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A spinalis muscularis atrophia 6rokl6do, ritka beteg-
ség, a gyermekkori genetikai betegségek leggyakoribb
halaloka. Tobbféle megjelenési tipusa kozott az SMA1 a
legsulyosabb, leggyakoribb, és legnagyobb halalozasu.
Evtizedeken at kétéves kor elétt feltartoztathatatlanul tra-
gikus kimenetelii volt, mivel csak az allapotromlas lassi-
tasara, és a sz6védmények ellatasara volt lehetoségiink.
A gyermekek donto tobbsége un. best supportive care
mellett is mind6ssze atlag 6,9 hénapos korig élt. A XXI.
szazad nagy elGrelépése olyan innovativ gyogyszerek for-
galomba keriilése, melyek javitjak a mozgasképességet,
élettartamot és életminéséget, csékkentik a technolégia-
dependenciat. A harom betegségmaddosité gyégyszer
k6z6tt a génterapia soran a betegségért felelos hianyzo
gént juttatjuk a szervezetbe. A motoros idegsejtek, és a
szervek sejtjeinek miikodéséhez nélkiil6zhetetlen talélé
fehérje képzodését folyamatosan fenntartva, meggatolja
a tovabbi motoneuronpusztulast, javitja az izmok beideg-
zését és miikodését. A génterapias eljaras mind orvos-
szakmai, mind jogi, logisztikai, finanszirozasi, gyogyszer-
forgalmazasi és engedélyeztetési, betegbiztonsagi szem-
pontbdl sajatos elokésziileteket, feltételeket igényld, nagy
felelosséggel jaré specialis egészségligyi 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.
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BEVEZETES

A spinalis muscularis atrophia (SMA) az SMN1-gén hia-
nya miatt kialakul6 motoros idegsejt pusztulas és izomsorva-
das. Ezzel a génhiannyal sziileté gyermekeknél a hianyzo
gén funkciojat egy hasonlé génszakasz (SMN2) veszi at, ami
kevésbé stabil és funkcioképes SMN-fehérjeképzédést
(SMN: Survival of Motor Neuron) biztosit a sejtek szamara.
A betegség sulyossaga féként attél fligg, mennyi masodlagos
génszakasszal rendelkeznek a sejtek [1, 2, 3].

Bar a velesziletett gerincvel6i izomsorvadas klinikumat
Werdnig és Hoffmann mar 1890-ben leirta, €s 1990 6ta egyre
tébb betegségben alkalmaznak génterapiat, az SMA lefolya-
sanak moédositasara a XXI. szazad el6tt nem allt rendelke-
zéslinkre gyogyszeres kezelési lehetéség. A legsulyosabb
tipusaban szenvedd csecsemOknél gyorsan bekdvetkezett a
légzési elégtelenség, és a tragikus kimenetel. Az orvosi tech-
nologia korszerlisbdése, és a best supportive care (BSC)
arzenaljanak bévilése ellenére a XXI. szazad elején csupan
25 %-uk érte el a 20 honapos életkort [4], az SMA1-betegek
atlag 6,9 honapos korig éltek [5].

2016 ota harom terapias készitmény valt elérhetbvé.
Hatasuk az izmokat beidegzd motoneuronok miikddését biz-
tosit6 SMN-fehérje képzOdésének elbsegitése, melyet a
nuszinerszen és a riszdiplam az SMN2-génrdl t6rténd atiro-
dast médositva, az onaszemnogén abeparvovek (OA) az
SMN1-gén sejtekbe juttatasaval éri el.

A nuszinerszen (Spinraza, Biogen) 2016-ban kapta meg
a Food and Drug Administration (FDA) engedélyt, és 2018
Ota alkalmazzuk hazankban [6]. A riszdiplam (Evrysdi,
Roche) 2021-ben kertlt Europaban térzskdnyvezésre [7].

A génterapia az in. monogénes (egy gén hibajabol vagy
hianyabdl ad6dd) betegségek kezelésére alkalmas. Az OA-
terapia (Zolgensma, Novartis) a betegségért felelés hianyzé
SMN1-gén pobtlasa, melynek a DNS-ét emberi embrionalis
vesesejtekben allitjak el6é. A gént adenovirushoz (AAV:
adeno-asszocialt virus) kétve juttatjuk a beteg szervezetébe
egyszeri intravénas adassal. Az AAV vektorként funkcionalva
viszi be a sejtekbe az SMN1-gént, ami a sejtmag episzoma-
jaba agyazodik, a tokbol felszabadul és aktivalodik. Fo-
lyamatos miik6dését egy promoter biztositja, melynek ered-
ményeként — mai feltételezéslink szerint — tartos a szerkeze-
tileg és funkcionalisan teljes értékii SMN1-fehérje termel6dés
a sejtekben [8]. A génpétld készitmény az USA-ban 2019
majusaban megkapta az FDA-engedélyt. Ugyanebben az
évben, 2019. oktéber 29-én hazankban elséként a Bethesda
Gyermekkoérhazban is megtdrtént az elsé sikeres génterapia
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SMA-betegségben szenvedd gyermeknél, amit napjainkig
tovabbi 18 kisgyermek eredményes kezelése kovetett.
Id6kozben a készitmény 2020-ban megkapta az European
Medicines Agency (EMA) engedélyét is. Hosszu és faradt-
sagos, sok buktatoval, z6kkenével, de nem hiabavaldan jar-
tuk ki azt az ismeretlen, kikévezetlen utat, amin eljutottunk
idaig. A megvalosulas néhany fontosabb mérféldkévét mutat-
juk be kdzleménylinkben.

