsaga, szocialis és kulturalis koriilményei, egyéni elvarasai

A sziilok tajékoztatasanak szempontjai:

- Klinikai genetikus: a betegség diagnozisa, 6roklédés médja, progresszidja, kezelési lehetdségek.

- Kell6 szakmai jartassaggal és tdjékozottsdggal biré szakorvos: a gyermek-SMA-kézpont terdpias
modszerei, a varhatd progresszié, a kovetés mddja, a betegség teljeskori menedzsmentje.

- Lélegeztetési specialista szakorvos: a |égzéstdmogatds modja, indukacidja, szévédményei, és
kovetése.

- Gasztroenteroldgus szakorvos és dietetikus: taplalastdmogatas.

- Rehabilitaciés és ortopéd szakorvos, gyogytornadsz, konduktor, nyelésspecialista: komplex
rehabilitacid, segédeszkozok.

- Pszicholdgus, mentalhigiénés szakember, szocialis munkds: a pszichoszocialis tdmogatas maédjai.

A sziiloi tajékoztatas kotelez6 elemei:

Formai elemek: egyéniesitett szébeli és irdsbeli tajékoztatas.

Tartalmi elemek:

- a betegség tipusanak, varhatd kimenetelésnek ismertetése,

- az otthoni felnétt felligyelet folyamatossaganak biztositésa,

- a gyogyszeres kezeléssel kapcsolatos lehetséges mellékhatdsok, szovédmények, hatdstalansag, és
kotelez6 vizsgalatok, ellenérzések ismertetése és sziil6i hozzéjarulas,

- a lélegeztetéssel kapcsolatos feladatok, lehetséges komplikacidk ismertetése,

- az eszk6zos taplalds ismertetése,

- a kotelezo ellendrzések ismertetése,

- a fejlesztémaddszereken torténd részvétel, segédeszkdzok alkalmazasa fontossaganak ismertetése, és
szul6i véllalasa,

- a szll6 igazoltan képzésben részesiilt a speciadlis ellatési, apoldsi, valamint stirgésségi teendékrol, és
elsajatitotta azokat.

A gyermek egészségiigyi szakmai iranyelvben meghatarozott otthoni kezelésének és gondozasanak

hatraltato, gatlé tényezéi lehetnek:

- a szlilére harulé fokozott felel6sség, fizikai és anyagi megterhelés,

- specidlis ellatasi feladatokban torténé megfelel jartassag sziikségessége,

- az infrastruktura specidlis kovetelményei,

- szakmai kompetencia elégtelensége,

- eszkozpark hidnyossagai.

Egyéb feltételek

Nincsenek.

2. Alkalmazast segité dokumentumok listaja

2.1.

Betegtajékoztato, oktatasi anyagok
Kulon betegtajékoztatd, oktatasi anyag nem készilt, az elldtasban részt vevd intézmények és alapitvanyok
sajat elektronikus fellletein hozzaférhet6ek.

2.2.Tevékenységsorozat elvégzésekor hasznalt ellen6rz6 kérdéivek, adatlapok

Nincsenek.

2.3.Tablazatok

1. tdblazat: A spindlis izomatrophia (SMA) csoportositdsa, tiinetei és az SMN2 képiaszam [27]
2. tdblazat: A nyugalmi anyagcserét meghatérozoé képletek [sajat szerkesztés]
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3. tablazat: A rehabilitacié soran alkalmazhaté fizioterapias mddszerek a funkciondlis teljesité képesség
fuggvényében [20]

4. tablazat: Az életkor és mozgasteljesitmény alapjan javasolt mozgasskéla [141]

5. tdblazat: A risdiplam dézisa életkor és testtémeg alapjan [17]

6. tablazat: A génterapia utani korai betegkdvetéskor végzendé alapvizsgalatok [19]

7. tdblazat: A szteroid immunszuppresszid vezetése az eurdpai alkalmazasi el8irds alapjan [19]

8.tdbldzat: Ajanlas a szteroid immunszuppresszié vezetésére [144]
9. tablazat: A tartds utankovetés elemei génterdpia utan [140]
2.4. Algoritmusok

1

2
3
3

. dbra: Terapiavalasztas algoritmusa SMA-ban. Klotz és munkatdrsai abraja alapjan modositva [162]
. dbra: Az SMA-betegek intenziv osztalyos ellatasanak szempontjai [sajat szerkesztés]

. dbra: Az SMA-betegek perioperativ elldtasanak anesztezioldgiai szempontjai [sajat szerkesztés]

. A gyakorlati alkalmazas mutatoi, audit kritériumok

A 6 hénapnal fiatalabb életkorban diagnosztizalt SMA1-2 betegek aranya

A terdpiakezdeti életkor és a genetikai diagnézis felllitasa kozt eltelt atlagos id6

A betegségmodosité terdpia utén 12, 24, 36,48 és 60 honap mulva elért pontszamemelkedés mértéke
A betegségmodosité terdpia utan 12, 24, 36, 48 és 60 honap miulva a mozgasskalan stagnaldst vagy
progressziét mutatd betegek aranya

Abetegségmoddosito terapiautan 12,24, 36,48 és 60 honap mulva a csékkend respirator-dependenciat
mutaté betegek ardnya

A lélegeztetés intenzifikdlasanak aranya betegségmaodosito terapidk kapcsan

Respirator lizemzavarok ardnya otthoni lélegeztetés sordn

Az otthoni elldtds soran a folyamatos felnétt felligyelet hidnydbdl adédoé problémak eléforduldsi
szama

A javasolt napi lélegeztetégép hasznalat meghiusuldsanak ardnya

A respirator szerviz késlekedése miatti komplikaciok szama

A javasolt napi kohogtetégép hasznalat meghitsuldsanak aranya

A betegségmddosité terdpia utan 12, 24, 36, 48 és 60 honap mulva nyelésképességet elveszitd
betegek ardnya

A betegségmoddosito terapidkkal 6sszefliggésbe hozhatd mellékhatasok és szovédmények aranya
Eletveszélyes szévé6dmények ardnya a betegségmadosité terapiak utan

Terapiavaltas aranya a betegségmaodositoé gyogyszerek alkalmazasa soran

aranya a betegségmodositd gyodgyszerek alkalmazésa soran

Szteriod intenzifikacid ardnya génterapia utan

Lumbalpunkciés kudarcok ardnya nusinersen kapcsan

Stirg6sségi korhazi felvételek aranya

Anesztéziai szovédmények aranya

A gondozassal kapcsolatos sziil6i inkompetencia ardnya

A gondozassal kapcsolatos sziil6i elégedetlenség, panasz aranya

A tdjékoztatdssal kapcsolatos szll6i panaszok aranya

VIII. IRANYELV FELULVIZSGALATANAK TERVE

Az aktudlis egészségligyi szakmai irdnyelv kidolgozédsadban részt vevé, fejleszté csoporttagok folyamatosan kovetik
a szakirodalomban megjelend, illetve a hazai ellaté kérnyezetben bekovetkezé valtozasokat. A tudomanyos
bizonyitékokban, valamint az ellaté kornyezetben bekdvetkezd jelentés valtozas esetén a fejleszté munkacsoport

konszenzus alapjan dont a hivatalos véltoztatas kezdeményezésérél és annak mértékérol.

