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(Az Ulés kezdeténelsmbntja: 14 6ra 05 perc)

EIn6ki bevezet, a napirend elfogadasa

DR. HORVATH ZSOLT (Fidesz), az albizottsag elnéketovabbiakban ELNOK: J6
napot kivanok! Tisztelettel készontdm kedves veeddgt és képvisétarsaimat. Az
egeészségugyi ellénzé albizottsag aprilis 17-ei tlését elkezdjik. Mieala parlamentnek egy
hivatalos bizottsaga, ezért &lsfeladatunk az, hogy miutdn megallapitottam a
hatarozatképességet - a bizottsag egyebkeént 7-tdmglyettesitéssel 6ten vagyunk jelen. Az
elss kérdésem, hogy a kikluldétt napirendhez képestevaradakinek valamilyen napirendi
javaslata a képviséhk kozul. (Nincs jelzés.Jelentkedt nem latok.

Akkor megkérdezem, hogy a kikuldott napirenddelépwvisebk egyetértenek-e Aki
egyetért, kérem, kézfelemeléssel jele{8zlavazas Egyhangu. Kész6ndm szépen.

Tajékozbédas a Duchenne-féle izomdystrophiaban szesdbk komplex kezelésére
létrehozandd szakmai-modszertani kbzpontrol

Roviden ismertetném a bizottsagi Ulés altalam tettemai forgatokdnyvét. Ez nem
fog sokban eltérni attél, mint ahogyan ezt altatalaabizottsagban csinaljuk. Azok, akik
elészor vannak jelen az Ulésen, sokkal inkdbb elasmahek a bizottsagnak a neve, semmint
maga a bizottsag célja. A célunk az, hogy képdidaesaink vagy civil szervezetek vagy
szakmai szervezetek altal felvetett téméakat tedeg szerint a bizottsdg elé hozunk, ahol az
érintetteket meghallgatjuk, a képvislelszamara rovid prezentaciokat tehetnek, ismetikthe
azt a témakort, problémaikat, javaslataikat, ametkapcsolatban felmertil.

Ezt koveben a képvisék kapnanak szot, akik kérdéseket tennének felgesileket
tennének, egy kor valaszra nyilik lebstgik a vendégeknek, ezt kdest pedig a
képvisebk reagalasaira fogunk leldsgget biztositani. Ha sziikséges, akkor természétsre
megfogalmazunk egy javaslatot, ajanlast a kormé&nymmydba. Maga a bizottsdg a
fobizottsagnak, az Egészsegugyi bizottsagnak, illahkrmany szamara fogalmazhat meg
javaslatot. Nekiink ez a jogkorink és Iéiségink van. A kormanyzat résékis van jelen
képviseb, tehat hozza is lehet kérdést intézni, de érteterfisn a vitabans is részt fog
venni.

Nagyon nagy tisztelettel koszontbm azokat az orxpAdési képvisebket, akik a
fébizottsagnak vagy még annak sem tagjai, de megijtiSzta bizottsag ulését jelenlétiikkel,
és kilén nagy tisztelettel koszontdom Gogl Arpadetki egészségiigyi miniszter
képvisebtarsam volt hosszu ideid, vendégként van jelen a mai Ulésen. A forgatékdonyv
szerint elfelejtettem, hogy kinek van mar bennesadpive-ja a gépberfHerczegfalvi Agnes
jelentkezik.)Akkor azt javaslom, hogy taldn 6n kezdje el a preaciot.

A meghivott vendégek hozzaszolasai

Még egy pillanat, az iitkeretekél: altalaban 2 6ra alatt be szoktuk fejezni a hisAui
Ulést, ezért egy-egy megszolalasra a javaslatonh@gy 10-12 percnél tébbet ne vegyen
igénybe, ha ez megoldhat6. Koszoném szépen. Tessakcsolni!

Dr. Herczegfalvi Agnes (Semmelweis Egyetem Il. szanGyermekklinika)

DR. HERCZEGFALVI AGNES (Semmelweis Egyetem II. sza@yermekklinika):
Kdszdndm szépen. &zor is szeretném megkdszonni mindenkinek azt agakon keresztil
tartd ebkészit munkat, ami lehéwé tette, hogy a mai napon itt lehessink, és elimasslik
onoknek mindazt, ami minket foglalkoztat, amivetkwta vagy évtizedek ota dolgozunk, és
hogy szeretnénk ebben a téméaban valamilyen kongzenés tovabblépésre jutni.
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Magamrél annyit, hogy Herczegfalvi Agnes vagyokempkgyogyaszként kezdtem a
szakmat, majd gyerekneuroléguskent kozel 30 évdaliazzom gyermek-izombetegek
ellatasaval, tehat elég nagy ralatdsom van a bajekszdetére, a betegség lefolyasara, és
sajnos a vegeére is.

Engedjék meg, hogy ebben a témaban, amiben jottighany diaval egészitsem ki
mondanivalémat. Nem szeretnék orvosiaglast tartani, de néhany bevézstot azért mégis
hadd mondjak a Duchenne-féle izomdystrophiardlzdrisez nem annyira ismert mindenki
szaméra.

Tehat azt tudjuk, hogy ezt a betegséget mar tobtt h60 éve ismerjik, Duchenne
volt az, aki leirta 1855-ben a betegség tuneteila rnevezték el Duchenne-féle
izomdystrophianak. Jelleizhogy nagyon gyorsan kialakulnak a jarasnehegégttiinetei,
amelyek aztan fokozatosan a jaras elvesztéséhetkecsihoz kotik a betegeket.

Azt tudjuk, hogy az orokidées X-hez kotott recessziv oroklésmenetet muthgtte
nék a hordozdék, az egyik én X-kromoszoma érintett, és amennyiben ezt a beteg
kromoszomat 6rokiti tovabb az anya a fidgyermekgakkor beteg gyermek szuletik.

A betegség elég gyakori, tehat 1:3500 élveszilefait a Duchenne-féle
izomdystrophia esetében, az ugyanilyen tinetekétel, sokkal késbb kezéddoé Becker
izomdystrophia esetében viszont 1:30000 éfoedulasi gyakorisag.

Egy fehérjehiany, amit ez a gén kédol, a dystrogj@n kddol, az okozza a jellegzetes
klinikai tineteket. A tliinetek mar 2 éves korbaregkezhetnek, de altaldban a Duchenne-
formaban, tehat a sulyos formaban 2-5 éves kor tkge@nnek meg, és ezek a gyerekek
korulbelll 7-9 éves korukra tolékocsiba kertlnek.

Az izomzat fokozatosan sorvad, és bizony, ériraelégzés, érintett a szivizom, az
idegrendszer is sokszor, és ez egy folyamatos kez#&bos &llapotrosszabbodashoz és
halalhoz vezet 15-20 éves kor kordl.

Szeretnék ratérni azokra a tényekre, amelyek efiekzahhoz, hogy Magyarorszag is
csatlakozzon Europahoz, hogy Magyarorszagon i€hé#zunk egy eurdpai szinvonalon
mikodd izombeteg-centrumot, hiszen Eurépaban mar 20-3@ éwikddnek allami
tamogatassal izombeteg-ellaté kdzpontok, medfetdakemberképzéssel és szakemberrel
rendelkeznek, akik mind a diagnosztikaban, mindrebilitacibban kival6 munkét végeznek.
Mukodnek a kronikus lélegeztetést v8gambulanciak, ezzel nem terhelik az akut
betegellatasra létrejott intenziv osztalyokat. By ériasi probléma, mindennapos probléma
napjainkban. Most éppen a szolnoki intenziv osetaligkszik egy Duchenne-es gyermek, és
nem tudom az elhelyezését megoldani.

