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A spinalis muscularis atrophia öröklődő, ritka beteg-
ség, a gyermekkori genetikai betegségek leggyakoribb 
haláloka. Többféle megjelenési típusa között az SMA1 a 
legsúlyosabb, leggyakoribb, és legnagyobb halálozású. 
Évtizedeken át kétéves kor előtt feltartóztathatatlanul tra-
gikus kimenetelű volt, mivel csak az állapotromlás lassí-
tására, és a szövődmények ellátására volt lehetőségünk. 
A gyermekek döntő többsége ún. best supportive care 
mellett is mindössze átlag 6,9 hónapos korig élt. A XXI. 
század nagy előrelépése olyan innovatív gyógyszerek for-
galomba kerülése, melyek javítják a mozgásképességet, 
élettartamot és életminőséget, csökkentik a technológia-
dependenciát. A három betegségmódosító gyógyszer 
között a génterápia során a betegségért felelős hiányzó 
gént juttatjuk a szervezetbe. A motoros idegsejtek, és a 
szervek sejtjeinek működéséhez nélkülözhetetlen túlélő 
fehérje képződését folyamatosan fenntartva, meggátolja 
a további motoneuronpusztulást, javítja az izmok beideg-
zését és működését. A génterápiás eljárás mind orvos-
szakmai, mind jogi, logisztikai, finanszírozási, gyógyszer-
forgalmazási és engedélyeztetési, betegbiztonsági szem-
pontból sajátos előkészületeket, feltételeket igénylő, nagy 
felelősséggel járó speciális egészségügyi tevékenység. 

 
Spinal muscular atrophy is an inherited, rare disease, 

the most common cause of death in childhood genetic 
diseases. Of its many manifestations, SMA1 is the most 
severe, most common, and most fatal. For decades, 
before the age of two, it was unstoppably tragic, as we 
only had the opportunity to slow the deterioration and 
treat the complications. The vast majority of children 
lived to an average age of only 6.9 months, even with the 
best supportive care. The XXI. century brought great 
progress the introduction of innovative disease-modi-
fying drugs that improve life expectancy and quality of 
life and reduce technological dependence. Among the 
three disease modifiers, the missing gene responsible 
for the disease is used in the gene therapy. It prevents 
the further destruction of motoneurons and improves the 
innervation and function of muscles by continuously 
maintaining the formation of surviving protein, which is 
essential for the functioning of motor neurons and the 
cells of organs. A gene therapy procedure is a special 
healthcare activity with great responsibility, which re -
quires special preparations and conditions in terms  
of medicine, law, logistics, finance, distribution and 
licensing of medicines, and patient safety. 

A génterápia bevezetése Magyarországon az SMA-betegek kezelésébe 
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BEVEZETÉS 
 
A spinalis muscularis atrophia (SMA) az SMN1-gén hiá-

nya miatt kialakuló motoros idegsejt pusztulás és izomsorva-
dás. Ezzel a génhiánnyal születő gyermekeknél a hiányzó 
gén funkcióját egy hasonló génszakasz (SMN2) veszi át, ami 
kevésbé stabil és funkcióképes SMN-fehérjeképződést 
(SMN: Survival of Motor Neuron) biztosít a sejtek számára.  
A betegség súlyossága főként attól függ, mennyi másodlagos 
génszakasszal rendelkeznek a sejtek [1, 2, 3].  

Bár a veleszületett gerincvelői izomsorvadás klinikumát 
Werdnig és Hoffmann már 1890-ben leírta, és 1990 óta egyre 
több betegségben alkalmaznak génterápiát, az SMA lefolyá-
sának módosítására a XXI. század előtt nem állt rendelke-
zésünkre gyógyszeres kezelési lehetőség.  A legsúlyosabb 
típusában szenvedő csecsemőknél gyorsan bekövetkezett a 
légzési elégtelenség, és a tragikus kimenetel. Az orvosi tech-
nológia korszerűsödése, és a best supportive care (BSC) 
arzenáljának bővülése ellenére a XXI. század elején csupán 
25 %-uk érte el a 20 hónapos életkort [4], az SMA1-betegek 
átlag 6,9 hónapos korig éltek [5]. 

2016 óta három terápiás készítmény vált elérhetővé. 
Hatásuk az izmokat beidegző motoneuronok működését biz-
tosító SMN-fehérje képződésének elősegítése, melyet a 
nuszinerszen és a riszdiplám az SMN2-génről történő átíró-
dást módosítva, az onaszemnogén abeparvovek (OA) az 
SMN1-gén sejtekbe juttatásával éri el.                                                    

A nuszinerszen (Spinraza, Biogen) 2016-ban kapta meg 
a Food and Drug Administration (FDA) engedélyt, és 2018 
óta alkalmazzuk hazánkban [6]. A riszdiplám (Evrysdi, 
Roche) 2021-ben került Európában törzskönyvezésre [7]. 