A fejlesztécsoport az egészségiigyi szakmai irdnyelv érvényességi idejének lejarta el6tt fél évvel felllvizsgélja
az egészséguigyi szakmai irdnyelv aktualitdsat. Amennyiben sziikséges, médositja vagy megerdsiti az ajanlasokat, és
ezzel Gjra érvényesiti az egészségligyi szakmai irdnyelvet. Az aktualitas felllvizsgalata soran megismétli a fejlesztéskor
elvégzett teljes folyamatot az azéta eltelt iddintervallumra, azaz elvégzi a szisztematikus irdnyelv- vagy egyéb
irodalomkeresést Uj bizonyitékok utdn kutatva; szakérték véleményét felhasznalva a hazai ellatérendszer aktudlis
allapotat felméri, azonositja a valtozasokat, és eldonti, hogy sziikséges-e barmilyen mddositas.
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Soron kivili felllvizsgélatot végez a fejlesztécsoport, ha a szakirodalom és az ellatasi eredmények folyamatos nyomon
kovetése sordn az egészségligyi szakmai iranyelv hatékdrében a tudoményos és/vagy tapasztalati bizonyitékokban
és/vagy a hazai elldtérendszerben, elldtasi kortilményekben relevans és szignifikdns valtozés kovetkezik be.
A feltlvizsgalat mértékét a felmeriilé véltozas jellege és mértéke hatarozza meg.

Ha a soron kivdili fellilvizsgalat soran csak bizonyos ajanlasok érintettek, és a teljes egészségiigyi szakmai iranyelv

nem kerlilt fellilvizsgalatra, akkor a tervezett felllvizsgalati idépontban sziikséges a teljes terjedelemben végzett

attekintés.
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X. FEJLESZTES MODSZERE

Fejlesztécsoport megalakulasa, a fejlesztési folyamat és a feladatok dokumentalasanak médja

Az egészségligyért felelés miniszter felkérte a témdban érintett tagozatok delegalt tagjait, kezdjék meg
az iranyelvfejlesztést. A fejlesztécsoport a megalakulast kdvetéen meghatarozta az egyes elvégzend6 feladatokat.
Az irdnyelv kialakitasa a tagok egyéni munkajan, és tébbszori konzultacion keresztiil valésult meg.
Irodalomkeresés, szelekcio

Az irdnyelvfejlesztés elsédleges alapjat a hazdnkban 2017-ben érvénybe lépett, e témakdre vonatkozé egészségligyi
szakmai irdnyelv képezte, nem kiilfoldi irdnyelv adaptéacidja. Ugyanakkor kapcsolatban all elsésorban az V. Bevezetés
cimU fejezet 3. Kapcsolat a hivatalos hazai és kilfoldi szakmai irdnyelvekkel pont alatt taldlhaté nemzetkozi szakmai
ajanlasokkal.

A kérdés hazai szakellatdinak tapasztalatai képezték az iranyelvfejlesztés masik alapjat ,A gyermekek invaziv és
noninvaziv otthoni lélegeztetésérdl” cimi egészségiigyi szakmai irdnyelv figyelembevételével.

Ezt egészitette ki a szakirodalom-keresés, -szelekcio és -elemzés, kiilonds tekintettel a 2017 6ta megjelent tudomanyos
kozleményekre. Az irodalomkeresés a Magyar Orvosi Bibliografia, a PubMed adatbazisban fellelhetd, nyilvantartott
publikacioi, kozleményeialapjantortént. Akeresésazalabbikeresd szavak, valamintezek kombinacidjanak segitségével
valésult meg: molecular genetic diagnose, children, disease modifying therapy, steroide-immunosuppression,
pediatric longterm home mechanical ventilation, domiciliary, noninvasive, invasive, palliative care, nutritional
therapy, emergency care, intensive care, pediatric anaesthesia, multidisciplinary care, rehabilitation, psychotherapy,
spinal muscular atrophy, diagnosis, guideline.

Felhasznalt bizonyitékok erésségének, hianyossagainak leirasa (kritikus értékelés, ,bizonyiték vagy ajanlas
matrix”), bizonyitékok szintjének meghatarozasi médja:

Az ajanlasok erésségének meghatérozésakor a GRADE osztdlyozasi rendszert vették alapul.

Az irodalomkutatas soran randomizélt klinikai vizsgélatot vagy kontrollalt obszervacids tanulmanyt nem talaltak,
ezért ajanlasaikat,conditional” (feltételesen ajanlhato) mindsitéssel lattak el.

A forrasiranyelv hatdokore csak részben fedi a jelen irdnyelvét. A bizonyitékok elemzésénél ezért a fejlesztécsoport
célravezetSbbnek taldlta az altaluk haszndltnal az U.S. Preventive Services Task Force besoroldsi médszerének
alkalmazasat.

Ajanlasok kialakitasanak modszere

Jelen iranyelv ajanlasai részben a forras kozlemény megfelelé ajanlasainak adaptaldsara éptilnek. A hazai ellatd
kornyezet (az ellatott populacio jellemzdi, preferencidi, egészségkulturdja és koltségterhelhetdsége, jogszabalyi
kornyezet) sajatossagai miatt a fejlesztécsoport eltért az eredeti metodoldgiatol [1]: az ajanlasok erésségének
mindsitése a NZGG [2] beosztasan alapul.