Eurépaban riikodik a csaladokat tAmogato szocialis hald, éslethaltudomany és a
diagnosztika és a klinikai munka mellé hozzacsatttdk a civil szervezetek 40 éve, és ezeket
a civil szervezeteket tomdriti az Eurdpai lzombeledSzovetsége az EAMDA, amely
képviseli a betegek érdekeit, és néha a jogaikatpsiselni tudja.

Szeretném bemutatni azokat a tényeket, amelyek Maggzagon jellemzik ezt az
ellatast. A betegség diagnosztikgja, tehat a Winliagnosztikgja fikodik. A genetikai
diagnosztika csak részben megoldott, mert vannaggaiatok, amelyeket a mai napig csak
kulfoldi kooperacioban tudunk elvégeztetni. Kevanegfeleb szakember. Nincs kifejezetten
az izombetegek ellatdsara szakosodott centruminés agységes gondozasi elveken alapuld
ellatas. Ebben, bar most az eurdpai uniés egyikitohes keretében valtozas keletkezettlerr
majd egy kicsit ké&sbb, és a tobbi kolléga is fog beszélni, de kidolgkzaz Ugynevezett
gondozasi standardokat, tehat egy egységes ell@ém alapulé izombeteg-ellatast, ami
oriasi ebrelépés.

Magyarorszagon a szl méltan érzik azt, hogy magukra vannak hagyvaozialis
tamogatas elenyé$zSokszor a sztik a beteg gyerekkel még a renilglsem tudnak eljutni,
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mert nincsen akadalymentes kozlekedeés, vagy axnént, nincsen elegetidpénz, hogy az
utazast ki tudjak fizetni.

Azok a kezdeményezések, amelyek az izombetegelkeggysellatasara jottek létre
vagy alakultak, ezek tébbnyire 6nkéntes alaponiésgen allami tAmogatast nélkiléznek.

Néhany dolgot hadd emlitsek annak a vonatkozas&logyy, milyen 1épések torténtek,
hogy Magyarorszagon egy neuromuszkularis gondoatyuwga alakuljon ki. Az Eurdpai Unid
szakmai tamogatasaval 2007 Otaikddik az izombetegek terapiajaval foglalkozé
konzorcium, el majd nyilvan az utdnam szo6lé Karcagi Veronika fmgszamolni, és ehhez
csatlakozott 2010-ben az izombetegek gondozaséghhlkozd haldézat, aminek az volt a
célja, hogy egy egységes gondozast valdsitson rnesy laldzat, és ebben kuldn kiemelt
szerepe van, hogy a kdzép-kelet-eurdpai orszagakatiropai szintre felzarkoztassa.

2007-2010 kozott szamos rendezvényen tartotturadébt, tovabbképzéseket,
kongresszusokon, s#il forumokon, kapcsolatot teremtettink a Ritka Bséggk
Centrumaval, az egyéb izombeteg-szervezetekkel @sédiaban ismert&ton keresztiil,
folyamatosan tajékoztatjuk a jelenlegi allapotrdletegeket.

Amiért itt vagyunk, az az, hogy Magyarorszagon Kiglill 800-1000-re tehéta
kronikus izombetegek szama, de nem tudjuk pontasart, nincsen, mindeddig nem sziletett
egységes felmérés, hogy hany izombeteg lehet. Ndjukt, hogy hanyan élnek intézetekben,
elfekvé otthonokban, a felitt betegekél sem tudunk nagyon sokat, de azt tudjuk, hogy
koridlbelll eblbl a szambdl 300-350 kozott van a Duchenne-féle dymtmophiaban szenvéd
betegek szama. Es hogy ez a szam igaz, az is mutaijy évente, tehat az @lkét dian
emlitett incidencia szam alapjan, tehat korllb&l@dl5 Uj Duchenne-beteg megjelenésével
szamolhatunk.

Ezért azt szeretnénk kérni, hogy kaphasson allaamogatdst az Orokletes
izombetegségekben szendagyerekek ellatasa, gondozasa, és az ezt felvatalérre a célra
|étrejowd neuromuszkularis centrum.

A betegek ellatasara a szakmai tudas megvan, heskénikusok és a genetikusok is
abszolut eurdpai szinten felkésziltek. A szakmdiigigelet is tavaly szeptember oOta a
Semmelweis Egyetem II. szama Gyermekklinikajanejétt, de finanszirozas hianyaban a
betegek ellatasa, gondozasa nem megoldott.

Itt szeretném elmondani, hogy tegnap j6tt létreshoshosszu honapok munkaja utan
egy egyuttnikddési megallapodas a Semmelweis Egyetem Il. szZ@garmekklinikdja és
harom szakmai intézet, illetve a civil szervezetgiiittes munkajanak eredményeként. Meg
kell mondanom, hogy a civil szervezetek voltak azMik a legnagyobb nyomast gyakoroltak
rank szinte folyamatosan, hogy nincsenek ellatiatagek, nem tudjak, hova menjenek, nem
tudjak, mit csinaljanak, tehat végul is addig-adgiigbalkoztunk tdbb helyen és tébb szinten
is, mig ez tegnap létrej6tt, azt kell mondanom yhemyegy nagy ételépésnek szamit.

A gyermekklinika és a szakmai intézetek vallaltélagy az eurdpai gondozasi
standardoknak megfetelbetegellatast szervezik a neuromuszkularis beteggekEbben az
egyuttmikods felek a Szent Janos Koérhaz gyermekgyogyaszatgbikfacios osztalya, az
OKI molekuléris genetikai diagnosztikai osztalya, @GYEI részé&f a genetikai tanacsadést
végd szakemberek és a civil szervezetek kozll a Gydgidszandék Alapitvany, a Misko
Alapitvany, és a Spindlis Izomatréfia, az SMA Atagny.

Ezek a szandékok nagyon jok, de mdogoétte nincsenfeted#g anyagi, financialis
tamogatas, és azt gondoljuk, hogy a hatékofiktuéshez sziikség van kapacitdgtésre,
TVK-emelésre és a jarobeteg-ellatds német ponjaazaemelésére. A targyi feltételekhez
tartozik, hogy mindenhol akadalymentességet tudhimtositani, hogy megfekglhelyiségek
legyenek kialakitva a betegellatasra, 8 nappali agygondolom, hogy nem annyira sok, de
ellathatd lenne rajtuk a betegellatds. Ennek as&gi korulbelal 40 millié forintbdl taldn
kigazdalkodhat6 az &etes szamitasok szerint.
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A neuromuszkularis ambulanciatikbdtetésére nyilvan a német pontok emelése
szikséges, és ezeknek a betegeknek az elldtdsada arklinikai, mind a rehabilitacids
tertleten, tehat korilbeltl 10-12 szakemberrel stank, ebben két darab orvos van csak
benne, de a gydgytornaszokig, a szocidlis munkgso&i terapeutakig, a fejleskig
mindenkit beleszamoltunk.

Természetesen ez most egy alomnakiki de meégis azt gondolom, hogy ez a
torekvesiuink megegyezik azzal az eurdpai irannyaihez 2007-ben mi is csatlakoztunk.