A génterápia az ún. monogénes (egy gén hibájából vagy 
hiányából adódó) betegségek kezelésére alkalmas. Az OA-
terápia (Zolgensma, Novartis) a betegségért felelős hiányzó 
SMN1-gén pótlása, melynek a DNS-ét emberi embrionális 
vesesejtekben állítják elő. A gént adenovírushoz (AAV: 
adeno-asszociált vírus) kötve juttatjuk a beteg szervezetébe 
egyszeri intravénás adással. Az AAV vektorként funkcionálva 
viszi be a sejtekbe az SMN1-gént, ami a sejtmag episzomá-
jába ágyazódik, a tokból felszabadul és aktiválódik. Fo -
lyamatos működését egy promoter biztosítja, melynek ered-
ményeként – mai feltételezésünk szerint – tartós a szerkeze-
tileg és funkcionálisan teljes értékű SMN1-fehérje termelődés 
a sejtekben [8]. A génpótló készítmény az USA-ban 2019 
májusában megkapta az FDA-engedélyt. Ugyanebben az 
évben, 2019. október 29-én hazánkban elsőként a Bethesda 
Gyermekkórházban is megtörtént az első sikeres génterápia 
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SMA-betegségben szenvedő gyermeknél, amit napjainkig 
további 18 kisgyermek eredményes kezelése követett. 
Időközben a készítmény 2020-ban megkapta az European 
Medicines Agency (EMA) engedélyét is.  Hosszú és fáradt-
ságos, sok buktatóval, zökkenővel, de nem hiábavalóan jár-
tuk ki azt az ismeretlen, kikövezetlen utat, amin eljutottunk 
idáig. A megvalósulás néhány fontosabb mérföldkövét mutat-
juk be közleményünkben. 

 
A BETEG GYERMEK MEGSZÜLETÉSÉTŐL  
A TERÁPIAVÁLASZTÁSIG VEZETŐ ÚT 

 
A betegség ritka előfordulása, széles spektrumú súlyos-

sági manifesztációja, és jellegtelen bevezető tünetei miatt 
még a legsúlyosabb forma esetén is csak 6-7 hónapos élet-
korban kerül felismerésre [9, 10]. Világviszonylatban évente 
6-10 000 újszülöttre várható egy beteg gyermek (Európában 
550-600, hazánkban 12-15 új SMA-beteg) [11, 12]. Jelenleg 
hazánkban a szülők, családorvos és védőnő gyanújának fel-
merülése határozza meg elsősorban a diagnózis felállításá-
nak, és a terápia kezdésének időpontját. Ezen időablak alatt 
folyamatos a motoros idegsejtek pusztulása, és a vázizom-
gyengeség súlyosbodása, súlyosbodik a légzési elégtelen-
ség és nyelészavar, ugyanakkor csökken a gyógyszeres terá-
pia hatékonysága, mivel az elpusztult idegsejtek már nem 
kelthetők életre. A gyanút megerősítő gyermekneurológiai 
vizsgálat után validáló molekuláris genetikai vizsgálat igazolja 
a betegség fennállását, és a súlyosságot befolyásoló SMN2-
kópiaszámot, ami alapján választható meg a további terápia. 
A választást befolyásolja az egyes gyógyszerek alkalmazási 
kritériumainak teljesülése, a család teljeskörű szóbeli és írá-
sos tájékoztatása klinikai genetikus által, valamint a szülők 
elvárásainak figyelembevétele. A döntéshozatalban az orvos-
szakmai és financiális szempontok mellett a család szükség-
leteinek és elvárásainak is érvényesülnie kell [13]. 

A kezelőközpont az általa alkalmazott terápiák spektru-
mától függően választható meg. Mindhárom gyógyszeres 
kezelésre hazánkban jelenleg a Semmelweis Egyetem II.sz. 
Gyermekgyógyászati Klinikájának Neuromuscularis Centru -
mában, valamint a Bethesda Gyermekkórház SMA-központ-
jában van lehetőség.  

 
A GÉNTERÁPIÁS KÖZPONT TEVÉKENYSÉGI KÖRE 

 
A génterápia az általános csecsemő- és gyermekgyógyá-

szati jártasság mellett speciális szakmai ismereteket és gya-
korlatot igénylő egészségügyi tevékenység. Alkalmazásának 
feltétele – az indikáció fennállásán, és a szülőkkel együtt 
meghozott, megalapozott döntéshozatalon túl – a beadható-
ság kritériumainak teljesülése, a felkészültség a szövődmé-
nyek ellátására, valamint a gyermek komplex, multidiszcipli-
náris gondozásának megvalósítása. 

 
•     a génterápia kritériumai 

Az OA javallata biallélikus SMN1-génmutáció és SMA1 
klinikai diagnózisa, valamint 3-nál nem több SMN2 kópia-

szám. Az FDA jelenleg nem javasolja 2 éves életkor, és 13,5 
kg-t meghaladó testtömeg esetén, klinikai vizsgálati adat hiá-
nyában. Az EMA előírás nem tartalmaz életkori korlátot, 21 
kg testtömegig határozta meg a beadandó dózist [14]. 

 
•     az OA beadásának feltételei 

Elvárás a génterápia szövődménykockázatának minimá-
lisra csökkentése érdekében a rendezett szervfunkciós, hae-
mostaseológiai és gyulladásos paraméterek, aktív krónikus, 
illetve akut fertőzés hiánya. Az OA ugyanis immunreakciót 
indukál – elsősorban a májban – aminek kivédésére a bete-
gek szteroid immunszuppresszióban részesülnek legalább 2 
hónapon át [14].  

A készítmény beadásának további feltétele az alacsony 
anti-AAV9-titer. Magas ellenanyagszint esetén fokozódik a 
hatásvesztés kockázata [14]. Az ellenanyag meghatározásá-
hoz a vizsgálatot végző rotterdami laboratóriumtól kerül meg-
rendelésre a speciális kit, majd futárszolgálattal a minta 
kiszállítása a mérésre. Fontos a vérminta levételének meg-
felelő időzítése, tekintettel arra, hogy az eredmény elveszíti 
érvényességét 30 nap után. 