A BETEG GYERMEK MEGSZULETESETOL
A TERAPIAVALASZTASIG VEZETO UT

A betegség ritka el6fordulasa, széles spektrumd sulyos-
sagi manifesztacioja, és jellegtelen bevezetd tiinetei miatt
még a legsulyosabb forma esetén is csak 6-7 honapos élet-
korban kerul felismerésre [9, 10]. Vilagviszonylatban évente
6-10 000 ujszulbttre varhaté egy beteg gyermek (Europaban
550-600, hazankban 12-15 Gj SMA-beteg) [11, 12]. Jelenleg
hazankban a sziil6k, csaladorvos és védénd gyanujanak fel-
merllése hatarozza meg elsésorban a diagnozis felallitasa-
nak, és a terapia kezdésének idépontjat. Ezen idéablak alatt
folyamatos a motoros idegsejtek pusztulasa, és a vazizom-
gyengeség sulyosbodasa, sulyosbodik a l1égzési elégtelen-
ség és nyelészavar, ugyanakkor csokken a gyogyszeres tera-
pia hatékonyséaga, mivel az elpusztult idegsejtek mar nem
kelthetdk életre. A gyanut megerdsité gyermekneurologiai
vizsgélat utan validalé molekularis genetikai vizsgalat igazolja
a betegség fennallasat, és a sulyossagot befolyasold6 SMN2-
kopiaszamot, ami alapjan valaszthat6 meg a tovabbi terapia.
A valasztast befolyasolja az egyes gyogyszerek alkalmazasi
kritériumainak teljestlése, a csalad teljeskori szdbeli és ira-
sos tajékoztatasa klinikai genetikus altal, valamint a szul6k
elvarasainak figyelembevétele. A dontéshozatalban az orvos-
szakmai és financialis szempontok mellett a csalad szlikség-
leteinek és elvarasainak is érvényesiilnie kell [13].

A kezel6kdzpont az altala alkalmazott terapiak spektru-
matol fuggden valaszthatd meg. Mindharom gyogyszeres
kezelésre hazankban jelenleg a Semmelweis Egyetem Il.sz.
Gyermekgyogyaszati Klinikadjanak Neuromuscularis Centru-
maban, valamint a Bethesda Gyermekkorhaz SMA-kdzpont-
jaban van lehetéség.

A GENTERAPIAS KOZPONT TEVEKENYSEGI KORE

A génterapia az altalanos csecsemoé- és gyermekgyogya-
szati jartassag mellett specidlis szakmai ismereteket és gya-
korlatot igényl6 egészséglgyi tevékenység. Alkalmazasanak
feltétele — az indikacio fennéllasan, és a szilbkkel egyutt
meghozott, megalapozott déntéshozatalon tul — a beadhato-
sag kritériumainak teljesllése, a felkészultség a szé6védmé-
nyek ellatasara, valamint a gyermek komplex, multidiszcipli-
naris gondozasanak megvalositasa.

+ agénterapia kritériumai
Az OA javallata biallélikus SMN1-génmutécié és SMAT
klinikai diagnézisa, valamint 3-nal nem t6bb SMN2 kopia-
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szam. Az FDA jelenleg nem javasolja 2 éves életkor, és 13,5
kg-t meghalad¢ testtémeg esetén, klinikai vizsgalati adat hia-
nyaban. Az EMA el6iras nem tartalmaz életkori korlatot, 21
kg testtdmegig hatarozta meg a beadand6 doézist [14].

+ az OA beadasanak feltételei

Elvaréas a génterapia sz6v6dménykockazatanak minima-
lisra csokkentése érdekében a rendezett szervfunkcios, hae-
mostaseoldgiai és gyulladasos paraméterek, aktiv kronikus,
illetve akut fert6zés hianya. Az OA ugyanis immunreakciot
indukal — elsésorban a majban — aminek kivédésére a bete-
gek szteroid immunszuppresszidban részesulnek legalabb 2
hénapon at [14].

A készitmény beadaséanak tovabbi feltétele az alacsony
anti-AAV9-titer. Magas ellenanyagszint esetén fokozodik a
hatasvesztés kockazata [14]. Az ellenanyag meghatarozasa-
hoz a vizsgélatot végzd rotterdami laboratdriumtol keril meg-
rendelésre a specialis kit, majd futarszolgalattal a minta
kiszéllitasa a mérésre. Fontos a vérminta levételének meg-
feleld idGzitése, tekintettel arra, hogy az eredmény elvesziti
érvényességét 30 nap utan.