A statuszok Bvitéséhez is pénzre lenne sziikség, amit az ins@z&t forrasaibol nem
tud ebteremteni, és egy statusz bére korulbeltl 5 midrint kortl van évente.

Ezzel a képpel szerethém megkdszonni a figyelmi@adretném, ha ezek a gyerekek
nem szomorkodnanak, nem lennének egyeduil, ha lekn&msaik, ha lennének barataik,
tudnank segiteni a magukra maradottsagukban, éstsem, ha a szék is boldogabb
emberek lehetnének, mert érzik maguk mogott a gisdialot és a tamogatast. Koszénom
szépen.

ELNOK: Koszondm szépen. Ki lesz a kovetk@¢Garami Marta jelentkezik.)

DR. GARAMI MARTA (Orszagos Kornyezet-egészségiigyiéket): Garami Marta
vagyok, az Orszagos Koérnyezet-egészségugyi Intgeaetikai osztalyarol. Csak annyit
szeretnék tényleg kiegészitésképpen hozzatenny, iogt azért is az aktualisnal aktualisabb
ennek az egész centrum-ugynek az elinditasa, raenak biztatdo eredmeénnyel folyd klinikai
kiprébalasok. Ha valdban, marpedig nyilvan igy vamert éridsi a verseny a gyoégyszercégek
kozott is, tehat a szandék megvan arra, hogy gyéglydalaljanak ennek a Duchenne-
betegségnek a kezelésére is, és ha ezeknek a geetkaz életkorat és a fizikai allapotéat
sikertl olyan szinten fenntartani, hogy ezek a ggagrek a hatadsukat még ki tudjak fejteni,
akkor az csak azon keresztill lehetséges, hogy lilak&regy ilyen nagyon szervezett apolasi
kézpontba. Ennyi lett volna a hoz#ahivalom.

ELNOK: Koszonom szépen. Ha megengedik, akkor ektéazédom, hogy ez egy
sokkal kotottebb rifaj, €s az ember egy vitadélutanon mashoz szal®th parlamentben az
a szokas, hogy sz6t adunk egymas utan, ébkea vitdban lehet kifejteni az elképzeléseiket.
Természetesen nem fojtom 6nbe a sz6t, parancsoljon!

DR. HERCZEGFALVI AGNES (Semmelweis Egyetem II. sza@yermekklinika):
Ezt egy mondattal szerettem volna kiegésziteniyhogst folyik targyalas a GSK-val a
terapias kiprobalasokra, €s ugy néz ki, hogy &viégén, majus elején talan egy vagy két
betegben el tudunk kezdeni egy génterapias kezedésa jelenleg Freiburgban kezelt és
hetente odautazgatd egy betegiinket is talan aklaylBtorszagon tudjuk tovabb kezelni.
Kdsz6nbm szépen.

ELNOK: Koszondm szépen. Kérdezem, hogy ki kovet®@¢Dr. Karcagi Veronika
jelentkezik.) Karcagi Veronika, Orszagos Kornyezet-egészsegugiézet, molekularis,
genetikai és diagnosztikai osztaly. Tessék paradmi¢so

Dr. Karcagi Veronika (Orszagos Kdrnyezet-egészségulntézet)

DR. KARCAGI VERONIKA (Orszagos Kornyezet-egészseguintézet): Tisztelt
EInok Ur! Tisztelt Képvisél Urak! Tisztelt Bizottsagi Tagok! TiszteltsBsztalyvezet
Asszony! Kedves Vendégek! Koszonom szépen ezt dsatgp felkérést, és ha megengedik,
mint molekuléris genetikus, a Duchenne-betegsécetden hatterésl fogok egy kicsit
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beszélni, illetve az ellatasban elért hazai eregeldtl, hiszen azért van pozitiv kicsengése is
ennek a feladatnak.

Nem akarok genetikai részletekbe belemenni, de gz @yan betegség, ahol
kilonbd® génsérilések okozhatjak a betegséget. Ezek ki#drindyossaguak, lefolyasuak
lehetnek. Tehat mint ahogy sz0 volt rdla, van Dacleeizomdystrophia €s van Becker-tipusu
izomdystrophia, és a genetikai szakaszok sérulksé@nemilyensége befolyasolja, hogy
mennyire lesz sulyos a beteg allapota, hogy melipkisban fog szenvedni. Egy Kkicsit
szemléletesen mutatnam itt ezen a hajocskan, tematalis esetben ez a dystrophin fehérje
az izomrostban kihorgonyozza az izommembrant, ezeitomrostok tokéletesenikvdnek
egy egészséges emberben, mig a sulyos tipusbesetelianyzik ez a fehérje, tehat igy nem
fog mikddni az izomrost, sérilékeny lesz, nem tudja &digpat ellatni, tehat szemléletesen
igy elmegy a kis hajd, elvesziti a horgonnyal ackagatot. Az enyhébb tipusban, ebben a
Becker-tipusban pedig egy rovidebb fehérje kelekkeamely valamennyire el tudja az
izomrost 6sszehlzdodasahoz sziikséges feladatot latni

Ez az abra egy nagyon korskenolekularis genetikai vizsgalat eredményét mutatja
Itt ugyanazt latjuk ezen a harom &bran. Tehat drajysin gén egy bizonyos szakasza
hianyzik ebben a beteg kisfitban, ez egy nagyorny magreti gén, és egy elég hosszu
betegséget. Ezt egy olyan vizsgalati modszerreez&ik, amelyet az OEP jelenleg nem
finansziroz, tehat palyazati forrasokbdl tudjukedelgek korszdérvizsgalatat végezni.

Ez pedig egy masik vizsgalat, ugyanazt latjuk, ngjdoen a beteg kisfilban, egy
masik vizsgalattal megésitettiik, hogy ezek a szakaszok hidanyoznak a géntmtrat
genetikailag igazoltuk a betegséget.

Tehat ez a mi feladatunk, ez egy nagyon fontosasljzhogy a klinikai feltételezett
diagndzist mi genetikailag medsitsik, és edt kezdve a beteg biztosan, igazoltan is
izomdystrophidban szenved.

Mi az, amit mi 2001 ota el tudunk latni az osztélyoHangsulyozom, hogy nem
elssként kezdtik el ennek a betegségnek a vizsgalasant ezeket a korsZemodszereket
mi vezettik be Magyarorszagon, ezért a legtdbbgbidirikai mintaja, tehat a vérmintaja az
osztélyunkra érkezik. Ezért szinte az egész orsignagyobb beteg-biobankjaval
rendelkezilink, tehat 318 gyermek, illetve fiatafifgrintajat kaptuk meg eddig vizsgalatra, és
199 esetben tudtunk igazolni valamilyen mutaci@hat ezzel a klinikai feltételezést
genetikailag igazoltuk.

80 betegben nem sikerllt igazolni ezeket a klinfeliételezéseket, tehat nem talaltuk
meg a mutaciot, ezek kozott lehetnek olyanok, adtkmas tipusu mutacidja van, amelyeket
mi Magyarorszagon jelenleg nem tudunk elvégeznirt miyan technikai hattér szikséges
hozza, amellyel egyetlenegy laboratérium sem rdsedét az orszagban. Lehetnek kdzottik
olyan mas izombetegségben szerdkeid, akiknek hasonlok a klinikai tiinetei, de nelnben
a betegségben szenvednek.