 
•     családi konzultációk   

A munkacsoport feladata a mindkét szülő személyes 
részvételével történő, egyénre szabott részletes szóbeli és 
írásos tájékoztatás a készítmény alkalmazásának módjáról, 
várható hatásáról, mellékhatásairól, szövődményeiről, a 
lehetséges rövid- és hosszútávú kimenetelről, a beadásához 
szükséges vizsgálatokról, az előkészületekről, a beadás 
módjáról, a gondozásról, ellenőrző vizsgálatokról, szükséges 
kiegészítő terápiákról. Fontosnak véljük a tévhitek eloszlatá-
sát azzal kapcsolatosan, hogy a génterápia – hasonlóképp a 
többi betegségmódosító gyógyszeres készítményhez – nem 
csodaszer, és az elérhető eredmény függ a gyermek életko-
rától, valamint a funkcióvesztések mértékétől. A már tünete-
ket mutató gyermekek számára nem várható az egészséges 
kortársaikkal azonos teljes értékű élet, azonban teljesebb 
értékű életre reális esélyt nyújt. Tájékoztatásunk során hang-
súlyozzuk, hogy a génterápia – a többi betegségmódosító 
gyógyszeres kezeléshez hasonlóan – nem teszi feleslegessé 
a gyermek további rendszeres komplex fejlesztését sem.  A 
szülők teljes körű, ismételt tájékoztatása minden terápiás 
lehetőségre elfogulatlanul, döntéshozataluk befolyásolása 
nélkül kiterjed.  

Hazánkban 2021 óta elérhetővé vált a génterápia állami 
támogatással. Amennyiben a szülők kitartanak elhatározásuk 
mellett, – részletes tájékoztatás után – elvégezzük a Nemzeti 
Egészségbiztosítási Alapkezelőhöz (NEAK) benyújtandó 
egyedi méltányossági kérelemhez szükséges vizsgálatokat. 
Pozitív elbírálás esetén megkezdjük az előkészületeket a 
génterápiára.  

 
•     előkészületek, génterápia, rövid- és hosszú távú gon-

dozás 
A kritériumok és beadhatóság teljesülése esetén munka-

csoportunk megtervezi a gyógyszer megrendelésének és 
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beadásának időpontját. Eközben előkészítjük az izolációs 
kórtermet, megrendeljük a szteroidot és a gasztroprotektív 
gyógyszert. Az OA kórházunkba érkezésének reggelén fel-
vesszük a gyermeket szüleivel az izolációs kórterembe, 
elkezdjük a szteroidterápiát, vénákat kanülálunk. Másnap 
reggel gyógyszertárunk előkészíti beadásra a gyógyszert, 
majd megtörténik a kezelés egy órás intravénás infúzió for-
májában. A génterápia után 1-2 napos kórházi megfigyelést 
követően a családot elbocsátjuk kórházközeli tartózkodási 
helyükre. A továbbiakban 3 hónapon át rendszeres ellenőrző 
vizsgálatokat végzünk, a gyermek állapotának, és a szteroid 
dózismódosításának megítélése érdekében. Ez az időszak 
a Budapesten kívüli településekről érkező családoknak rend-
kívüli anyagi és pszichés terheléssel jár, az önköltséges 
albérlet fenntartása, és az édesanya tartós távolléte miatt.  A 
család akkor költözhet vissza állandó lakhelyére, amikor 
megszűnik a gyermek szteroid igénye.  

A súlyos anyagi gondokkal küzdő, távoli településről 
érkező családok számára a Bethesda Kórház Alapítványa 
tartós ingyenes elhelyezést, étkezést is biztosít a génterápia 
előtti kivizsgálás, és azt követő legalább 3 hónapos rendsze-
res ellenőrző vizsgálatok idejére. 

A kapcsolat a család távozása után továbbra is aktív 
marad a munkacsoporttal, miután a külföldi gyermekek szü-
leinek többsége kórházunktól kéri a rendszeres ellenőrző 
vizsgálatot, az állami támogatással kezelt betegeink számára 
pedig a NEAK által előírt időszakonkénti vizsgálatokat is elvé-
gezzük legalább 5 éven át. 

A hazabocsátott gyermekeknél a továbbiakban a család-
orvosra, védőnőre, területileg illetékes mentőszolgálatra és 
gyermekosztályra fokozott terhelés hárul, ők veszik át a sajá-
tos ellátási igényű, technológia-dependens, génterápián 
átesett SMA-beteg kisgyermekek gondozását, sürgősségi 
ellátását. Ezért rendkívül fontosnak tartjuk a folyamatos kom-
munikációt a családon kívül a házi gyermekorvossal és a 
gyermekosztállyal egyaránt. 

A génterápiával kapcsolatos közvetlen orvosszakmai fel-
adatokat az 1. ábrán mutatjuk be.  