A fejlesztécsoport dontéseit a Delphi-mddszer alapjan hozta meg. Ennek keretében a kiilonb6zé szakteriletek
specialistaibdl alakult munkacsoportok Osszegydjtotték a relevans szakirodalmi adatokat, Gsszevetették sajat
gyakorlatukkal, és anonim ajanlasokat tettek, melyekkel kapcsolatosan konszenzus konferenciak keretében alakitottak
ki egységes szakmai allaspontjukat.

Az egyes fejezeteket elkészité munkacsoportok ajanlasait a koordinator 0sszegezte, majd kozzétette a tarsszerzék
szdmdra, végsé allasfoglalas kialakitdsa céljabol. Véleménykilonbségek az irdnyelv kialakitdsa sordn nem voltak,
az ismételt egyeztetések a terjedelem csdkkentésére iranyultak, kozos megegyezés alapjan.

Véleményezés modszere

Az egészségligyi szakmai irdnyelv szakmai tartalmanak Osszeallitasat kovetdéen kikildésre kerilt az ellatasi
folyamatban érintett, véleményezésre kijelolt Egészséguigyi Szakmai Kollégium Tagozatoknak. A betegszervezetek
tandcskozasi joggal vettek részt az egészséguigyi szakmai irdnyelv fejlesztésében.

A visszaérkezd javaslatok beillesztésre keriiltek az irdnyelv szdvegébe, vagy azok alapjan modositésra kerilt
adokumentum szerkezete, amennyiben aziranyelvfejleszték egyetértettek azok tartalmaval. A vélemények kialakitdsa
konszenzuson alapult.

Fliggetlen szakért6i véleményezés modszere
Fuggetlen szakért6i véleményezést a fejlesztécsoport nem tartotta indokoltnak.
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XI. MELLEKLET

1.3. Tablazatok

1. tablazat: A spindlis izomatrophia (SMA) csoportositasa, tlinetei és az SMN2 képiaszam [28]

Az SMA tipusa Tiinetek Mozgas- Betegség Egyéb tiinetek SMN2
megjelenésének teljesitmény lefolyasa kopiaszam
ideje (halalozas)
SMA1 gyenge fejkontroll,
Werdnig- 0-6 ho nem dl dltaldban < 2 év | gyenge sirdsi hang 2-3 kopia
Hoffmannn és kohogés, légzési
(sulyos) nehézség, gyakori
hurutok

SMA2 lassu sulyndvekedés,
Dubowitz 7-18 hé megtanul Glni | >2év erétlen kohogés, 3 képia
(intermedier) enyhe kézremegés,

iztleti kontrakturak

SMA3 izomgyengeség
Kugelberg- > 18ho jaroképes felnéttkor véltozé 3-4 képia
Welander izomgorcs eléfordul
(enyhe) laza iziiletek
jaroképesség
elvesztése

felnéttkorban

SMA4 proximalis izmok
(felnottkori) 2-3. évtized felnéttkorban is | felnéttkor gyengesége, valtozd > 4 képia
jaréképes sulyossagu jaraszavar

2, tablazat: A nyugalmi anyagcserét meghatérozo képletek [sajat szerkesztés]

Nyugalmi anyagcserét meghatarozé képletek
Fiuk Lanyok

FAO/WHO
1-3 évesek 60, 9 x tt(kg) - 54 61 x tt(kg) - 51
3-10 évesek 22,7 x tt(kg) + 495 22,5 x tt(kg) + 499
10-18 évesek 17,5 x tt(kg) + 651 12,2 x tt(kg) + 746
Schofield (testtomeg)
0-3 évesek 59,5x tt(kg) - 30,3 58,3 x tt(kg) — 31,1
3-10 évesek 22,7 x tt(kg) + 504 20,3 x tt(kg) + 486
10-18 évesek 17,7 x tt(kg) + 658 13,4 x tt(kg) + 692
Schofield (testtomeg és
magassag)
0-3 évesek 0,167 x tt(kg) +1516,7 x tm(m) - 617,3 16,2 x tt(kg) + 1022,7 x tm(m) — 413,3
3-10 évesek 19,6 x tt(kg) + 130,2 x tm(m) + 414.7 17,0 x tt(kg) + 161,7 x tm(m) + 371,0
10-18 évesek 16,2 x tt(kg) + 137,1 x tm(m) + 515,3 8,4 x tt(kg) + 465,4 x tm(m) + 200,0
SMA specifikus
Minden korosztaly 9-11 kcal/tm(cm) 9-11 kcal/tm(cm)
szamara
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3.tablazat: Arehabilitacié soran alkalmazhato fizioterapias modszerek a funkcionalis teljesitd képesség fliggvényében

[21]

Funkcionalis
teljesité képesség

Terapias célok

Alkalmazhato terapias modszerek

Fekvo

kontrakturak/scoliosis/csipdizileti
luxacioé prevencio

aktualis funkcionalis dllapot/mobilitas
megdrzés

hidroterapia (megfelel6 fej- és nyakpozicionald
alkalmazasa mellett, valamint 1 személyi segitével)
asszisztiv és adaptiv technoldgidk alkalmazasanak
megtanitasa

passziv mobilizacid/stretching (hetente 3-5
alkalommal)

ortézisek, brace-ek, fiz6k, poziciondlé rendszerek,
parnak alkalmazéasanak betanitasa (naponta min 60
perc, éjszakai alvas teljes id6tartamaban)

masszazs (évatos)

mellkasi fizioterapia

Uléképes

kontrakturak/scoliosis prevencio
aktudlis funkcionalis allapot/mobilitas
megdrzés

torzsstabilitas és fejkontroll fejlesztése
(asphyxia megel6zése)
mozgasterjedelem novelése a végtagi
iztletekben

aktiv asszisztalt/passziv stretching

masszazs (évatos)

a torzs stabilitasat biztositd és funkcidt segitd
ortézisek, brace-ek, fiz6k, pozicionalé rendszerek,
parnak alkalmazdsanak betanitasa

allapotnak megfeleld aktiv/elekrtomos kerekesszék
haszndlatdnak betanitasa

izomerdsité gyakorlatok (koncentrikus és excentrikus
izommunka, submaximalis terhelés)

alléképességi gyakorlatok (ellendllassal szemben
vagy a nélkul végzett all6képességi tréning, kbzepes
intenzitas)

egyensulyfejleszt6 gyakorlatok

allé pozicionald eszkdzok

célorintalt funkcionalis gyakorlatok (mozgésfejlédés
meérfoldkoveit kovetve)