+ csaladi konzultaciok

A munkacsoport feladata a mindkét szulé személyes
részvételével torténd, egyénre szabott részletes szobeli és
irasos tajékoztatas a készitmény alkalmazasanak maodjarol,
varhaté hatasarol, mellékhatasairdl, szévédményeirdl, a
lehetséges rovid- és hosszutava kimenetelrdl, a beadasahoz
szukséges vizsgalatokrol, az el6készlletekrél, a beadas
maodjarol, a gondozasrol, ellendrzd vizsgalatokrol, sziikséges
kiegészit6 terapiakrol. Fontosnak véljik a tévhitek eloszlata-
sat azzal kapcsolatosan, hogy a génterapia — hasonloképp a
tdbbi betegségmodosité gyogyszeres készitményhez — nem
csodaszer, és az elérhetd eredmény fligg a gyermek életko-
ratél, valamint a funkciovesztések mértékétol. A mar tlinete-
ket mutatd gyermekek szaméara nem varhat6 az egészséges
kortarsaikkal azonos teljes értékl élet, azonban teljesebb
ertékul életre realis esélyt nyujt. Tajékoztatasunk soran hang-
sulyozzuk, hogy a génterapia — a tébbi betegségmaodosito
gyogyszeres kezeléshez hasonl6an — nem teszi feleslegessé
a gyermek tovabbi rendszeres komplex fejlesztését sem. A
szulbk teljes korl, ismételt tajékoztatdsa minden terapias
lehet8ségre elfogulatlanul, déntéshozataluk befolyasolasa
nélkal kiterjed.

Hazankban 2021 6ta elérhet6vé valt a génterapia allami
tamogatassal. Amennyiben a sziilék kitartanak elhatarozasuk
mellett, — részletes tajékoztatas utan — elvégezzilk a Nemzeti
Egészségbiztositasi Alapkezel6héz (NEAK) benydjtandd
egyedi méltanyossagi kérelemhez szlikséges vizsgalatokat.
Pozitiv elbiralas esetén megkezdjik az el6készlleteket a
génterapiara.

- elokésziiletek, génterapia, rovid- és hosszu tava gon-
dozas
Akritériumok és beadhatdsag teljestilése esetén munka-
csoportunk megtervezi a gyogyszer megrendelésének és
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beadasanak idépontjat. Ekdzben el6készitjuk az izolacios
kortermet, megrendeljik a szteroidot és a gasztroprotektiv
gyogyszert. Az OA korhazunkba érkezésének reggelén fel-
vesszik a gyermeket szlleivel az izolaciés korterembe,
elkezdjik a szteroidterapiat, vénakat kanulalunk. Masnap
reggel gyogyszertarunk el6késziti beadasra a gyogyszert,
majd megtorténik a kezelés egy oOras intravénas infuzié for-
majaban. A génterapia utan 1-2 napos koérhazi megfigyelést
kdvetden a csaladot elbocsatjuk korhazkozeli tartbzkodasi
helylkre. A tovabbiakban 3 hdnapon at rendszeres ellenérzd
vizsgalatokat végzink, a gyermek allapotanak, és a szteroid
dozismobdositasanak megitélése érdekében. Ez az id6szak
a Budapesten kivili teleplilésekrdl érkezd csaladoknak rend-
kivili anyagi és pszichés terheléssel jar, az dnkdltséges
albérlet fenntartasa, és az édesanya tartos tavolléte miatt. A
csalad akkor kélt6zhet vissza allandd lakhelyére, amikor
megszlinik a gyermek szteroid igénye.

A sulyos anyagi gondokkal kizd6, tavoli telepullésrél
érkezd csaladok szamara a Bethesda Korhaz Alapitvanya
tartds ingyenes elhelyezést, étkezést is biztosit a génterapia
el6tti kivizsgalas, és azt kdvet6 legalabb 3 honapos rendsze-
res ellenérz6 vizsgalatok idejére.

A kapcsolat a csalad tavozasa utan tovabbra is aktiv
marad a munkacsoporttal, miutan a kulféldi gyermekek szu-
leinek tobbsége kérhazunktol kéri a rendszeres ellenérzd
vizsgélatot, az allami tamogatassal kezelt betegeink szamara
pedig a NEAK altal el6irt id6szakonkénti vizsgalatokat is elvé-
gezzlk legalabb 5 éven at.

A hazabocsétott gyermekeknél a tovabbiakban a csalad-
orvosra, védondre, teruletileg illetékes mentdszolgalatra és
gyermekosztalyra fokozott terhelés harul, 6k veszik at a saja-
tos ellatasi igényd, technologia-dependens, génterapian
atesett SMA-beteg kisgyermekek gondozasat, surgdsségi
ellatasat. Ezért rendkivil fontosnak tartjuk a folyamatos kom-
munik&ciot a csaladon kivil a hazi gyermekorvossal és a
gyermekosztallyal egyarant.

A génterapiaval kapcsolatos kdzvetlen orvosszakmai fel-
adatokat az 1. abran mutatjuk be.