 
A GÉNTERÁPIÁS KEZELÉS MEGHONOSÍTÁSÁNAK 
SZAKMAI, GAZDASÁGI ÉS JOGI KIHÍVÁSAI  
KÓRHÁZUNKBAN 

 
Kórházunkban elsőként egy magyar állampolgárságú, 

addig nuszinerszen terápiában részesült gyermek szülei 
kérésére történt génterápia. A kezelés költségeit a család 
önerőből és társadalmi összefogásból megteremtette, mivel 
hazánkban 2019-ben még nem volt lehetőség állami támo-
gatási kérelem benyújtására, EMA-törzskönyvezés hiányá-
ban.  Ismeretlen feladattal és új szakmai kihívással kerültünk 
szembe, hiszen – bár SMA-beteg gyermekek tartós gondo-
zása már folyt intézményünkben – szakmaspecifikus orvosi 
tevékenységünk nem terjedt ki a génterápiára, nem rendel-
keztünk külföldi gyógyszerbehozatallal kapcsolatos enge -
délyeztetési, vámkezelési, gyógyszerbiztosítási, magánfi-
nanszírozási tapasztalatokkal. Sajátos feladatot jelentett a 

gyógyszer és a kezelés anyagi fedezetének ügyintézése, a 
magánfinanszírozás elemeinek beépítése addigi gyakorla-
tunkba, a jogtisztaság biztosítása, a gyógyszer és a kezelés 
biztosításának megvalósítása, a kezelés szakmai és etikai 
engedélyeztetése független szakértőkkel és hatóságokkal, a 
gyógyszertárolás és előkészítés speciális feltételeinek meg-
teremtése, minőségbiztosítása, szakmai felkészülés az inno-
vatív terápia alkalmazására 

Ezért első lépésként olyan multidiszciplináris génterápiás 
munkacsoportot hoztunk létre, melynek előkészítő munkájá-
ban – a közvetlen betegellátók képviselői mellett – klinikai 
gyógyszerész, közgazdász, jogász, egészségügyi mened-
zser, minőségügyi vezető is részt vett. 

 
•     A gyógyszer és a kezelés anyagi fedezete 

A világ legdrágább gyógyszere kb. 2 000 000 Euro. Mai 
ismereteink szerint – bár ára rendkívül magas – költsége 6-
8 év alatt kiegyenlítődik a rendszeresen adandó nusziner-
szen árával, abban az esetben, ha nem következik be hatás-
vesztés, ami a szupportív terápia intenzifikálását teszi szük-
ségessé. 

Egy holland tanulmányban [5] az SMA1-betegek élettar-
tamának modellezésére – a kezelés utáni relapszus lehető-
ségeinek figyelembevételével – mikroszimulációs modellt 
dolgoztak ki az OA, a nuszinerszen, és a kizárólagos BSC 
költséghatékonyságának összehasonlítására. A modell meg-
alkotásához az OA és nuszinerszen költséghatékonysági 
tanulmányaiból származó információkat használták fel. A túl-
élési becslések alapját a Kaplan-Meier görbékből nyert para-
metrikus túlélési görbék képezték. Az SMA1-betegek nuszi-
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nerszen kezelését 122 beteg bevonásával, és átlag 394 napi 
utránkövetésén alapuló III. fázisú randomizált placebo-kontr-
ollos klinikai vizsgálatban (ENDEAR) tanulmányozták [15]. 
Az OA-terápia adatait 12 beteg 2 évi utánkövetése alapján 
készült, historikus kontrollcsoporttal összehasonlított klinikai 
vizsgálat (STRIVE) eredményeiből nyerték [16, 17]. A járulé-
kos költségek – a BSC-hez viszonyítva – OA esetén 3 102 
749 eurót, nuszinerszen esetén 2 080 249 eurót tettek ki. Az 
OA a nuszinerszenhez képest 1 022 499 eurós többletkölt-
séget eredményezett. A szerzők szerint –figyelembe véve az 
OA egyszeri adásának szükségességét – a nuszinerszen tel-
jes kezelési költsége nő, ahogy a betegek tovább élnek. Így 
kalkulálva a nuszinerszen injekció egyszeri 83 300 eurós ára 
mellett 6,6 év túlélésre lenne szükség ahhoz, hogy a nuszi-
nerszen az OA kezelés 2 millió euróra becsült költségével 
kiegyenlítődjön (a számítás nem tartalmazza az SMA keze-
léssel kapcsolatos többletköltségeket). Másképp értelmezve: 
az OA ára – amennyiben hatása kb. 7 évig megőrzött marad 
– nem drágább a nuszinerszen 7 évi alkalmazásánál.  

Egy másik tanulmányban [18] kohorsz Markov-modellel 
vizsgálták a költséghatékonyságot a motoros állapot figye-
lembe vételével. A modell abból a feltételezésből indult ki, 
hogy az OA előnyei egy életen át fennmaradnak, míg a nuszi-
nerszen előnyei a kezelés időtartamára korlátozódnak. A 
modell tartalmazta az OA és nuszinerszen gyógyszerbeszer-
zési és beadási költségeit, valamint a BSC-vel kapcsolatos 
egészségügyi költségeket.  

A szerzők következtetése alapján a költséghatékonysági 
elemzéseknek nagy a jelentősége az OA ma még extrém 
magas árának csökkentésében, sajnos azonban az össze-
hasonlító elemzésekből kevés a levonható objektív következ-
tetés. Nincsenek adataink a preszimptomatikus állapotban 
történő alkalmazás cost/benefitet befolyásoló hatására, a 
hosszú távú hatékonyságra és biztonságosságra. A többi 
betegségmódosító készítmény listaárának csökkentése 
negatívan befolyásolhatja az OA költséghatékonyságát. A 
beteg és családja társadalmi helyzetének változásából eredő 
nem közvetlen egészségügyi költségek is változhatnak a kór-
lefolyás során. Ezek a bizonytalansági tényezők nehezítik és 
lassítják azt a folyamatot, ami az OA forgalmazói árát, és a 
kezelés költségeit csökkenthetnék. 