mellkasi fizioterapia

hidroterapia

Jaroképes

jarasképesség megbrzése

izlleti mozgastartomdny megtartdsa
(kiilonosen alsé végtag iziileteiben)
alléképesséq fejlesztése
egyensulyfejlesztés

tartasjavitas

funkciondlis figgetlenség novelése

aktiv aszisztalt/passziv stretching

a torzs stabilitasat biztositd és funkcidt segitd
ortézisek, brace-ek, fliz6k alkalmazédsdnak betanitasa
célorintalt funkcionalis gyakorlatok (mozgésfejlédés
meérfoldkoveit kovetve)

izomerdsitd (szubmaximalis terhelés, koncentrikus és
excentrikus izommunka)

alléképességi gyakorlatok (ellendllassal szemben
vagy a nélkiil végzett dlléképességi tréning, kdzepes
intenzitas)

statikus és dinamikus egyensulyfejleszté gyakorlatok
Schroth terapia

hidroterapia/uszas

3.szam
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4. tablazat: Az életkor és mozgasteljesitmény alapjan javasolt mozgasskéla [142]

CHOP-Intend HFMSE 6 MWT RULM

< 2 év alatt mindenkinél >3év >2év
minden jaroképes aki képes asztalhoz
betegnél iilni

> 2 év felett, aki nem tud > 2 év felett, aki tud egyediil

egyediil iilni iilni

Ha > 50 HFMSE-vel egydtt Ha CHOP > 50 egyditt

Ha > 60 véltds HFMSE-re Ha CHOP > 60

5. tablazat: A risdiplam dozisa életkor és testtomeg alapjan [17]

Eletkor és testtomeg Ajanlott napi dozis (egyszer naponta, étkezés utan)
2hé-<2év 0,2 mg/ttkg
>2év (<20 kg) 0,25 mg/ttkg
>2év(=20kg) 5mg

6. tablazat: A génterdpia utani korai betegkovetéskor végzendd alapvizsgalatok [19]

A gyoégyszerbeadas utan eltel idészak

Vizsgalat Kiindulasi 1hénap 2honap 3 honap

1. 2. 3. 4. 5. 6. 7. 8. 9. 10. | 11. | 12.

hét | hét | hét | hét | hét | hét | hét | hét | hét | hét | hét | hét
Majfunkcio X X X X X X X X X
Vesefunkcio X X X X X X X X X
Thrombocytaszam X X X X X X X X X
Troponin-I X X X X X X X X X
Vércukor X X X X X X X X X
Vérgaz X X X X X X X X X
Vizeletlabor X X X X X X X X X
Fizikalis vizsgalat X X X X X X X X X

Eletfunkciok nem invaziv
monitorozasa (vérnyomas,
szivfrekvencia,

L., X X X X X X X X X
légzésszam,
oxigénszaturacio,
testhomérséklet)
Testtomeg- és taplaltsagi
X X X X X X X

allapot mérés




350

EGESZSEGUGYI KOZLONY

3.szam

7. tablazat: A szteroid immunszuppresszié vezetése az eurdpai alkalmazasi elbirds alapjan [19]

Az infazié
beadasa elott

24 o6raval

Oralis prednizolon napi 1 mg/
ttkg-os dézisban (vagy ezzel
egyenértékd kezelés)

Az infazi6 beadasa
utan

30 napig (a Zolgensma beaddasanak napjat is beleértve)

Oralis prednizolon napi 1 mg/
ttkg-os dézisban (vagy ezzel
egyenértéki kezelés)

28 nappal késébb:

A nem jelentds eltéréseket mutatd betegeknél (negativ
klinikai vizsgalat, normal bilirubinszint és a normalérték
fels6 hataranak 2-szeresénél alacsonyabb GPT- és
GOT-értékek a 30 napos id6szak végén):

vagy

Prednizolon (vagy azzal
egyenértékl szer) dozisdnak
fokozatos csokkentése, pl. 2
hétig napi 0,5 mg/ttkg, majd 2
hétig napi 0,25 mg/ttkg orélis
prednizolon

Azokndl a betegeknél, akiknél majfunkcids
rendellenességek éllnak fenn a 30 napos idészak végén:
folytatds mindaddig, amig a GOT- és GPT-értékek

a normal felséhatarérték 2-szerese ald nem csdékkennek,
és az Osszes tobbi vizsgalat eredménye vissza nem

all a normal tartomanyba. Ezt kdvetéen 28 nap alatt
fokozatos doziscsokkentést kell végezni.

Szisztémas kortikoszteroidok
(napi 1 mg/ttkg ordlis
prednizolonnal egyenértékd)

Szakérto segitségét kell kérni, ha a beteg nem reagal megfelel6en az 1 mg/ttkg/nap oralis prednizolonnal

egyenértékii kezelésre.

8. tablazat: Ajanlas a szteroid immunszuppresszié vezetésére [145]

(-1) - 30 nap

31-58. nap

Megfontolasok

adagban 1 mg/ttkg
osszesen 30 napig

1.d6zis: Zolgensma. el6tt
24 6raval, majd minden
reggel étkezés elétt egy

28 nap alatti fokozatos
elhagyas: hetenkénti csokkentés
a teljes dozis Vs-ével

sziikség esetén vdltds
hidrokortizonra, gyermek-
endokrinoldgus javaslatdra.

Ha az elsé 4 hétben a transzamindzok > 400

U/L: emelés 2 mg /kg/nap-ra legaldbb 1 hétig -
a majenzimek V2-ére csokkenéséig, majd tovabbi
csokkentés 1 mg/kg/nap-ra + a szteroid adds
tartamanak meghosszabbitdsa, amig a rutin
helyzet nem all elé.

Ha az els6 4 hétben a transzamindzok > 1000 U/L:
konzultacié — esetleg intravénas metilprednizolon
20 mg/kg/nap 3 napig vagy a szteroid terapia
meghosszabbitasa egyéni dontés alapjan.

2 évesnél idésebb

2 mg/kg/nap

gyermekeknél az indulds
egyéni mérlegelés alapjan

- 20 mg/ttkg 2 napig,
- 10 mg/ttkg 3 napig,

2-szeresét meghaladja a GOT és/vagy GPT.