A GENTERAPIAS KEZELES MEGHONOSITASANAK
SZAKMAI, GAZDASAGI ES JOGI KIHIVASAI
KORHAZUNKBAN

Kérhazunkban elséként egy magyar allampolgarsagu,
addig nuszinerszen terapidban részesult gyermek szllei
kérésére tortént génterapia. A kezelés koéltségeit a csalad
Oner6bdl és tarsadalmi 6sszefogasbdl megteremtette, mivel
hazankban 2019-ben még nem volt lehetéség allami tamo-
gatasi kérelem benyujtasara, EMA-t6rzskdnyvezés hianya-
ban. Ismeretlen feladattal és Uj szakmai kihivassal kerdltiink
szembe, hiszen — bar SMA-beteg gyermekek tartds gondo-
zasa mar folyt intézménylinkben — szakmaspecifikus orvosi
tevékenységunk nem terjedt ki a génterapiara, nem rendel-
keztlink kulféldi gyogyszerbehozatallal kapcsolatos enge-
délyeztetési, vamkezelési, gyogyszerbiztositasi, maganfi-
nanszirozasi tapasztalatokkal. Sajatos feladatot jelentett a
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| a génteripidra alkalmassig elbirdlisa |

esalidi konzulticié igen nem
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génterapiardl
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steroid elkészitése

0A steroid vénakanililis - OA fogadiisa -
beadsisa inditisa monitorozis - tirolisa

1. abra
A génterapiaval kapcsolatos orvosszakmai feladatok

gyogyszer és a kezelés anyagi fedezetének Ugyintézése, a
maganfinanszirozas elemeinek beépitése addigi gyakorla-
tunkba, a jogtisztasag biztositasa, a gydgyszer és a kezelés
biztositasanak megvalositasa, a kezelés szakmai és etikai
engedélyeztetése fliggetlen szakértOkkel és hatosagokkal, a
gyogyszertarolas és el6készités specialis feltételeinek meg-
teremtése, minéségbiztositasa, szakmai felkészilés az inno-
vativ terapia alkalmazasara

Ezért elsd Iépésként olyan multidiszciplinaris génterapias
munkacsoportot hoztunk Iétre, melynek el6készit6 munkaja-
ban — a kdzvetlen betegellatok képvisel6i mellett — klinikai
gyogyszerész, kdzgazdasz, jogasz, egészségligyi mened-
zser, min@ségugyi vezeto is részt vett.

+ A gyogyszer és a kezelés anyagi fedezete

A vilag legdragabb gyogyszere kb. 2 000 000 Euro. Mai
ismereteink szerint — bar ara rendkivil magas — kéltsége 6-
8 év alatt kiegyenlitédik a rendszeresen adandd nusziner-
szen araval, abban az esetben, ha nem kovetkezik be hatas-
vesztés, ami a szupportiv terapia intenzifikalasat teszi szik-
ségesseé.

Egy holland tanulmanyban [5] az SMA1-betegek élettar-
tamanak modellezésére — a kezelés utani relapszus lehetd-
ségeinek figyelembevételével — mikroszimulaciés modellt
dolgoztak ki az OA, a nuszinerszen, és a kizarolagos BSC
kéltséghatékonysagéanak ésszehasonlitasara. A modell meg-
alkotdsdhoz az OA és nuszinerszen koéltséghatékonysagi
tanulmanyaibdl szarmaz6 informéaciokat hasznaltak fel. A tal-
élési becslések alapjat a Kaplan-Meier gérbékbdl nyert para-
metrikus tulélési gorbék képezték. Az SMA1-betegek nuszi-
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nerszen kezelését 122 beteg bevonasaval, és atlag 394 napi
utrankdvetéseén alapul6 ll1. fazist randomizalt placebo-kontr-
ollos klinikai vizsgalatban (ENDEAR) tanulmanyoztak [15].
Az OA-terapia adatait 12 beteg 2 évi utankdvetése alapjan
készult, historikus kontrollcsoporttal 6sszehasonlitott klinikai
vizsgalat (STRIVE) eredményeibdl nyerték [16, 17]. A jarulé-
kos koéltségek — a BSC-hez viszonyitva — OA esetén 3 102
749 eurdt, nuszinerszen esetén 2 080 249 eurot tettek ki. Az
OA a nuszinerszenhez képest 1 022 499 eurds tobbletkdlt-
séget eredményezett. A szerzdk szerint —figyelembe véve az
OA egyszeri adasanak sziikségességét — a nuszinerszen tel-
jes kezelési kéltsége né, ahogy a betegek tovabb élnek. igy
kalkulalva a nuszinerszen injekci6 egyszeri 83 300 eurds ara
mellett 6,6 év talélésre lenne szikség ahhoz, hogy a nuszi-
nerszen az OA kezelés 2 milli6 eurora becsiilt kéltségével
kiegyenlitddjon (a szamitas nem tartalmazza az SMA keze-
Iéssel kapcsolatos tobbletkoltségeket). Masképp értelmezve:
az OA ara — amennyiben hatéasa kb. 7 évig megd&rzétt marad
—nem dragabb a nuszinerszen 7 évi alkalmazasanal.