 
•     Engedélyeztetési eljárás 

Miután a gyógyszer 2019-ben még nem rendelkezett 
európai forgalomba hozatali engedéllyel, kórházunk az 
Országos Gyógyszerészeti és Élelmezés-egészségügyi 
Intézethez (OGYÉI), NEAK-hoz, Hungaropharma Zrt.-hez, 
Egészségügyi Szakmai Kollégiumokhoz, valamint az Etikai 
és Tudományos Tanácshoz (ETT) fordult állásfoglalás kéré-
sével. A támogató engedélyeztetési eljárások eredményeként 
született meg az elvi döntés a génterápia vállalására magán-
finanszírozott betegeinknél.  A génterápia megvalósulásához 
kiemelt segítséget nyújtott már a kezdetekben a Hungaro -
pharma Zrt., amiért ezúton is köszönetünket fejezzük ki. 

2020-ban az EMA a gyógyszerre az Európai Unió egész 
területén érvényes forgalomba hozatali engedélyt adott ki.  

Ennek birtokában az eljárás külön engedélyeztetése már 
nem szükséges, mivel az alkalmazási előírás pontosan ren-
delkezik a terápia szakmai szabályairól. 

Az állami finanszírozás megvalósulása óta a génterápia 
folyamata egyszerűbbé vált hazánkban. Szakmai megalapo-
zottság esetén a gyermekneurológus szakorvos egyedi szü-
lői és szakorvosi méltányossági kérelmet nyújt be a NEAK-
hoz, melynek pozitív határozata birtokában kérelmezi az 
OGYÉI-től a gyógyszer megrendelését. Mivel a gyógyszer 
EGT tagállamban rendelkezik centrális forgalomba hozatali 
engedéllyel, de Magyarországon nem elérhető, és behoza-
tala az Európai Unió (Írország) területéről engedélyezett 
SMA1-ben szenvedő gyermekek részére, az alkalmazási elő-
írás indikációs körének megfelelően, az OGYÉI a rendelke-
zésére bocsátott adatok ismeretében megállapítja a különös 
méltánylást érdemlő betegellátási érdek fennállását. Az 
OGYÉI engedély birtokában a Hungaropharma Zrt. rendeli 
meg a készítményt a gyártótól, és biztosítja a kórházunkba 
szállítását. 

 
•     A génterápia eljárásrendjének kidolgozása kórhá-

zunkban 
Az angol nyelvű alkalmazási előírás alapos tanulmányo-

zását követően készítettük el saját kórházi eljárásrendünket, 
mely tartalmazza az indikáció, kontraindikáció, beadási mód, 
a lehetséges szövődmények elhárításának szempontrend-
szerét. Kidolgozásra kerültek továbbá az utánkövetések idő-
terve és módszertana, a tartós multidiszciplináris gondozás 
szakmai feladatai. A medikai szempontok mellett részletesen 
meghatároztuk a gyógyszerrel kapcsolatos minőségbiztosí-
tási követelményeket, a gyógyszer fogadásának, tárolásá-
nak, őrzésének, elkészítésének és beadásának feltételeit és 
körülményeit. Folyamatosan követjük a nemzetközi szakiro-
dalmat, melyeknek bővülő tapasztalatait rendszeresen imp-
lementáljuk eljárásrendünkbe. Speciális betegtájékoztatók és 
beleegyező nyilatkozatok, higiénés szabályzat, mellékhatás- 
és kockázatregiszter, utánkövetési eljárásrend, szülői elége-
dettségi kérdőív került elkészítésre és bevezetésre. Munka -
csoportunk megbeszélésein elemezzük valamennyi génterá-
pián átesett, és génterápiára váró betegünkkel kapcsolatos 
tapasztalatainkat, teendőinket.  

 
•     Finanszírozás, felelősségbiztosítás 

A nagy költségű kezelés számos kockázati tényezője 
miatt (kezdetben tengeren túlról történő behozatal, speciális 
szállítási körülmény (légi útvonal, mínusz 60-80 °C fokos  
száraz széndioxidon tartással, vámkezelés, beadásig történő 
speciális tárolás) minden egyes gyógyszerrendelés esetén 
biztosítást kötött intézményünk, tekintettel arra, hogy a kár-
veszély a gyógyszer kórházunkba érkezésétől intézmé-
nyünkre szállt át. A szállítás szervezése és felelőssége a 
gyártó és nagykereskedő hatókörébe tartozott. Magánfi - 
nan szí rozott betegeink esetén intézményünk – a jelentős 
összegből eredő kockázat miatt – csak akkor indította a 
gyógyszer megrendelését minden esetben, ha a teljes 
összeg átutalásra került kórházunk bankszámlájára. 
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Nagy előrelépés, hogy ma már megvalósul hazánkban az 
SMA-betegek génterápiájának állami támogatása egyedi 
méltányossági elbírálással. Előmozdítása érdekében több-
szöri egyeztetést folyattunk a finanszírozó és gyógyszert for-
galmazó intézményekkel, génterápiás tevékenységünk ada-
tainak statisztikai elemzése alapján igazolt eredményessé-
gének benyújtásával.  