Ha a kontrollok soran progressziv a transzaminaz emelkedés, heti kontrollok soran
dontilink a prednizolon emelésérdl sziikség esetén korhazi felvétel és szteroid
|6késterapia methylprednisolonnal az aldbbiak szerint:

- hdrom naponkénti csokkentés 2 mg/ttkg-val mindaddig, amig a normal felsé hatar
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9. tablazat: A tartds utankovetés elemei génterdpia utén [141]

Feladatok Génterapia utan Nyomon kdvetés a korhazi elbocsatas utan
Korhaz Ambulans kontrollok
1. 2. 3. | 4 | 6. 8. | 10. | 12. | 4. 5. 6. | 10. | 14. | 18-60.
ol ol a| o hét | hét | hét | hét | hét | hét | hét | hét | hé | hé | hé | hé | hé hé
g/ e8| 2|8
- - 4-6. hé: havont
- N M Els6 4 hét: hetente, 2. és 3. honap: 2 hetente vagy 'oavona
. C . .. 7-12. hé: 3 havonta,
a prednizolon befejezéséig A
majd 4 havonta
Fizikalis vizsgalat,
antropometriai
R + |+ |+ |+ | + + + + + + + + + + + + + +
és taplaltsagi
allapotmérés
Hasi ultrahang + - -|-1-]1-1-1-1-=-'=-1-1-1-1-|+/|-1H+% +
Oltasi statusz
L + |- -] -] - - - - - - - + - - + - + +
ellenérzése
Sziiloi
B + | - - |+ | + + + + + + + + + + + + + +
tajékoztatas
Laborvizsgalatok - = -| + |+ |+ |+ |+ ]+ |+ + | (4 + | (+) (+)
EKG/Echocardiographia -l -l-1-|-1-1-|-1-1- - | - H|H] @
Ambulans kontrollok -l - -+ ]+ + + + + + + + + + + +
Egyéb vizsgalatok
a szakkonzulens
javaslata alapjan

NEAK-kontrollok
idépontjai

Génterapia utan 3-6-9-12-24-36-48-60 honappal
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1.4. Algoritmusok

1. abra: Terdpiavélasztas algoritmusa SMA-ban. Klotz és munkatarsai dbraja alapjan médositva [163]

(  SMN 2 képiaszam )

<4 >5

SZOros
kontroll
varakozas

¢életkor

<2¢v >2¢év

korlatozott IT

ppon igen
nusinersen hozzaférés” &

/risdiplam

nusinersen/
risdiplam

OA/nusinersen
/risdiplam

AAV9 AB: adeno asszocidlt virus 9 ellenes ellenanyag, OA: onasemnogene abeparvovec, IT: intrathecalis. Hazankban
az egészségligyi szakmai irdnyelv megirdsakor érvényben |évé alkalmazasi el6irat alapjan onasemnogene
abeparvovec terapia maximum 3 SMN2 kopia esetén adhaté, risdiplam maximum 4 SMN2 képia esetén, két hdnapos
kortél adhaté [17, 19].
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2. abra: Az SMA-betegek intenziv osztalyos ellatdsdnak szempontjai [sajat szerkesztés]

Allapotfelmeéres

Légzési elégtelenség mértéke? Intubacios
nehézség? Bulbaris funkcidzavar?

v
Pulmonalis status optimalizalasa

Kohogtetés, valadékmobilizalas, egyéb
gyogyszerek

Noninvaziv 1élegeztetés, illetve a
paraméterek emelése

Sikerfelen?
‘ Intubalas

Kohogtetés, valadékmobilizalas
folytatasa, illetve tovabbi intenzifikalasa

Leszo_ktatés

Oxigén minimalis mértékben, extubalas a
lehetd leghamarabb, lehetdleg NIV-re,
osztalyos protokoll szerint

Alapallapot

- Noninvaziv lélegeztetés elhagyasa, illetve
a paraméterek csokkentése

Gyogyszerek, taplalas visszaallitasa
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3. abra: Az SMA-betegek perioperativ elldtdsanak aneszteziolégiai szempontjai [sajat szerkesztés]
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VI. RESZ
A Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezelo
kozleményei
VII. RESZ

Vegyes kozlemények

Palyazati hirdetmény betdltheto allasokra

ALTALANOS TUDNIVALOK
Tisztelt Hirdet6k, Olvasok!

A pélyazati hirdetményeket terjedelmi okokbol és a jobb attekinthetdség érdekében tablazatos forméaban kozoljik.
Kérjik, hogy allashirdetéseik szovegezésénél vegyék figyelembe, hogy a rovatok csak a legsziikségesebb informacidk
kozlésére adnak lehetéséget. A hirdetményeket kiilon ez iranyu kérelemre legfeljebb 3 alkalommal ismételjiik
meg, tovabbi kozlésre csak ujabb kérés esetén van lehetéség. A gyors megjelenés érdekében a pélyazati
hirdetményeket kozvetlenil a szerkesztéségnek kiildjék meg levélben (1051 Bp., Jozsef Attila utca 2-4., vagy
e-mailben a benedek.nadasdy-horvath@bm.gov.hu).

Az Egészséguigyi Kozlony szerkesztéségének telefonszadma 36 (1) 999-4515.

A kozléssel kapcsolatban a fenti telefonszamon tudunk tajékoztatast adni.

Tajékoztatjuk tisztelt hirdetdinket, hogy a palyazati hirdetmények sz6vegébdl kénytelenek vagyunk elhagyni
azokat a palyazati feltételeket, amelyek kozzététele jogszabalyba iitkozik, nem hatalyos jogszabalyon alapul,
illetve indokolatlan diszkriminaciot tartalmaz (pl. életkori, nemhez kotott, a magyar végzettséget vagy
allampolgarsagot preferalé eléirasok).

A jogszabaly alapjan kotelez6en meghirdetendé pélydzatok téritésmentes kozzétételére egy alkalommal van
lehetdség, az ismételt kdzzététel az éltalanos hirdetési drakon torténik, amelyrél az Egészségligyi Kozlony kiaddja
(a Magyar Kozlony Lap- és Konyvkiado, telefonszam: 266-9290 vagy 266-9294) ad felvilagositast.

A palyazatoknal kérjiik - a hatalyos jogszabalyokra is figyelemmel - feltiintetni, hogy a palyazati hataridé
kezd6 idopontjanak a hirdeté6 a megjelenés melyik helyét tekinti. Eltér6 kozlés hianyaban a palyazati
hatarid6 hirdetmény szerinti kezd6 id6pontja az Egészségiigyi K6zlonyben valé megjelenés. A Kozigazgatasi
Személyzetfejlesztési Foigazgatosag honlapjan is megjelené hirdetések esetén a honlapon feltiintetett
hataridok az iranyadok, eltéré kozlés esetén is.