Tehat azt hiszem, a genetikai vizsgalat jélsége egyertelth mindenki szamara,
hogy egyszer s mindenkorra biztosan megallapitjeteg diagnozisat.

Nagyon fontos a munkankban a prevencido, hogy azsaty@knak és a
lanytestvéreknek hordozésagiszst kell felajanlanunk, hogy ne isniétienek meg a
csaladokban ezek a tragikus események. Tehat ablpgfanatban, amint tudjuk, hogy az
édesanya vagy valamelyik leanyrokon hordozza uggaaemutaciot, hiszen Herczegfalvi
doktorrd mondta, hogy ez egy nemi kromoszomahoz kotott tgenesérulés, tehat ach
orokitik tovabb a betegséget, a filk lesznek bdtetghat ezekben az esetekben mindig
felajanljuk a magzati vizsgalatot. Mint latjak, 4€setben kérték a 6gydgyaszok a
segitségunket, és ellbl5 magzatrdl tudtuk biztosan, hogy fid nigmés 10 bizonyult
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betegnek. Tehat elmondhatjuk, hogy tiz esetben btk azt, hogy egy ujabb ilyen
esemény torténjen a csaladban.

Mi az, amivel még dicsekedhetliink? Egy eurdpai uBios keretprogram tamogatasat
nyerte el az intézetink, tehat magyarorszagi paéné szerepellnk. Itt 1atjak ezen az eurdpai
térképen, hogy a kelet-k6zép-eurdpai regiobol eglyddagyarorszag kapta meg ezt a
megtiszteb lehetséget. 11 orszag 21 partnere vesz részt ebben zorktumban, amely
sajnos 2011-ben lezarult. A cél természetesen aklG@d neuromuszkularis betegségek,
a klinikai kiprébalas megszervezése volt az eurépazehangolas segitségével.

16 munkacsoport alapitotta ezt a konzorciumot, lezekallat-, sejtszifit kutatasi
programok szerepeltek, biobankok, molekularis disgtikai eljarasok, amelyek fejlesztesét
taztik ki célul. Nagyon fontos hangsulyt kapott azlapok standardizalasa, a betegek
felkutatasa, a j&beni terapia biztositasa, és a multicentrumos Kdinikiprobalasok
dsszehangolasa.

Természetesen ebben a konzorciumban az etika igomagagy szerepet kapott.
Magyarorszag feladata a kelet-eurdpai SMA és Dunkematbazis lIétrehozasa volt, tehat mi
voltunk felebsek a tobbi kornyéz orszag adatbazisanak tamogatasaért is, és ehhez
természetesen a pontos genetikai diagndzis eleatgtiin volt.

Tehat nem véletlendl kerilt bele az intézetiink ebljElyazatba, hiszen a kulfoldi
partnerek tudtdk, hogy Magyarorszdgon a genetikasgalatok a mi intézetinkben a
legkorszeiibbek.

Nagyon fontos feladat a harmonizalt tartés biob&né® betegregiszterek Iétrehozasa
volt. Az egyik munkacsoport feladatat emeltem lehdit ez volt a mi szereplnk is, €s nekiink
olyan eurdpai adatbazist kellett létrehoznunk, tsretesen &z0r egy nemzeti adatbazist,
es ennek segitségével egy globalis adatbazishtalasgtunk. Ennek a neve a TREAT-NMD
globdlis adatbazis, és ez ugy indult, hogy egy smakadatlapot a genetikusok, illetve a
klinikusok kitoltottek, és a betegek sajat 6nbéalk alapjan szintén kit6ltotték az adatokat.
Ez végul is ugy valésult meg, hogy a betegek onlbiséat alkalmaztuk, ez volt szdmunkra a
leghatékonyabb. En toltdm be a kurator szerepéétéshoztuk a nemzeti adatbéazist, amely
koteled adatokat és fokozottan ajanlott adatokat tartattaEbben az adatbazis-kezelésben
Garami Marta doktorhvesz részt.

Az adatok pszeudo-anonimizaltak, tehat a betegeknélyi adatait kizarélag én
kezelhetem, és aztan tovabbitom az eurdpai adab@aViszont nagyon fontos, hogy amikor
klinikai kiprobalasokra sor kerl, akkor a gyogyspegirak egy bizonyos felligyidizottsagon
keresztil elkérik az adatokat, hogy a beteg pogéretikai sérilése milyen, milyen a fizikai
allapota, milyen a klinikai allapota, és aszeruttjék a betegeket egy gyogyszer-kiprobalasba
valogatni, és igy kerllt sor erre az emlitett madysfitra, aki egyedil kerllhetett bele ebbe
a nagyon fejlett gyégyszer-kiprobalasba.

2011-ben sajnos, a konzorcium eurdpai uniés tarasgamegdint, de tovabb kell
élnie ennek a konzorciumnak, és igy alakult meg REAT-NMD Szovetség. Ez egy
nonprofit konzorciumként folytatia a munkajat 20®R- Itt latjak a 12-tagu
feligyebbizottsag tagjait. Ezek nagyon hires neurolégusfepszorok Ausztraliatol az
Egyesiilt Allamokig, mert most mar Kitte magat a konzorcium, és az eurépai kiterjes#tésb
globalis konzorciumma valt.

A szovetség rikddésének célja, hogy a neuromuszkularis betegaknd&a minél
konnyebben elérhété valjanak a terapias eljarasok. Magyarorszagtdgly a munkjat
ebben a szovetségben, a magyar betegek a nemzatkaibézisba bekertltek, és mint latjak,
a Duchenne-betegségrvan elé$sorban sz, 106 beteg adatait sikerlt, teljesikdinés
genetikai adatait sikerdlt tarolnunk a betegeletié a szileik beleegyezésével. A spinalis
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izomatroéfia esetében 81 beteg adataival rendelkezi@hatok barmikor részt vehetnek a
klinikai kiprobalasokban, amennyiben erre Iéiség van.

Mukodtetliink egy magyar nyéhvhonlapot, ezt szintén Garami Marta tartja kézlésn,
feladatunk a két sulyos neuromuszkularis betegséddeinl mas ilyen gyermekkorban
megjele® neuromuszkularis betegségekben is nemzeti adatlédrehozasa.

A masik eurdpai uniés projekt, amlirszerettem volna beszamolni, az ugynevezett
CARE-NMD projekt. Ezt az EurOpai Bizottsag egesggg €s fogyasztovédelmi bizottsaga
tamogatta. Ebbe szintén belekerllt az intézetliinkodzorcium vezéje a freiburgi egyetem.
Egy 2010-2013 kozotti, tehat egy haroméves tamesgat&an sz0, 6 tarspartner az OKI-n
kivil alkotja a konzorciumot, és ennek a konzoraiak kifejezetten az a célja, hogy a
legelismertebb gondozasi centrumok halozatat slakit €s értékelje a kezelések gyakorlatat,
és bevezesse a legujabb nemzetkdzi konszenzusguuléalegondozasi ajanlasokat.
Magyarorszag feladata ezen belll, hogy a betegg@sdi@imérést elkészitse a magyar
betegellatas javitasa céljabdl, az uniés norméknaégfelet legjobb beteggondozasi
gyakorlatot dolgozza ki, illetve valositsa meg Heéizpont létrehozasaval. Itt szeretném
elmondani, hogy 5 millié lakosra egy k6zpont Iébeasat javasolta a konzorcium, tehat ezért
nekink ketére van szikségunk.