 2021 júliusától kormányrendelet módosítás alapján a fek-
vőbeteg-szakellátást nyújtó osztályon kezelés alatt álló, vala-
mint a fekvőbeteg-gyógyintézetből történt elbocsátást köve-
tően a fekvőbeteg-ellátást nyújtó intézményben a HBCs felső 
határnapjáig, de legalább 10 napig a beteg részére nyújtott, 
a fekvőbeteg-szakellátás HBCs besorolása szerinti fődiag-
nózisnak megfelelő főcsoportba tartozó betegségek miatti 
járóbeteg-szakellátás is elszámolható a 18 éven aluli gerinc-
velői izomsorvadásban szenvedő, génterápiás gyógyszeres 
kezelésben részesült gyermekek ellátása esetén. Továbbá a 
határnapon belüli ismételt kórházi felvételük nem számít az 
előző ellátással összevonva egy ellátási esetnek a G1200 
alapbetegség miatt az SMA-génterápiát végző hazai intéz-
ményekben [19]. 

 
•     A gyógyszermegrendelés és –szállítás, tárolás és elő-

készítés speciális feltételeinek megteremtése, minő-
ségbiztosítása 
Speciális előkészületeket és ügymenetet igényelt a kez-

detekben még az USA-ból légi útvonalon, mínusz 60-80 °C 
száraz széndioxidon szállítandó gyógyszer minőségbiztosí-
tása. Ennek érdekében a gyógyszer nem az általános irány-
elvek szerint – azaz a nagykereskedőnél – került átvételre, 
minőségbiztosításra és vámkezelésre, hanem rendhagyó 
módon az amerikai gyártótól közvetlenül kórházunkba került 
kiszállításra, amit elsőként a Hungaropharma Zrt. minőség-
biztosító gyógyszerésze vett át a szállítótól, majd átadta kór-
házunknak, mint a terápiát végző intézménynek. Ehhez a 
rendhagyó eljáráshoz a Hungaropharma Zrt. minőségbizto-
sító gyógyszerésze előzetes minőségbiztosítási auditot vég-
zett intézeti gyógyszertárunkban. 

A készítmény tárolásával kapcsolatos követelmény telje-
sülése érdekében szünetmentesített online digitális hőmérő-
vel ellátott hűtőszekrény, a gyógyszer beadásra történő elké-
szítéséhez laminar airflow készülék beszerzése volt szüksé-
ges. A készítmény szakszerű tárolása érdekében gyógyszer-
tárunk munkatársai saját ügyeleti rendszert szerveztek a 
hűtőszekrény hőmérsékletének 15 percenkénti leolvasása és 
regisztrálása, valamint a biztonságos tárolás zavartalansága 
érdekében áramkimaradás és hőmérsékleti riasztás esetére. 

A gyógyszer forgalmazója próbaszállítást kért, tekintettel 
a gyógyszer tárolásának különleges módjára, és az interkon-
tinentális szállításra. Ennek során modellezésre, és műhol-
das követésre került a teljes folyamat a gyógyszer gyártásától 
a csomagoláson, szállításon át az átvételig, tárolásig, és a 
gyógyszer előkészítéséig. A pilot study minden elemének 
megfelelt intézményünk.  

Kihívást jelentett a szteroid tartós orális adásának prob-
lémamentes megvalósítása is. Gyógyszerészeink egy kor-

szerű, biztonságos, és gyermekbarát megoldást dolgoztak ki 
az egyadagos orális szuszpenzió elkészítésével, melynek 
megfelelő stabilitása és viszkozitása érdekében saját fejlesz-
tésű magisztrális formulát készítettek. 

A génterápia logisztikai folyamatát a 2. ábra szemlélteti. 

 
•     a génterápia beilleszkedése intézményünk szakmai 

tevékenységébe 
Miután a két magyar állampolgárságú gyermeknél sike-

resen megtörtént a génterápia, hamarosan határainkon túli 
megkeresések érkeztek szlovák, holland, török, szerb, ukrán 
családok részéről. Ezért szükségessé vált egy újabb betegút 
és modell beépítése addigi eljárásrendünkbe, ami tartal-
mazta a határon túli betegek ellátásának speciális jogi felté-
teleit, a kommunikáció módjait, a hosszú távú gondozás 
követelményeit és lehetőségeit. 

Az elmúlt 2,5 év alatt nem csupán 19 gyermek génterá-
piája vált feladatkörünkké, ugyanis a 11 külföldi gyermek szü-
lei továbbra is kórházunktól kérik a tartós gondozást, amel-
lett, hogy a 8 magyar betegünk folyamatos, legalább 5 éven 
át történő követését végezzük rendszeresen. Mindezeken túl 
közel 50 megkeresést kaptunk több külföldi kórházból a gyer-
mekek génterápiára alkalmasságának szakmai elbírálására 
is. Így napjainkra szükségessé vált, és sikerült megvalósíta-
nunk a génterápiás ambulancia és fekvőbetegellátó részleg 
kialakítását, génterápiás munkacsoportunk humán erőforrá-
sának bővítését. Mindez a változás új elemmel gazdagította 
intézményünk szakmai profilját, szervezeti struktúráját és kul-
túráját egyaránt.  
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Felismerve az SMA-betegség multimorbid jellegét, 
holisztikus szemlélettel törekszünk betegeink multidiszcipli-
náris ellátására. Ezért létrehoztunk egy komplex ellátást 
végző multidiszciplináris munkacsoportot, melynek kereté-
ben az SMA-génterápiás munkacsoport mellett lélegezte-
tési-pulmonológiai, mozgásszervi rehabilitációs és kognitív 
fejlesztő, gyógytornász, dietetikai és gasztroenterológiai, 
neurológiai, kardiológiai, ortopédiai, immunológiai, infekto-
lógiai, hepatológiai specialisták együtt végzik betegeink gon-
dozását.  