Egy maésik tanulmanyban [18] kohorsz Markov-modellel
vizsgaltak a kéltséghatékonysagot a motoros allapot figye-
lembe vételével. A modell abbdl a feltételezésbol indult ki,
hogy az OA el6nyei egy életen at fennmaradnak, mig a nuszi-
nerszen elényei a kezelés idGtartamara korlatozédnak. A
modell tartalmazta az OA és nuszinerszen gydgyszerbeszer-
zési és beadasi koltségeit, valamint a BSC-vel kapcsolatos
egészséglgyi koltségeket.

A szerzd8k kdvetkeztetése alapjan a koltséghatékonysagi
elemzéseknek nagy a jelentésége az OA ma még extrém
magas aranak csokkentésében, sajnos azonban az dssze-
hasonlit6 elemzésekbdl kevés a levonhato objektiv kovetkez-
tetés. Nincsenek adataink a preszimptomatikus allapotban
torténé alkalmazas cost/benefitet befolyasol6 hatasara, a
hosszu tava hatékonysagra és biztonsagossagra. A tobbi
betegségmédositd készitmény listaaranak csdkkentése
negativan befolyasolhatja az OA kéltséghatékonysagat. A
beteg és csaladja tarsadalmi helyzetének valtozasabol ered6
nem kdzvetlen egészségugyi kéltségek is valtozhatnak a kor-
lefolyas soran. Ezek a bizonytalansagi tényezék nehezitik és
lassitjak azt a folyamatot, ami az OA forgalmazéi arat, és a
kezelés koltségeit csdkkenthetnék.

+ Engedélyeztetési eljaras

Miutan a gyogyszer 2019-ben még nem rendelkezett
europai forgalomba hozatali engedéllyel, kérhazunk az
Orszagos Gyogyszerészeti és Elelmezés-egészségiigyi
Intézethez (OGYEI), NEAK-hoz, Hungaropharma Zrt.-hez,
Egészségligyi Szakmai Kollégiumokhoz, valamint az Etikai
és Tudomanyos Tanacshoz (ETT) fordult allasfoglalas kéré-
sével. Atdmogatd engedélyeztetési eljarasok eredményeként
szliletett meg az elvi dontés a génterapia vallalasara magan-
finanszirozott betegeinknél. A génterapia megvalésulasahoz
kiemelt segitséget nyujtott mar a kezdetekben a Hungaro-
pharma Zrt., amiért ezuton is kdszdnetiinket fejezzik ki.

2020-ban az EMA a gydgyszerre az Europai Uni6 egész
tertiletén érvényes forgalomba hozatali engedélyt adott ki.
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Ennek birtokdban az eljaras kildn engedélyeztetése mar
nem szikséges, mivel az alkalmazasi el6iras pontosan ren-
delkezik a terapia szakmai szabalyairol.

Az allami finanszirozas megvalbsulasa 6ta a génterapia
folyamata egyszer(ibbé valt hazankban. Szakmai megalapo-
zottsag esetén a gyermekneurologus szakorvos egyedi szU-
16i és szakorvosi méltanyossagi kérelmet nyujt be a NEAK-
hoz, melynek pozitiv hatarozata birtokéaban kérelmezi az
OGYEI-t8] a gyogyszer megrendelését. Mivel a gyogyszer
EGT tagallamban rendelkezik centrélis forgalomba hozatali
engedéllyel, de Magyarorszagon nem elérhetd, és behoza-
tala az Eurépai Unié (irorszag) teriiletérdl engedélyezett
SMA1-ben szenved6 gyermekek részére, az alkalmazasi el6-
iras indikacios kérének megfeleléen, az OGYEI a rendelke-
zésére bocsatott adatok ismeretében megallapitja a kilénds
méltanylast érdemld betegellatasi érdek fennallasat. Az
OGYEI engedély birtokaban a Hungaropharma Zrt. rendeli
meg a készitmeényt a gyartétol, és biztositja a kérhazunkba
szallitasat.

+ A génterapia eljarasrendjének kidolgozasa koérha-

zunkban

Az angol nyelv(i alkalmazasi el6iras alapos tanulmanyo-
zasat kovetben készitettlk el sajat korhazi eljarasrendunket,
mely tartalmazza az indikacio, kontraindikacio, beadasi méd,
a lehetséges szévédmények elharitasanak szempontrend-
szeret. Kidolgozasra kerlltek tovabba az utankdvetések id6-
terve és modszertana, a tartds multidiszciplinaris gondozas
szakmai feladatai. A medikai szempontok mellett részletesen
meghataroztuk a gyogyszerrel kapcsolatos minéségbiztosi-
tasi kdvetelményeket, a gyogyszer fogadasanak, tarolasa-
nak, 6rzésének, elkészitésének és beadasanak feltételeit és
koérilményeit. Folyamatosan kévetjik a nemzetkdzi szakiro-
dalmat, melyeknek bévilé tapasztalatait rendszeresen imp-
lementaljuk eljarasrendlinkbe. Speciélis betegtajékoztatok és
beleegyez6 nyilatkozatok, higiénés szabalyzat, mellékhatés-
és kockazatregiszter, utankdvetési eljarasrend, szildi elége-
dettségi kérddiv kerllt elkészitésre és bevezetésre. Munka-
csoportunk megbeszélésein elemezzik valamennyi géntera-
pian atesett, és génterapiara vard betegiinkkel kapcsolatos
tapasztalatainkat, teendéinket.