A legjobb beteggondozasi gyakorlat megismertetézétretnénk a szakmaval, a
betegekkel, ezért a csaladi kézikonyv, amelyet az&aium dolgozott ki angol nyelven,
ennek a forditaséat elkészitettiik. Ezt el is hozhdgunkkal és szeretnénk ondknek atadni.
Ezeket terjesztjik a szakembereknek és termésmetebetegeknek, és online formaban is
elérhet ez a kézikonyv, az emlitett TREAT-NMD magyar hqua keresztul.

Ezen kivil, hogy a szakemberek tovabbképzését digtdk, egy egynapos kurzust
szerveztink, amely teljesen véletlenil holnap hikténeg, és amennyiben leliség van,
szivesen meghivunk itt a teremben barkit.

Tovabbi terveink, hogy létrehozzuk ezt az emlitatmcentrumot, illetve eldth kettot
az orszagban, és a klinikai kdzpontok kialakitakgmedig az a célja, hogy a TREAT-NMD
és a CARE-NMD konzorciumok altal kidolgozott eurbgaakmai protokoll szerint szervezett
betegellatast biztositsunk, és a szakemberek t&egabsére lehéséget adjunk.

A betegek életmitségének, funkciondlis fliggetlenségének szinteadartes javitasat
taztuk ki célul, és az a végsélunk, hogy a jelenleg mintegy 20 évig Bluchenne-betegek a
fejlett eurdpai orszagok 40 éves éatlagat erjel ehét itt Dania a példa, ahol tényleg 40 éves
korukig élnek ezek a betegek.

Az eur6pai szint klinikai kiprobalasok sikerességének segitésélmemz egységes
beteggondozasi gyakorlat megvalédsitasaban szekeszénepet jatszani, és a magyar betegek
széles kdf bevonasat tesszik lefieé a klinikai kiprébalasokhoz.

Szeretném megkérdezni, hogy van-e még egy pertlemeiadnak-e még nekem egy
percet, mert etssorban a Duchenne-betegsiégszolt ez a talalkozas, megbeszélés, de én
szeretném még a masik két betegséget nagyon rosdeartetni. A spindlis izomatroéfiat,
hiszen ez is elhangzott. Ez egy gerinévedredeti izomsorvadas, egy nagyon gyakori
betegség, ez nem X-kromoszémahoz koétotten 6dilk| tehat mindkét nem érintett. Nagyon
sulyos betegség, és ennek is harom megjelenésajavan. 1993 o6ta foglalkozunk ennek a
genetikai vizsgalataval, és Magyarorszagon egyédleoratériumként végezziik a vizsgalatat,
es mint latjak, nagyon sok beteglink van, tehatg&etikailag igazolt beteg mintajat taroljuk
az osztalyon, és ebba harom tipus ugy oszlik meg, hogy latjuk, hogyegsulyosabb
tipusbadl van a legtobb gyerekink, és maradnak dbgiegek, akikben nem tudtuk igazolni a
genetikai sérilést, és ezek valdsig mas tipusu betegségben szenvednek.

Itt is a prevenciot hangsulyoznam, csaladtagokkk&wizsgalatokat, hogy hordozzak-
e ezt a mutaciét, és nagyon sok csaladtagban tudtolttatni a mutaciét. Ezért magzati
vizsgalatot tudunk felajanlani ezeknek a csaladkkéa azt hiszem, nagyon biuszkék lehetlink
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ra, hogy 1993 ota 203 magzati mintat tudtunk meggaini, és 146 egészséges gyermek
megsziletéséhez jarultunk hozza, és 57 esetbenldntithe azt, hogy egy Ujabb tragikus
esemény kovetkezzen be a csaladban.

Végul: ezzel az abraval szeretnék elbucsuzni, e¢zekdotokat az egészséges
kisgyermekek szulgit kaptuk kdszonetképpen. Koszondém szépen adséget.

ELNOK: En is készéndm szépen. Kedves vendégeinkodk tudom, hogy nem
szikséges mondanom, de valamennyien a terembdan-egy képvisé urat leszamitva —
doktorok, orvosok vagyunk, tehat a mély szakmaiehnét nem art felfrissitentink, de azért
valami elképzelésiink van a betegségek kialakulfdafdlyasarol. Ki lesz a kovetkéZnok
kozul? Parancsoljon!

Dr. Timar Laszl6 (Orszagos Gyermek-egészségugyi keet)

DR. TIMAR LASZLO (Orszagos Gyermek-egészségugyiétet): Timar Laszl6
vagyok, az Orszagos Gyermek-egészségigyi Intépetigai tanacsaddjaban dolgozom.

Egy kicsit a genetikai tanacsadas gyakorlati oldelédl szeretném 0Osszefoglalni.
Tehat tulajdonképpen a genetikai tanadcsadas a mifeveedicina része, rendkivil fontos
tevékenység, és hatékony modon csak akkékoathet, ha pontos koroki diagnézis all
rendelkezeésinkre.

Tehat aneélkil a specifikus veszély meghatarozasa megy, hogy nincs pontos
koroki diagnozis. Nyilvan, ha csak annyit tudunkgi izomsorvadas, az nem pontos koroki
diagnodzis, tehat a molekularis genetikai vizsg&labevezetése oOta és annak hatékony
alkalmazasa réven rendkivil jelésgé valt, hogy teljesen egyértélnpontos diagnosztikara
van lehebséglnk, és ezt kouvign természetesen a klasszikus elvek szerint, adfadelvétel
alapjan és a specifikus veszély mértékének megimsaval tudunk hatékony genetikai
tanacsot nyujtani a hozzank fordul6 csaladteskeek.

A dontés joga mindig a csaladterdéz azt hiszem, ezt fontos hangsulyozni, hogy a
genetikai tanacsadas nondirektiv.

Ezen keresztll, tehat a molekularis genetikai Aledgk jelentsége elésorban a
diagndzis megésitésében all, hogy pontositani tudjuk ennek kdatben nyilvan a
veszély mértékét, az ismétlesi kockazat meghatarozaséra van tedggiink. A kovetkey,
ami nagyon jelerds: a prognozis megadasa, ééris sz0 volt, hogy nem mindegy, hogy
milyen tipusu génhiba derilt ki az adott érinteteraélynél. Ennek megfetedn nem
mindegy, hogy Duchenne-fenotipus vagy Becker-f@uostéll fenn, ez oriasi jelefgedi.

A genetikai tanacsadasnal mindig fontos felmérogyhmennyi, tulajdonképpen a
specifikus veszélynek csak egy eleme az ugynevezmitrence risk, az ismétlési kockazat.

Ez kulonbosd oroklodési koérképeknél kilénbéz A Duchenne és a Becker-féle
izomsorvadasnal X-hez kotott recessziv afdkbtl van szo, el mindkét kollégad
beszélt, tehat itt az a lényeg, hogy a beteg élmaaz esetek legnagyobb részében fil, és a
filk fele beteg, amennyiben hordozérdl van széatétordozd gyermekéil, és a lanyok fele
hordozé lesz.

Ezen keresztll nagyon fontos kérdés a hordozdkése. Borzasztd lényeges a
prevencidban, hogy a hordozékabhen tudjuk sirni, tehat a csaladvizsgalatok elvégzése
nagyon lényeges. Ez sokszor j0 néhany embert, tgbatsok személyt is jelenthet egy-egy
nagyobb létszamu csaladnal,@ hozzatartozok vizsgalata borzaszt6 fontos kérdés.