A szerteágazó feladatok, és a génterápiával kapcsolatos 
nemzetközi, illetve saját tapasztalataink implementációja 
érdekében rendszeres multidiszciplináris esetmegbeszélést 
tartunk, melyek konszenzusa alapján folyamatosan frissítjük 
génterápiás szakmai protokollunkat. 

Felismerve, és saját betegeinknél is tapasztalva a keze-
léssel elérhető eredmények, mozgásspektrum, technológia-

dependencia, élettartam, életminőség szignifikáns összefüg-
gését a gyermekek életkora és a génterápia időpontja között, 
elkötelezett törekvésünk az SMA-betegség kora diagnózisá-
nak országos szintű oktatása, az újszülöttkori szűrés beve-
zetésének előmozdítása, valamint a hazai irányelv felújítása, 
melyek már aktív stádiumban tartanak. 

A dolgozat szerzői anyagi támogatásban nem részesül-
tek, a cikk megírására hatással lévő pénzügyi, személyes 
vagy egyéb érdekeltségek a megelőző 3 évet érintően nem 
álltak fenn. 
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tője, tudományos igazgatóhelyettese, orvosigazgatója, a 
Bethesda Gyermekkórház SMA-génterápiás munkacsoport 
vezetője. 2021-től a Pécsi Tudományegyetem címzetes 
egyetemi docense. 
Tudományos tevékenységét 238 szakmai referátum, 258 
szakmai előadás, 51 poszterprezentáció, 1100 továbbképző 
előadás, 172 közlemény, 46 könyvfejezet és irányelvfejlesz-
tés, több jógyakorlatfejlesztés, lektorálás jellemzi. 
Munkásságát miniszteri dicsérettel, Batthyány-Strattmann 
kitüntetéssel, Dr. Portal pályázat I. helyezéssel, Bethesda díj-
jal, Tekulics-díjjal, Markusovszky-díjjal, Dizseri Tamás díjjal 
ismerték el.  

Dr. Stefka Nóra a jogi egyetem elvég-
zése után a Semmelweis Egyetem 
Egészségügyi Menedzserképző Köz -
pontjában kezdte meg pályafutását 
2005-ben, egészségügyi és felsőokta-
tási tevékenységgel kapcsolatos jogi fel-
adatkört látott el, közben elvégezte az 
egészségügyi szakmenedzser képzést. 
2010-ben tevékenyen részt vett külön-

böző egészségügyi elődszervezetek integrálási folyamatá-
ban, ennek révén létre jött a Gyógyszerészeti és Egész -

ségügyi Minőség- és Szervezetfejlesztési Intézet (GYEM-
SZI). A GYEMSZI általános főigazgató-helyetteseként irányí-
tása alá tartozott a Jogi, Igazgatási és Humánpolitikai Fő -
igazgatóság. Közreműködése alatt valósult meg a kórházak 
állami fenntartásba vétele, részt vett a kórházak átadás-át -
vételi folyamatmódszertanának a kialakításában, a működ-
tetési folyamatok racionalizálásában. 2015-től a Semmelweis 
Egye temen volt jogi és igazgatási főigazgató. 2017-től a 
Bethesda Gyermekkórházban dolgozik, mint gazdasági igaz-
gató-helyettes, később jogi és igazgatási igazgató.

Csikós Bálint 1992-ben végzett a Bu -
dapesti Közgazdaságtudományi Egye -
temen. Ezt követően csaknem 20 évig 
pénzügyi területen tevékenykedett a 
magyar privatizációs és EU intézmény-
rendszerben. 2010-től az egészségügy 

átalakításában vett részt a GYEMSZI általános főigazgató-
helyetteseként, majd kórházi gazdasági igazgatóként előbb 
az OORI-ban, később jelenlegi munkahelyén, a Bethesda 
Gyermekkórházban, ahol gazdasági főigazgató-helyettesi 
posztot is betölt.

Dr. Hantos Mónika egyetemi tanulmá-
nyait 1993-1998 között végezte a 
Semmelweis Orvostudományi Egyetem 
Gyógyszerésztudományi Karán, ahol 
1999-ben szerzett diplomát. Tanulmá -
nyait a Semmelweis Egyetem Doktori 
Iskolájában folytatta, 2003 szeptembe-
rében védte meg PhD-értekezését 
summa cum laude. 2005 januárjától 

egyetemi tanársegédként a Semmelweis Egyetem Egyetemi 
Gyógyszertár Gyógyszerügyi Szervezési Intézetben dolgo-
zott, itt 2005. novemberében Gyógyszerellátási és gyógy-
szerügyi szervezés szakvizsgát tett. Előbb egyetemi adjunk-
tusként, majd 2010. szeptemberétől egyetemi docensként 
folytatta munkáját. 2010. októberétől az MRE Bethesda 
Gyermekkórháza Intézetvezető Főgyógyszerésze. A Károly 
Gáspár Református Egyetemen egyetemi docensként vesz 
részt a hallgatók oktatásában.
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Bencze János 21 éve dolgozik a 
Bethesda Gyermekkórházban, mint kór-
házlelkész, diakóniai igazgató. Lelkészi 
diplomája mellett Msc Egészségügyi 
Szakmenedzseri diplomával rendelke-
zik, melyet Budapesten, a Semmelweis 