Amennyiben a kozlésnél mas idépontot nem jeldltink meg, ugy a hirdetett allds a palydzatok elbiralasat kdvetéen
azonnal betdlthetd. Az allasok bérezése a hatélyos jogszabdlyok alapjan torténik.

A szerkeszt6ség felhivja a hirdeték figyelmét arra, hogy a tévesen, hidanyosan vagy félreértheté6 médon
megfogalmazott és igy megkiildott hirdetésekb6l adodo esetleges hibakért felelosséget nem vallal.
Az esetleges hibak elkeriilése érdekében kérjiik, hogy hirdetéseiket ne kézirasos formaban juttassak el
a szerkesztoség részére. Az olvashatatlanul megkiildott hirdetések kozzétételét nem vallaljuk.

PALYAZATI HIRDETMENYEK EGESZSEGUGYI INTEZMENYVEZETOI
ES ORVOSVEZETOI ALLASOKRA

A Csongrad-Csanad Megyei Dr. Bugyi Istvan Kérhaz (6600 Szentes, Sima Ferenc u. 44-58.) intézményvezetdje
palyazatot hirdet a Korhaz sziilészet-n6gydgydszati osztdlyvezets féorvosi dlldshelyére, szakorvosi munkakér ellatasa
mellett.

Palyazati feltétel:

- orvosi diploma,
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- szakirdnyu szakorvosi képesités,

- 1-3 éves vezetdi gyakorlat vagy vezet6i koncepcio,

- 10 éves szakorvosi gyakorlat.

Feladata: az osztaly szakmai vezetése, vezetésével 6sszefliggd szervezési feladatok végrehajtasa, az osztalyt érintd

szakmai protokollok betartésa, a valtozasok nyomon kovetése. A jogszabdlyi el6irdsoknak, valamint a terileti ellatsi

kotelezettségnek megfelel6 mikodtetése.

A palyazathoz csatolandék:

— részletes szakmai 6néletrajz,

— végzettséget igazol6 okmanyok masolata,

- vezetéi koncepcié,

- miUkodési nyilvantartas érvényesitésérél sz6l6 hatarozat,

- kamarai tagsag igazolasa,

- 3 hénapnél nem régebbi hatdsagi bizonyitvany (erkdlcsi),

- hozzajérulas a palydzati anyag elbiraldsaban résztvevék betekintési jogdhoz.

llletmény és juttatasok: egészséguigyi szolgdlati jogviszonyrdl szold 2020. évi C. torvény alapjan. Igény esetén

szolgalati lakas biztositott.

Palyazat beadasanak hatarideje: 2023. marcius 15.

A palyazat elbiralasanak médja: a benyujtasi hataridét kévetd 15 napon belll. Az allas a pélyazat elbiralasat

kovetéen azonnal betdlthetd. Az intézményvezetd fenntartja maganak a jogot, hogy a palyaztatasi folyamatot

felfiggessze, megszakitsa vagy eredménytelennek nyilvanitsa.

A palyazat benyujtasanak maodja, rendje: a palyazati anyagot az

- intézmény lgazgatdsagara (6600 Szentes, Sima Ferenc u. 44-58); a boritékra kérjlk irjak ra:, Palyazat osztélyvezetd
allashelyre”,

- elektronikusan az igazgatas@szentesi-korhaz.hu e-mail-cimre

kérjuk benyujtani.

A www.kozigallas.gov.hu honlapon torténé publikalas idépontja: 2023. februar 10.

PALYAZATI HIRDETMENYEK ORVOSI ALLASOKRA

Budapest

Baranya vdrmegye

Bdcs-Kiskun vdrmegye

Békés vdrmegye

Borsod-Abatuj-Zemplén vdrmegye

Csongrdd-Csandd vdrmegye

A Csongrad-Csanad Megyei Dr. Bugyi Istvan Korhaz (6600 Szentes, Sima Ferenc u. 44-58.) intézményvezetdje
palydzatot hirdet sziilészet-n6gydgydszat, gasztroenteroldgia, anesztezioldgia-intenziv terdpia, siirg6sségi betegelldtds,
sebészet, traumatoldgia-ortopédia, radioldgia teriileteken szakorvosi munkakoér ellatasara.

Palyazati feltétel:

- orvosi diploma,

- szakirdnyu szakorvosi képesités.

A palyazathoz csatolandok:

- részletes szakmai 6néletrajz,

- végzettséget igazol6 okmanyok masolata,

— mukodési nyilvantartas érvényesitésérél sz6l6 hatarozat,

- kamarai tagsag igazolasa,
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— 3 hénapnal nem régebbi hatésagi bizonyitvany (erkolcsi),

- hozzajérulas a palydzati anyag elbiraldsdban résztvevék betekintési jogahoz.

llletmény és juttatasok: egészségligyi szolgalati jogviszonyrdl szolé 2020. évi C. torvény alapjan. Igény esetén

szolgalati lakas, illetve orvosszallo.

Palyazat beadasanak hatarideje: 2023. februar hénaptdl folyamatosan.

A palyazat elbiralasanak moédja: a benyujtast kdveté 15 napon belll. Az 3llds a palydzat elbirdldsat kdvetéen

azonnal betolthetd. Az intézményvezetd fenntartja maganak a jogot, hogy a palyaztatasi folyamatot felfiiggessze,

megszakitsa vagy eredménytelennek nyilvanitsa.

A palyazat benyujtasanak maédja, rendje: a palyazati anyagot az

- intézmény lgazgatdsagara fentiekben megjeldlt masolatokkal, dnéletrajzzal egyiitt, 6600 Szentes, Sima Ferenc u.
44-58; a boritékra kérjuk irjak ra:,Palyazat szakorvos allashelyre’,

- elektronikusan az igazgatas@szentesi-korhaz.hu e-mail-cimre

kérjuk benyujtani

A www.kozigallas.gov.hu honlapon torténé publikalas idépontja: 2023. februar 10.