Végil eljutunk a szekunder prevencié léiséigéig, ami masodlagos meigals, ez
kétségtelen, tehat ha nem tudtuk a betegség klaEdumegéizni, akkor a megsziletést
el6zzik meg. Ez magyarul a magzati vizsgalat, telprenatalis diagnosztika, a méhen beluli
magzati vizsgélat leh&ége, amely egyéle a redlis esély a keziinkben. Tehat amennyiben
bizonyitott hordozorol van sz6, akkor a kdvetkexodvallalaskor vagy ai testvéreinél, mar
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akar az els utodvallalaskor prenatalis diagnosztika elvégzékdghat méhen bellili vizsgalat
elvégzésével hatékonyan tudunk segiteni az artkioéaésében.

Ez kétségtelenul azt jelenti, hogy az adott esetbrerosi indikacioval tortéh
terhesség-megszakitast javaslunk, amennyiben laitedpizonyul a magzat. Egyee
nemzetkdzi szinten is ez a lebstg, €s ez is egy oriasi dolog. Emlékszem még atigan
tanacsadas kezdetén, amikor elkezdtem dolgozngrakiég sajnalatos médon nem tudtunk
segiteni. Tehat prenatalis diagnosztikai l6bégeink nem voltak, tehat ahhoz képest oriasi a
kilénbség, amikor akar az SMA-bol harom beteg dy&eebfordult egy hdzasparnél. Akik
hasonlo koruak, akkor mindenki sajat élményekreyitvan emlékszik.

Tehét az X-hez kotott recessziv Oiidddi Duchenne-nél egyértelian a hordozék
szirése nagyon fontos, és az SMA-nal a gerirdvelredett izomsorvadasnal viszont
autoszomalis recessziv Or6#Edi, tehat ugyannak a hazasparnak a kovétkez
utodvallalasakor van jelefd kockazat, és abban tudunk segiteni. Ott is j&dége van
egyébként a hordozok e2sének, mondjuk masképp, mert ott mindkét nenmégétalaltunk
mar ott is olyan személyt, aki rdadasul a biztdsstieg egyik szdjének a testvére volt, és a
valasztottja ugyanugy hordozénak bizonyult.

Tehat ott tulajdonképpen az &ld¢ehat egy sulyos, hatékonyan nem kezé|hedlalos
Végi betegség els megjelenését tudtuk megehi, végul is kétségtelenil a prenatalis
diagnosztika felajanlaséaval, tehat a magzati viasg@hetségének felajanlasaval.

Roviden ennyit szerettem volna elmondani. Kbészosaépen.

ELNOK: Koszonom szépen. Béres Judit kovetkezik. \kégen vannak, akik nem
szoltak hozza.

DR. BERES JUDIT (Orszagos Egészségfejlesztési éttéNekem mondjuk elég
konnyi a tisztem. Voké Zoltan éfgazgatd nevében szeretném mondani, hogy az
intézetlinkben, az Orszagos Egeészségfejlesztészetb#n nikddik a Ritka Betegségek
Kbdzpont, és a Velesziletett Rendellenességek QuszBlyilvantartdsa, ami egyébként a
vilagon az el§ volt, ebben csak a kulcsdiagnozisok szerepelrehgttennek nem része a
Duchenne.

Viszont a Ritka Betegségek Kozpont révén mi ugysndigil szervezetekkel és a
kivalésagi kozpontokkal kapcsolatban vagyunk, ég tgmogatjuk tulajdonképpen az
eljovend kbzpont meglétét.

ELNOK: Koszonom szépen. Garami Marta!

Dr. Garami Marta (Orszagos Koérnyezet-egészségligyntézet)

DR. GARAMI MARTA (Orszagos Kornyezet-egészségiigyiéket): Mint ahogy az
elébb Karcagi doktoré mar kitért ra, az adatbazis felépitésében jatsaotddig szerepet, és
ezen keresztul sikerllt viszonylag sokféle, sokfdgapcsolatot Iétesitenem a betegekkel.
Ezért egy-két dolgot szeretnék megemliteni, olyshagy milyen probléméakba Utkdztek a
betegek, akikkel én vettem fel a kapcsolatot.

Az egyik dolog az, hogy Magyarorszag elég rossinertllatottsaga oda vezetett,
hogy nagyrészt telefonos, illetve leveles, papikapcsolatot alakitottam ki, miutan a
levélpapir nem annyira beszédes, nagyon soksztulfam a telefonos megoldashoz. Bizony,
sok olyan beteg van, aki azért nem részesiul megfel&tasban — talan azt nem mondom
most, hogy a mai napig, mert a pillanatnyi allapetem tudom, de miutan ezt néhany éve
folytatom mar, tehat valamikor itt a teémeh soran -, mert egyszen nem is volt tudataban,
hogy igazabdl szakembernek kellene &azyerekével foglalkozni. Ugy értem, hogy azt
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gondolta, hogy az iskolaorvos, aki évente megnévy, nélkil mondjuk Janikat vagy &z
kisfiat, az ugy korulbelll elegetids ahhoz, hiszen a gyereken ugysem lehet segiteni.

Ez egyebként egy ilyen alaphozzaallas vagy gondd&onem azt mondom, hogy a
szakma, de a sZiK részéél mindenképpen. Ugy gondoljak, hogy j0, nem kapjpakg a
megfeleb ellatast, hiszen az a szegény gyerek ugyis medndbg, maximum a huszonéves
korét éli meg, de nagyon sokan 15-16 éves korulllgihalaloznak a nem megfaletllatas
miatt, €és ennek az egyik ilyen megnyilvanulasahagy nem jutnak el az orvoshoz, marmint
a szakorvoshoz.

A masik ilyen bizony, a kdzlekedésbeli hatranyokhdt valamelyik makoéi betegiink
azeért nem keril Szegedre a megfeiatézménybe, mert nem tudja szallitani a kisgdtnem
tudjak megoldani, nincs ra anyagi hatteruk és fetidkzahhoz, hogy a kisfi odaig eljusson.

A masik, amire mar az &b kitértem, hogy most mar szerencsére a
betegszervezeteken keresztil tudunk informaciokami aa betegeknek, és az SMA
betegszervezettel is mar sikerllt egy alkalommakzé®nnink és ott informéciét
terjeszteniink. De a Duchenne-es betegek esetébemaeztbbszor sikertlt, és rendkivil
halasak a betegek azért, hogy valakibdik velik, felkaroljaéket, és ez a bizonyos mar
emlitett beteggondozasi csaladi kézikonyv a Duchdretegek szamara Aallt 6el de
reményeim szerint néhany héten belil az SMA gorslokézikonyv is kiosztasra kerdl.
Miutan ez a TREAT-NMD, ma mar szovetségkernikodd szovetség mas betegségeket is a
zaszlajara iizott, folyamatosan sziletnek meg ezek a betegsill&tandardok, amelyeket
szintén fel kellene vallalnunk olyan szempontbdgy miutan mar gyakorlatunk is van
benne, hogy a leforditasat, terjesztését szintémtagszervezetek kozrékvdésével meg
tudjuk ejteni.