+ Finanszirozas, felelosségbiztositas

A nagy koltségl kezelés szamos kockazati tényezéje
miatt (kezdetben tengeren talrél térténd behozatal, specialis
szallitasi kérdlmeény (légi Utvonal, minusz 60-80 °C fokos
szaraz széndioxidon tartassal, vamkezelés, beadasig térténé
specialis tarolas) minden egyes gyégyszerrendelés esetén
biztositast kotott intézményink, tekintettel arra, hogy a kar-
veszély a gyogyszer kérhdzunkba érkezésétdl intézmé-
nylnkre szallt at. A szallitds szervezése és felel6ssége a
gyartd és nagykereskedd hatokérébe tartozott. Maganfi-
nanszirozott betegeink esetén intézménylnk — a jelentds
O0sszegbdl eredd kockazat miatt — csak akkor inditotta a
gyogyszer megrendelését minden esetben, ha a teljes
Osszeg atutalasra kerult kérhazunk bankszamlajara.

XXI. EVFOLYAM 2022/2. szAMm 17



MENEDZSMENT KORHAZMENEDZSMENT

Nagy eIc’SreIépés hogy ma mér megvalésul hazénkban az
meltanyossagl elbiralassal. EI6mozditasa érdekében tébb-
sz0ri egyeztetést folyattunk a finanszirozé és gyogyszert for-
galmazé intézmeényekkel, génterapias tevékenységiink ada-
tainak statisztikai elemzése alapjan igazolt eredményessé-
gének benyujtasaval.

2021 jdliusatol kormanyrendelet médositas alapjan a fek-
vObeteg-szakellatast nyujtd osztalyon kezelés alatt allo, vala-
mint a fekvébeteg-gyogyintézetbdl tortént elbocsatast kdve-
téen a fekvdbeteg-ellatast nyujtd intézményben a HBCs fels6
hatarnapjaig, de legalabb 10 napig a beteg részére nydjtott,
a fekvébeteg-szakellatas HBCs besorolasa szerinti fédiag-
noézisnak megfeleld fécsoportba tartoz6 betegségek miatti
jarobeteg-szakellatas is elszamolhat6 a 18 éven aluli gerinc-
vel6i izomsorvadasban szenvedd, génterapias gyogyszeres
kezelésben részesult gyermekek ellatasa esetén. Tovabba a
hatarnapon belili ismételt korhazi felvételiik nem szamit az
el6z6 ellatassal 6sszevonva egy ellatasi esetnek a G1200
alapbetegség miatt az SMA-génterapiat végzé hazai intéz-
ményekben [19].

- A gyogyszermegrendelés és —szallitas, tarolas és el6-
készités specialis feltételeinek megteremtése, miné-
ségbiztositasa
Specialis el6készlleteket és gymenetet igényelt a kez-

detekben még az USA-bdl 1égi Gtvonalon, minusz 60-80 °C

szaraz széndioxidon széllitand6 gyogyszer mindségbiztosi-
tasa. Ennek érdekében a gyogyszer nem az altalanos irany-
elvek szerint — azaz a nagykereskedénél — kerlt atvételre,
mindségbiztositasra és vamkezelésre, hanem rendhagyé
modon az amerikai gyartotol kdzvetlendl korhazunkba kerdlt
kiszallitasra, amit els6ként a Hungaropharma Zrt. minéség-
biztositd gyogyszerésze vett at a szallitoétol, majd atadta kor-

hazunknak, mint a terapiat végz6 intézménynek. Ehhez a

rendhagy6 eljarashoz a Hungaropharma Zrt. minéségbizto-

sitd gyogyszerésze el6zetes mindségbiztositasi auditot vég-
zett intézeti gyogyszertarunkban.

A készitmény tarolasaval kapcsolatos kdvetelmény telje-
sulése érdekében sziinetmentesitett online digitalis héméro-
vel ellatott hiitészekrény, a gyogyszer beadasra tértend elké-
szitéséhez laminar airflow készllék beszerzése volt sziiksé-
ges. Akészitmény szakszer( tarolasa érdekében gyogyszer-
tarunk munkatéarsai sajat tgyeleti rendszert szerveztek a
hitészekrény hdmérsékletének 15 percenkénti leolvasasa és
regisztralasa, valamint a biztonsagos tarolas zavartalansaga
érdekében aramkimaradas és hdmérsékleti riasztas esetére.