Egyetem Menedzserképzőjében szerzett 2012-ben. A génte-
rápiás programban technikai segítőként és koordinátorként 
vesz részt, továbbá szervezi a kezelések, vizsgálatok hely-
színeit, a családok elszállásolását. Biztosítja a kezelések, 
vizsgálatok, felmérések, után-követések videón történő rög-
zítését, megőrzését. 

Sebők Ibolya a Bókay János Egész -
ségügyi Szakközépiskolában érettségi-
zett 1981-ben. Ebben az évben kezdte 
ápolói tevékenységét az akkor még 
Apáthy István Gyermekkórház sebé-
szeti osztályán, későbbi nevén Bethes -
da Gyermekkórházban. 1995-ben E-ka -
tegóriás gyermekápolói oklevelet szer-

zett. 1985-ben főnővérhelyettes, majd 2007-től osztályvezető 
főnővér. 2003-2007 között megszerezte a SE-EFK-n a 
Diplomás Ápolói végzettséget. 2013-ban Epidemiológiai 
Szakasszisztensi képzést végzett. 20016-ban ápolási igaz-
gatóhelyettes, 2019-től jelenleg is ápolási igazgató a 
Bethesda Gyermekkórházban, emellett a sebészeti, gégé-
szeti, fogászati osztály főnővére, valamint az SMA munka-
csoport tagja és vezető ápolója.

Tamásné Bese Nóra a Bethesda Gyer -
mekkórház kommunikációs igazgatója, 
egészségügyi kommunikációs szakértő. 
Tanulmányait az ELTE Bölcsészettu- 
do mányi és a Soproni Egyetem Lám -
falussy Sándor Közgazdaságtudományi 
Karán végezte. 2016 óta a Bethesda 
Gyermekkórház kommunikációját irá-
nyítja, az országban egyedülállóan pro-

aktív társadalmi kommunikációt alakított ki az állami egész-
ségügyi kereteken belül. Projektjeivel, melyeknek fő fókusza 
az egészségértés, prevenció, a családokkal való törődés, 
több díjat nyert, kétszer volt a Nekem Szól! egészségértési 
pályázat fődíjazottja, de vezetésével a kórház elnyerte töb-
bek között a Richter Anna díjat és az év Családbarát Kórháza 
díjat. Egészségügyi kommunikációt tanít a Károli Gáspár 
Református Egyetem Szociális és Egészségtudományi Ka -
rán. 2022 januárjától az IME-MEMT portfólió igazgatója.

Dr Gergely Anita 1996-ban végzett a 
Semmelweis Egyetem Általános Orvos -
tudományi Karán, majd a Madarász 
Utcai Gyermekkórház Intenzív osztá -
lyán kezdett dolgozni. 2006-ban anesz-
teziológiai- és intenzív terápiából, 2018-
ban csecsemő- és gyermekgyógyászati 
intenzív terápiából szakvizsgát, 2014-

ben palliatív orvoslásból licenc vizsgát tett. 2010-től a Magyar 
Hospice Alapítványnál a gyermekhospice otthonápolási mun-
kát végzi. 2012-2016 között a Tábitha Gyermekhospice 
Házban tevékenykedett gyermekpalliatív orvosként. 2015-től 
dolgozik a MRE Bethesda Gyermek kórház Aneszteziológiai 
és Intenzív Terápiás Osztályán. 2017-ben részt vett az SMA 
betegek célzott terápiájának, és a noninvazív otthonlélegez-
tetési programnak az elindításában.

Dr. Velkey György János 19 éve a 
Magyarországi Református Egyház 
Bethesda Gyermekkórházának főigaz-
gatója. Csecsemő- és gyermekgyó-
gyász, aneszteziológiai és intenzív terá-
piás, valamint csecsemő- és gyermek-
gyógyászati intenzív terápiás szakor-
vos, egészségügyi szakmenedzser. 
Tanulmányait Miskolcon, Debrecenben 

és Budapesten végezte. Párhuzamosan egy évig főigazga-
tóként vezette a Mosdósi Tüdő-és Szívkórházat is. Elnöke 

volt a Magyar Gyermekaneszteziológiai és Intenzív Terápiás 
Társaságnak, a Magyar Kórházszövetségnek, a Keresztény -
demokrata Néppárt Egészségügyi Szakbizottságának, a 
Fővárosi Önkormányzat Egészségpolitikai és Szociális 
Bizottságának, valamint a Magyar Gyermekorvosok Tár sa -
ságának. A Magyar Köztársaság Érdemrend Lovagkeresztje 
és Tisztikeresztje, az EMMI Semmelweis díja, a Keresztény 
Értelmiségiek Szövetsége Szent Adalbert díja, a Magyar 
Gyermekorvosok Társasága Kulin László, Bókay János és 
Schoepf-Merei Ágoston díja birtokosa, zuglói díszpolgár.