Ez az altalunk Iétrehozott betegadatbazis egy ¢ibdatbazis, ami azt jelenti, hogy a
magyar betegek olyan szinten vannak nyilvantartwaindéézettiinkben, amely kielégiti az
eurdpai standardokat, ami szerintem nem egy hagadglog, és ennek a tovabbfejlesztését
és kiterjesztését is szeretnénk céluluxii, amihez szintén j0 lenne, ha a szakmai
egyuttmikddésen kivil valami anyagi tamogatasban is tudméskesiini. Részeirennyi
lenne.

ELNOK: Koszonom szépen. Akkor én most kérdeznénvigéfstarsaimat, de étte
megkérdezem Horvath Ildikét a minisztérium réégéhogy most kivan szolni vagy a
képvisebk kérdései, észrevételei utan szeret(t@3sné dr. Horvath Ildiko: Inkabb utana.)
Ink&bb utana szeretne.

Akkor potolom egy mulasztasomat, elfelejtettem kikibszonteni az Egészségugyi
bizottsag elnokét, Kovacs Jézsef urat, aki az attsagnak nem tagja, de nem volt még olyan
munkanknak.

El6zetes megegyezésiinknek megtdal ebszor az Egészségugyi bizottsag
alelnokének adok sz6t, aki szintén nem tagja &ndlté albizottsagnak, de ennek a témanak
6 volt a kezdeményépe, és ad kéréséreiiztiik a napirendinkre. Ugyhogy alelnok Gré a sz6.
Elétte annyit szeretnék mondani a képwis@isaimnak, hogy az asztalnabkilmindegyike
szOt kap, fél érat szantunk az dsszes megszolat@gsi#tesen, eszerint osszatok be dt, id
legyetek szivesek.

Kérdések, hozzaszolasok, vélemények

DR. GYENES GEZA (Jobbik): K6sz6ndm szépen a sdatikeur. Tisztelt Kollégak!
Engedjék meg, hogy a szakmai része elhangzott, Boggbszolit mas oldalrdl kozelitsem
meg, mondjam azt, hogy érzelmi oldalrdl kozelitsmey az egész kérdést. En egy zalai kis
falunak, helyesebben négy kis falunak voltam k&fekvig a haziorvosa. Szerencsére, nem
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az én szerencsémre, hanem a betegek szerencsélah®gy a populacioban nem volt
Duchenne-es gyermek, pedig volt azért gyermek gsklgyhogy én efit a betegségi
természetesen annyit tudtam, amennyit tanultam kanndején az egyetemen
gyermekgyogyaszatbdl, és snitt, azutan kép¥ittem itt, a parlamentben.

ELNOK: Hosszu snitt.

DR. GYENES GEZA (Jobbik): Igen, hosszu snitt. Kéel lettem a parlamentben,
meg a kamaraban voltam minden, de ez most Iéngegteincs jelerisége. Képviséllettem
a parlamentben, és altaldban mint minden orvosi&éPy aki ebszor kertl a parlamentbe,
borzaszté naiv, azt hiszi, hogy itt lehet barmitsegiteni, vagy legalabbis ilyen ambiciok
hajtjak. Es amikor valamiféle személyi konstelladi@pcsan, mar nem is emlékszem
pontosan, hogy hogyan, de eljutottam a Heim Pah&#ba, mint képvisé] és Herczegfalvi
doktorrd volt az, aki prezentélta ennek a betegpopulaci@hbklyzetét és problémait, akkor
én, mint orszagdyési képvised azt mondtam, hogy na, akkor ezen segiteni kell.

Meggyzédésem, hogy barki kerllt volna abba a szituaci@zajtt U6 kollégaim
kozal barki, partallastol teljesen fuggetlenil, agggy reagalt volna erre a dologra, tehat
most hagyjuk a partpolitikat. Egys#en azt gondoltam, hogy akkor itt van azelsegyszei
alkalom.

Az isten malmai lassatrdlnek, mert mar tobb mint egy éve ennek a taldkoak, de
ahogy itt elhangzott, bizonyos staciokon keresxgilett jutni. En példaul bementem a
minisztériumba, és mindjart helyettes allamtitk&ral) Cserhati Péter Urral beszéltem ez
ugyben, és elmondtam neki ezt a problémaiszintén azt mondta, hogy természetesen érti a
problémat, egyetért vele, hogy ezen segiteni kd#, utalt arra, hogy a mostani
egeészségpolitika éppen most célozza atalakitaeigazz rendszert, és elmondta, hogy igen,
azok az intézmények, akkor még nem voltak, de hagaar allamositva lesznek. Ez egy Uj
helyzetet teremt, aminek kapcsan a majdani egésggegllatas szervezése egy bizonyos
folyamat, és ez itigényes, de vette a lapot, és nem tudom, hogyca té&@pviseletében tud-e
valami biztatot mondani a megjeledosztalyvezet asszony, de remélem, hogy tud. Akkor
abban maradtunk, hogy j6, rendben van, ezt a prailégy probaljuk napirenden tartani, és
akkor itt csatlakozom elndk darhoz, hogy valoban réagkérem, hogy az Egészséguigyi
bizottsag, ha nem is &Hizottsag, de az elléreé albizottsag foglalkozzon ezzel a témaval.

Ez ma kovetkezett be, ugyhogy tényleg nagyon oriMkgmondomészintén, az
érzelmi részl beszéltem. Mivel hal' istennek nalunk mar a T&ge intézménye nem
muikodik, és j6 is, hogy ez igy van, gyakorlatilag @mgis az fogott meg, hogy azért fontos ez
az orszagos modszertani kozpont, ami nemcsak @msisek képzését, tovabbképzését, de a
masik legfontosabbat, mivel a s&ivan a legtobbet azzal a beteg gyerekkel, acékzul
megfeleb képzesét, tovabbképzését vegzi, ha agy tetsziki Breis egyfajta segitség a
szocidlis segitségen kivdil.

Tehat ezt retterien fontosnak tartottam, mert szamomra is az vdid dominans
dolog, hogy ezt tdmogassam, amit itt Garami Mad&tans elmondott, hogy bizony, a
skandinav orszagokban ennek a populacionak azoéte#orulbelil a duplaja. Nem azért,
mert ott meg tudjdk gyogyitani, mert én nagy oromhedlom, hogy most mar vannak a
gyogyitasnak is esetleg bizonyos fajta reménysdgajy hatha talan megis oki terapiat is
lehetne vagy valamilyen terpiat csinalni, el tudi@pzelni, hogy sikeril, de azért legytink
6szinték, hogy ma meég nem tartozik a Duchenne-bétggzon betegsegek kozé, arhazt
mondjuk, hogy ezt meg lehet végleg gyogyitani. Tebtienten fontos szerepe van pontosan
a rehabilitacios, apolasi résznek és ennek a tk@imaik, €s emiatt is retté@n fontos. Ekkor
gondoltam azt, hogy nekem, mint parlamenti képtisek, el$sorban mint parlamenti
képvisebnek, és nem ugy, mint orvosnak, ez egy nagyon $oésoszep feladat lehet. Nagyon
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remélem, hogy a mi részurgkr ha barmiféle segitséget kell adni, mert termiesaan biztos,
hogy kell adni, hiszen mi hozzuk azokat a torvéeyeki hozzuk azt a koltségvetést, aéhib
vagy jut vagy nem jut, tehat nagyon szeretném, fideazes, kormanyoldali képvigéhrsaim
- én koztudottan ellenzéki képviéelagyok - talan ezt a projektet tudnak segitenitpsan
azért, hogy ezek szerint az unids iranyelveknekfeteljen Magyarorszag is be tudjon abba
a folyamatba kapcsolodni, amibe legyiigzinték, még azért nem egészen vagy hem minden
része és minden vonala van bekapcsolva.