A gyobgyszer forgalmazoja probaszallitast kert, tekintettel
a gyogyszer tarolasanak kilénleges modjara, és az interkon-
tinentélis szallitdsra. Ennek soran modellezésre, és mihol-
das kovetésre kerllt a teljes folyamat a gyogyszer gyartasatol
a csomagolason, szallitason at az atvételig, tarolasig, és a
gyogyszer el6készitéséig. A pilot study minden elemének
megfelelt intézményink.

Kihivast jelentett a szteroid tartos ordlis adasanak prob-
Iémamentes megvalositasa is. Gyogyszerészeink egy kor-

18 IME — AZ EGESZSEGUGYI VEZETOK SZAKLAPJA - TUDOMANYOS FOLYOIRAT

szer(, biztonsagos, és gyermekbarat megoldast dolgoztak ki
az egyadagos oralis szuszpenzi6 elkészitésével, melynek
megfelel stabilitasa és viszkozitasa érdekében sajat fejlesz-
tésl magisztralis formulat készitettek.

A génterapia logisztikai folyamatat a 2. abra szemlélteti.
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Az SMA-génterapia megvaldsitasanak folyamatabraja

+ a génterapia beilleszkedése intézményiink szakmai
tevékenységébe

Miutan a két magyar allampolgarsagu gyermeknél sike-
resen megtortént a génterapia, hamarosan hatarainkon tuli
megkeresések érkeztek szlovak, holland, t6rok, szerb, ukran
csaladok részérél. Ezeért sziikségessé valt egy Ujabb betegut
és modell beépitése addigi eljarasrendiinkbe, ami tartal-
mazta a hataron tali betegek ellatasanak specialis jogi felté-
teleit, a kommunikacié médjait, a hosszu tavu gondozas
kévetelményeit és lehetbségeit.

Az elmult 2,5 év alatt nem csupan 19 gyermek géntera-
piaja valt feladatkoriinkké, ugyanis a 11 kulféldi gyermek szu-
lei tovabbra is korhazunktdl kérik a tartés gondozast, amel-
lett, hogy a 8 magyar beteglink folyamatos, legalabb 5 éven
at tortend kovetését végezzik rendszeresen. Mindezeken tul
kdzel 50 megkeresést kaptunk tobb kulféldi korhazbol a gyer-
mekek génterapiara alkalmassaganak szakmai elbiralasara
is. igy napjainkra szlikségessé valt, és sikeriilt megvalosita-
nunk a génterapias ambulancia és fekvébetegellatd részleg
kialakitasat, génterapias munkacsoportunk human eréforra-
sanak bovitését. Mindez a valtozas Uj elemmel gazdagitotta
intézménylnk szakmai profiljat, szervezeti struktarajat és kul-
turajat egyarant.
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Felismerve az SMA-betegség multimorbid jellegét,
holisztikus szemlélettel toreksziink betegeink multidiszcipli-
naris ellatasara. Ezért létrehoztunk egy komplex ellatast
végzd multidiszciplinaris munkacsoportot, melynek kereté-
ben az SMA-génterapias munkacsoport mellett 1élegezte-
tési-pulmonoldgiai, mozgasszervi rehabilitacios és kognitiv
fejleszt6, gyogytornasz, dietetikai és gasztroenterologiai,
neurologiai, kardioldgiai, ortopédiai, immunologiai, infekto-
l6giai, hepatologiai specialistéak egyutt végzik betegeink gon-
dozéasat.

A szerteagazo feladatok, és a génterapiaval kapcsolatos
nemzetkdzi, illetve sajat tapasztalataink implementécidja
érdekében rendszeres multidiszciplinaris esetmegbeszélést
tartunk, melyek konszenzusa alapjan folyamatosan frissitjik
génterapias szakmai protokollunkat.

Felismerve, és sajat betegeinknél is tapasztalva a keze-
Iéssel elérheté eredmények, mozgasspektrum, technolégia-
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posztot is betélt.

egyetemi tanarsegédként a Semmelweis Egyetem Egyetemi
Gyogyszertar Gyogyszerlgyi Szervezési Intézetben dolgo-
zott, itt 2005. novemberében Gyogyszerellatasi és gydgy-
szerligyi szervezés szakvizsgat tett. EI6bb egyetemi adjunk-
tusként, majd 2010. szeptemberétél egyetemi docensként
folytatta munkéjat. 2010. oktdberétél az MRE Bethesda
Gyermekkoérhaza Intézetvezetd Fégyogyszerésze. A Karoly
Gaspar Reforméatus Egyetemen egyetemi docensként vesz
részt a hallgatdk oktatasaban.