Fejér vdrmegye
Gy6r-Moson-Sopron vdrmegye
Hajdu-Bihar vdrmegye

Sarrétudvari Nagykozség Onkormanyzatanak képviseld-testiilete (4171 Sarrétudvari, Kossuth utca 72.)

palydzatot hirdet a Sarrétudvari 1. szamu vegyes haziorvosi korzetében, terileti elldtasi kotelezettséggel,

hdziorvosi alapelldtdsi, iskola-egészségligyi elldtdsi, csecsemd- és kisgyermek-tandcsaddsi feladatok ellatasara

2023. majus 1. napjatol hatarozatlan id6tartamra.

Palyazati feltételek:

- bilntetlen el6élet,

- cselekvOképesség,

— magyar allampolgarsag, vagy kilon jogszabdly szerint a szabad mozgas és tartézkodas jogéval rendelkezé, illetve
letelepedett statusz,

- Magyar Orvosi Kamarai Tagsag,

- az 6ndll6 orvosi tevékenységrdl sz616 2000. évi ll. térvényben, valamint a torvény végrehajtasardl sz6l6 313/2011.
(XII. 23.) Korm. rendeletben, tovabba a haziorvosi, hazi gyermekorvosi és fogorvosi tevékenységrol sz6l6 4/2000.
(I. 25.) EUM rendeletben el&irt képesitési eléirasoknak valé megfelelés,

— vallalkozoéi formdban térténd feladatelldtds, vagy hatdrozatlan idejd, az egészségligyi tevékenység végzésének
egyes kérdéseirdl sz6ld 2003. évi LXXXIV. torvényben foglalt jogviszony keretében meghatarozottak szerint
végzendd haziorvosi tevékenység.

A palyazat részeként benyujtandé iratok, igazolasok:

- részletes szakmai 6néletrajz,

- motivacios levél,

- iskolai végzettséget, szakirdnyu képzettséget tanusitd okirat masolata,

- egészségugyi alkalmassagot igazol6 okirat masolata,

— harom hoénapnal nem régebbi erkdlcsi bizonyitvany,

- Magyar Orvosi Kamarai tagsag igazolasa,

- a vallalkozds meglétét igazol6 dokumentum masolata (tarsas vallalkozés esetén 30 napndl nem régebbi,
alapité okirat/alapszabdly és a cégbirdsagi bejegyzést igazold okirat masolata vagy egyéni vallalkozas esetén
a nyilvantartasba vételrél sz616 dokumentum),

— a pélyazé nyilatkozata arrél, hogy a pélydzati anyagban foglalt személyes adatainak a palydzati eljarassal
0sszefliggé kezeléséhez hozzdjarul,

— a palyazé nyilatkozata arrdl, hogy a palyazati eljarasban résztvevé személyek a pélyazati anyagot megismerhetik,
és abba betekinthetnek,

- a palydzé nyilatkozata arrdl, hogy a palyazat elbirdldsat zart Glésen kéri, vagy hozzajarul annak nyilvanos
targyaldsahoz. A palydzat benyujtasat kdvetden hidnypotlasra egy alkalommal van lehetdség.

A palyazat beérkezésének hatarideje: 2023. marcius 31. (péntek) 24.00 éra.
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Apalyazatbenyujtasanak médja: személyesen, postai Gton, egy példanyban Sarrétudvari Nagykdzség Onkormanyzata
részére cimezve (4171 Sarrétudvari, Kossuth utca 72.) vagy elektronikus Uton az onko4171@t-online.hu e-mail-cimre.
A boritékon kérjiik feltiintetni:,,Haziorvosi praxis palyazat”

A palyazat elbiralasanak médja: képvisel6-testiilet dont a palydzok meghallgatasat kovetden.

Az elbiralas hatarideje: 2023. 4prilis 14. A képvisel6-testilet fenntartja maganak a jogot, hogy a palyazatot
eredménytelennek nyilvanitsa.

Afeladatellatas kezd6 idopontja: a megbizasi szerz6dés megkotését és a Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezelvel
megkotott finanszirozasi szerz6dés hatélybalépését kovetéen azonnal, legkésébb 2023. majus 1. napja.
Szerzodéskotés a nyertes palyazéval: a nyertes palydzéval az dnkormdnyzat hatdrozatlan idejli megbizasi/
munkaszerzédést kot.

Egyéb tudnivalodk:

Az 1. szdmu haziorvosi vegyes korzetben a munkaidé a fenti idészakban heti 40 6ra, az iskola-egészségligyi feladatok
heti 2 6ra. A kdrzetben a haziorvosi alapellatasi feladatokon kiviil gondoskodni koteles a kdrzetéhez tartozd csecsemé-
rendelé az dnkormanyzat tulajdonaban van. A 60/2003. (X. 20.) ESzCsM rendelet 1. szamu mellékletében felsorolt
targyi feltételek (minimum eszk6zok) rendelkezésre allnak. Igény esetén szolgdélati lakas rendelkezésre all.
Haziorvosi rendel6 cime: 4171 Sarrétudvari, Kossuth utca 85.

Ellatando lakossagszam: 1522 f6.

A palyazattal kapcsolatban érdeklédni: Kiss Tibor polgarmesternél a 06 (54) 474-001-es telefonszamon, vagy
személyesen 4171 Sarrétudvari, Kossuth utca 72.

A palyazati kiiras kozzétételének helye:

- www.sarretudvari.hu,

- oali.aeek.hu,

- www.mokhbm.hu,

- DE Altalanos Orvosi Kar honlapja.

Heves vdrmegye
Jdsz-Nagykun-Szolnok vdrmegye
Komdrom-Esztergom vdrmegye
Ndgrdd vdrmegye
Pest vdrmegye
Somogy vdrmegye
Szabolcs-Szatmdr-Bereg vdrmegye
Tolna vdrmegye
Vas vdrmegye
Veszprém vdrmegye
Az ajkai Magyar Imre Kérhaz (8400 Ajka, Koranyi F. u. 1.) dllast hirdet slirg6sségi betegellaté osztalyra szakorvos
munkakér betoltésére, hatdrozatlan idejli egészséguigyi szolgalati jogviszonyban.
Palyazati hatarid6: folyamatos.
Az allas betdltése: az 4llds azonnal betdlthetd.
Palyazathoz csatolandé:
— részletes szakmai 6néletrajz,

- végzettséget, szakképzettséget igazolé dokumentumok mésolata,
- MOK-tagsag,
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- érvényes m(ikodési engedély,

- nyilatkozat arrél, hogy a pélyazati anyagot az eljardsban résztvevék megismerhetik, illetve a személyes adatok
kezeléséhez hozzajarul,

- buntetlen el6élet, melynek igazoldsa a munkdba allaskor szlikséges (erkdlcsi bizonyitvany).

Palyazati feltétel:

- Vvégzettség/szakképzettség,

- pontossag,

- megbizhatésag,

- felelésségtudat,

- egészségugyi alkalmassag.

A palyazat benyujtasa: a palyazatot a Magyar Imre Kérhaz (8400 Ajka, Koranyi F. u. 1.) cimén, Dr. Nagy Zoltan

féigazgatojahoz lehet benyujtani.

Zala vdrmegye

PALYAZATI HIRDETMENYEK EGESZSEGUGYI SZAKKEPESITESHEZ KOTOTT VEZETO!I
ES EGYEB ALLASOKRA

A Kanizsai Dorottya Kérhaz féigazgatdja (8800 Nagykanizsa, Szekeres Jozsef utca 2-8.) az egészségligyi szolgalati

jogviszonyrol sz616 2020. évi C. torvény 2. §-a alapjan allashirdetést tesz kdzzé dpoldsi igazgatd beosztas betoltésére.

A munkakoérbe tartozg, illetve a vezet6i megbizassal jaré lényeges feladatok: a féigazgatd kdzvetlen iranyitdsa

mellett az intézményben végzend6 egészséglgyi ellatashoz megfelelé képzettségl, létszamu szakdolgozd

biztositdsa. Magas szinvonall betegellatds megszervezése. Az dapoldsi tevékenység iranyitasa, feligyelete,

a betegellatas folyamatossaganak biztositasa, szakmai 0sszehangolésa. A gydgyintézetek mikodési rendjérdl, illetve

szakmai vezetd testiletérdl sz6l6 43/2003. (VII. 29.) ESzCsM rendelet 10. § (3) bekezdésében meghatarozott feladatok

elldtasanak, valamint az intézmény Szervezeti és M(ikodési Szabalyzatdban biztositott jogkdroknek megfeleléen.

llletmény és juttatasok: az illetmény megdllapitasara és a juttatdsokra az egészséguigyi szolgalati jogviszonyrél sz616

2020. évi C. torvény végrehajtasarol szo16 528/2020. (XI. 28.) Korm. rendelet 24. §-a szerinti rendelkezések az iranyadok.

Palyazati feltételek:

- féiskolai, egészségligyi féiskola diplomas apoldi, intézetvezetdi, szakoktatdi vagy tudomanyegyetemen szerzett
diplomas apoldi oklevél,

— egészségugyi gyakorlatvezetdi képesités,

- egészségugyi (szak)menedzseri képesités vagy egészségiigyi menedzsment szakirdnyu tovabbképzési szakon
szerzett képesités (ennek hidnydban 5 éven beliili megszerzése),

- legaldbb 1-3 év vezet6i tapasztalat,

- felhasznaldi szintli MS Office (irodai alkalmazasok) ismeretek,

- vagyonnyilatkozat-tételi eljaras lefolytatasa,

— blntetlen el6élet, egészségligyi alkalmassag.

Elvart képességek, ismeretek:

- felhasznaléi szintl szamitdgépes ismeret,

- pontossag, precizitds, megbizhatdsag, egyittmiikodés,

- rugalmassdg, teherbirds, problémamegoldé képesség,

- 06ndllé munkavégzés, kreativitas, elemzé gondolkodasméd,

- jo kommunikacids és fogalmazo képesség.

A palyazat részeként benyujtandé iratok, igazolasok:

eldirt iskolai végzettséget és szakképesitést igazolé okiratok masolata,

- részletes szakmai 6néletrajz,

- szakmai program az apolds szakmai teriilet vezetésére vonatkozdan,

- egészségligyi szakdolgozéi kamarai tagsagot igazolé dokumentum,

— 3 hoénapnal nem régebbi erkdlcsi bizonyitvény,

- nyilatkozat a palyazati anyagba valé betekintési jogrdl, az elbiraldsban résztvevék részére.

A munkakor betolthetéségének idépontja: az dpolasi igazgatdi pozicié a jelentkezések elbirdldsat kdvetden
azonnal betdlthetd.
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A benyujtas hatarideje: 2023. mércius 10.

A palyazati kiirassal kapcsolatos tovabbi informacié: a palydzati kiirdssal kapcsolatosan tovébbi informéciét
Dr. Briinner Szilveszter féigazgatd nyujt, a 06 (93) 502-092-es telefonszamon.

A palyazatok benyujtasanak moédja: elektronikus uton, a titkarsag@nkkorhaz.hu cimen, az elektronikus levél
targyaban kérjiik feltiintetni:, Apoldsi igazgat6-KDK/860-1/2023".

A palyazat elbiralasanak médja, rendje: a munkaltato altal kijelolt palyazati biralo bizottsag a palyazati feltételeknek
nem megfelelt palyazokat nem hallgatja meg. Személyes meghallgatdsra — a palyazati feltételeknek megfelelt
palydzok kozul — kizérélag azok kerililnek behivasra, akik a palydzat részeként megjeldlt iratokat — palyazati hataridén
belll-, hidnytalanul benyujtjak, és meghallgatdsukat az elbirdldsban résztvevék sziikségesnek itélik. A palyazati
feltételek kozil csak a hatdsagi erkolcsi bizonyitvany hidnya potolhaté.

A palyazat elbiralasanak hatarideje: 2023. marcius 31.

A munkaltatéval kapcsolatos tovabbi informacié: a munkaltatéval kapcsolatban tovabbi informaciot
a www.nkkorhaz.hu honlapon szerezhet.

Szerkeszti a Belligyminisztérium Human Kodifikdcids Féosztaly Egészségpolitikai Jogi Osztalya.
Szerkeszt6ség: 1051 Bp., Jozsef Attila utca 2-4. Telefon: 36 (1) 999-4515.

Kiadja a Magyar Kozlény Lap- és Konyvkiadé Kft., 1085 Bp., Somogyi Béla u. 6., www.mhk.hu
Felel6s kiadd: Németh Baldzs Gigyvezetd.

A palyazati hirdetésektdl eltéré hirdetések felvétele a Magyar Kozlony Lap- és Konyvkiadd Kft.-nél (1085 Bp., Somogyi Béla u. 6.)
torténik.

Amennyiben a megrendelé a hirdetésében emblémat kivan megjelentetni, azt tartozik a megrendeléséhez fot6zasra alkalmas
maodon mellékelni.
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