MENEDZSMENT KORHAZMENEDZSMENT

Bencze Janos 21 éve dolgozik a
Bethesda Gyermekkorhazban, mint kér-
hazlelkész, diakoniai igazgato. Lelkészi
diplomaja mellett Msc Egészségugyi
Szakmenedzseri diploméaval rendelke-
zik, melyet Budapesten, a Semmelweis

Sebok Ibolya a Bokay Janos Egész-
ségugyi Szakkbzépiskolaban érettségi-
zett 1981-ben. Ebben az évben kezdte
apoloi tevékenységét az akkor még
Apathy Istvan Gyermekkérhaz sebé-
szeti osztalyan, késébbi nevén Bethes-
da Gyermekkérhazban. 1995-ben E-ka-
tegdrias gyermekapoloi oklevelet szer-

Tamasné Bese Nora a Bethesda Gyer-
mekkorhaz kommunikacios igazgatoja,
egészségugyi kommunikacios szakértd.
Tanulmanyait az ELTE Bodlcsészettu-
domanyi és a Soproni Egyetem Lam-
falussy Sandor Kézgazdasagtudomanyi
Karan végezte. 2016 6ta a Bethesda
Gyermekkérhaz kommunikécibjat ira-
nyitja, az orszagban egyediilalléan pro-

Dr Gergely Anita 1996-ban végzett a
Semmelweis Egyetem Altalanos Orvos-
tudomanyi Karan, majd a Madarasz
Utcai Gyermekkérhaz Intenziv oszta-
lyan kezdett dolgozni. 2006-ban anesz-
teziologiai- €s intenziv terapiabdl, 2018-
ban csecsemé- és gyermekgyogyaszati
intenziv terapiabdl szakvizsgat, 2014-

Dr. Velkey Gyorgy Janos 19 éve a
Magyarorszagi Reformatus Egyhaz
Bethesda Gyermekkorhazanak fdigaz-
gatéja. CsecsemO- és gyermekgyo-
gyasz, aneszteziolbgiai és intenziv tera-
pias, valamint csecsemé- és gyermek-
gyogyaszati intenziv terapias szakor-
vos, egészségligyi szakmenedzser.
Tanulmanyait Miskolcon, Debrecenben
és Budapesten végezte. Parhuzamosan egy évig figazga-
toként vezette a Mosdosi Tud6é-és Szivkorhazat is. Elntke

IME — AZ EGESZSEGUGYI VEZETOK SZAKLAPJA - TUDOMANYOS FOLYOIRAT

Egyetem Menedzserképzéjében szerzett 2012-ben. A génte-
rapias programban technikai segitéként és koordinatorként
vesz részt, tovabba szervezi a kezelések, vizsgalatok hely-
szineit, a csaladok elszéallasolasat. Biztositja a kezelések,
vizsgalatok, felmérések, utan-kévetések videon torténd rog-
zitését, megbrzését.

zett. 1985-ben f6ndvérhelyettes, majd 2007-t61 osztalyvezetd
féndvér. 2003-2007 kozOtt megszerezte a SE-EFK-n a
Diplomas Apoloi végzettséget. 2013-ban Epidemiologiai
Szakasszisztensi képzést végzett. 20016-ban apolasi igaz-
gatdhelyettes, 2019-t6l jelenleg is apolasi igazgatd a
Bethesda Gyermekkorhazban, emellett a sebészeti, gégé-
szeti, fogaszati osztaly fénévére, valamint az SMA munka-
csoport tagja és vezetd apoldja.

aktiv tarsadalmi kommunikaciot alakitott ki az allami egész-
ségugyi kereteken belll. Projektjeivel, melyeknek f6 fokusza
az egészségértés, prevencio, a csaladokkal valé toérédés,
tébb dijat nyert, kétszer volt a Nekem Szol! egészségértési
palyazat fédijazottja, de vezetésével a korhaz elnyerte tdb-
bek koz6tt a Richter Anna dijat és az év Csaladbarat Kérhaza
dijat. Egészséglgyi kommunikaciét tanit a Karoli Gaspar
Reformatus Egyetem Szocialis és Egészségtudomanyi Ka-
ran. 2022 januarjatol az IME-MEMT portfélié igazgatoja.

ben palliativ orvoslasbdl licenc vizsgat tett. 2010-t61 a Magyar
Hospice Alapitvanynal a gyermekhospice otthonapolasi mun-
kat végzi. 2012-2016 kozott a Tabitha Gyermekhospice
Hazban tevékenykedett gyermekpalliativ orvosként. 2015-t6l
dolgozik a MRE Bethesda Gyermekkorhaz Anesztezioldgiai
és Intenziv Terapias Osztalyan. 2017-ben részt vett az SMA

tetési programnak az elinditasaban.

volt a Magyar Gyermekaneszteziologiai és Intenziv Terapias
Tarsasagnak, a Magyar Kérhazszdvetségnek, a Keresztény-
demokrata Néppart Egészségugyi Szakbizottsaganak, a
Févarosi Onkormanyzat Egészségpolitikai és Szocialis
Bizottsaganak, valamint a Magyar Gyermekorvosok Tarsa-
saganak. A Magyar Koztarsasag Erdemrend Lovagkeresztje
és Tisztikeresztje, az EMMI Semmelweis dija, a Keresztény
Ertelmiségiek Szovetsége Szent Adalbert dija, a Magyar
Gyermekorvosok Tarsasaga Kulin Laszl6, Bokay Janos és
Schoepf-Merei Agoston dija birtokosa, zugléi diszpolgar.
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