Kdsz6nbm szépen, ennyit akartam érzelmileg mondani.

ELNOK: En is koszondm. Engedjétek meg, képvisabaim, hogy Molnar Attila
képvisebtarsunkat kulon kdszontserd. nem tagja az Egészségiigyi bizottsagnak, Komarom
polgarmestere, kdszondm szépen, hogy eljéttél&sréll Esetleg van-e valami kiillénleges oka
a latogatasodnak, szeretnél-e valamit elmondanénesol;j!

DR. MOLNAR ATTILA (Fidesz): K6széném szépen. Kdstdm én is a bizottsagot
és kdsz6nbm a szot, hogy itt az alkotmanyugyi ksAot tagjaként belekontarkodok egy kicsit
az Egeészséqgugyi bizottsag vagy az albizottsag naloka Ahogy Gyenes Geéza
képvisebtarsam elmondta ai felfogasat, hogy egy parlamenti képvis@yekszik segiteni
ebben a dologban, én kiftminsségben igyekszem segiteni. Egyrészt, mint érirdet&MA
Magyarorszagi Betegek Egyesiletének vagyok elndkséip, a kisfiam 5 éves ésSMA
betegséggel sziletett, SMA Il-es, tehat a legsubms#pusba tartozik. Hogy azért van
remény, az jelenti azt is, hogy amikor ez kidendlla, akkor a prognézisok szerint korulbeldl
olyan 2 éves koraig élt volna, és szerencsére masts éves a pici. Es el tudom mondani,
hogy ami nalunk a legfontosabb, hogy az allapota ramlik, vagy latvanyosan nem romlik,
€s ez azért nagyon fontos.

Viszont hogy mennyire fontos az, hogy tényleg dggn izomcentrum létre tudjon
jonni és itt a Duchenne-esek alapitvanya az, am@ypéldaként lebeg a mi szemunktels,
hiszen6k egy kicsit szervezettebb keretek kozoétt tudjakr miatositani a szidkkel valo
kapcsolattartast, illetve a betegek gyerekek éiidekea képviseletét. Igyekszink majd mi is
felzarkdzni, meg akar k6zos akciokban is felhivine e figyelmet.

Amikor ez kiderilt egyéves koraban a mi gyermeki@hkakkor igazabdl kilondsebb
segitség akkor jott mar, amikor Herczegfalvi doktoel és Karcagi doktofivel felvettik a
kapcsolatot, de étte tulajdonképpen az interneten tudtunk tajékozéadidl, hogy egyaltalan
mivel allunk szemben, mi ez az egész, tehat serenifi§an szervezett lehitég tényleg
nem volt arra, hogy az ember felkésziljon arra,yhegyaltalan mit kell csinalni egy ilyen
szituacioban. Ugyhogy én is azliztem ki a magam céljaul, és korilbelil ahogy a
képvisebtarsam emlitette, egy j0 évvel eiteladtam at Herczegfalvi doktainek egy
anyagat az allamtitkar arnak, és akkor én is azvakszt kaptam, hogy ahogy az
ellatérendszer nagy atalakitdsa megtorténik, akionészetesen ezek a ,részletkérdések” is
napirendre fognak kertilni. Ugyhogy csak szeretné@pvisebtarsamat megnyugtatni, hogy
természetesen a magam réskés - és azt gondolom, hogy itt tényleg nem pditixai
kérdésél van sz6, hanem egy olyan U§lrami szerintem is jO0 célt szolgal, és minél
hamarabb meg kellene oldanunk - folyamatos kapttsmlavagyok a minisztériummal,
allamtitkar urral, és azt az igéretet kaptam, halgggy lehetséges, természetedlerns ezt a
kérdést — marmint az egészséguigyi kormanyzat —fogpék vizsgalni.

Tehat én is nagyon fontosnak tartom azt, amit Hegiatvi és Karcagi doktofnis
elmondott, hogy az izomcentrum létrejojjon, hisamlesz az egyetlen olyan bazisa annak,
hogy a beteg gyermekeket, sidt 6ssze tudja fogni, €s legyen egy olyan alapjsek az
egész izomsorvadasban vagy izombetegségben éadataftdoknak, ami egy kiindulasi alap
lehet, ahol tényleg a sZild ki tudjak cserélni a tapasztalataikat. Ami magajdonképpen
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civil szervezetek keretein bellil megtorténik, degondolom, hogy ez kevés. Tehat egy kicsit
én is azt gondolom, hogy ezen tul kell lépnink, tésyleg vannak biztaté jelek és
reménysugarak, a legutdbbi egyestult allamokbeligggperkisérleteket lehet talan emliteni,
ahol pont a 2-5 éves gyermekeknél mar lathaté gsvwban a kisérleti fazisban. Tehat én
bizom benne, hogy @bb-utobb Magyarorszagon is eljuthatunk abba a wtdioia, hogy a
klinikai kisérletek megke#itlhetnek. Es ez a célunk mindannyiunknak.

Ugyhogy a bizottsagnak is tudom mondani, hogy aamagészéil is fogom majd
bombéazni a bizottsdgot kuloénkbbeadvanyokkal, és a minisztériumot is, tehat saéne, ha
tényleg ez a j6 Ggy minél hamarabb pozitiv céleénajd. Készéndém.

ELNOK: Készénom szépen. Gogl Arpad miniszter urar talan nem kell bemutatni
ondknek, nem tudom, hogy a jedidnyv kedvéért emlitettem-e, aki vendégink. Ongéh s

DR. GOGL ARPAD (Fidesz, volt egészségiigyi miniszt&fagyon oriilok, hogy itt
lehetek. Valamikor ennek az albizottsagnak voltamneladke és j6 emlékeim vannak.

Két dolgot szeretnék megjegyezni, hogy amikor Magsszag az unids elndkséget
vitte, akkor két téma volt, ahol ehhez egy kicsittakozo kor volt. Az egyik az osteoporosis
€s az osteoporosis megmhetisége D-vitaminnal, a D-vitamin kérdéskor. Ez keeédhnti
ezt a terlletet, de volt egy olyan téma is, amiltéSa allamtitkar ar és Bernath Ildikd
menedzselt Magyarorszagrdl, Brussselpedig Ader Janos. Nem véletleniil mondoméaz
nevet, amely a hendikepes kérdéskor egészsegugyioésalis részeét targyalta. Itt kifejezett
altéma volt a mozgasszervi kérdéskor. Azért vain®s a magyar elndkségnek ez a téma
felvetése, mert tdl a politikusok jelenlétén, edgydk nap foglalkozott szakmailag is ezzel a
kérdéskorrel. Nem tudom, mennyire ismert itt anaalkanyagnak a végisllasfoglalasa, amit
tavaly jaliusban Brisszelben elfogadtak. Ott néhtamgakodrben, egészségugyi és szocialis
vonatkozasu pénzeszkdzok megjelenitése is megtortén

A lengyel elnbkség vallalta ennek a tovabbvite&t, a figyelmikbe ajanlom, mert
nemcsak magyarorszagi forrashoz lehet hozzajuameim unios forrashoz is. Ader Janos
nevet pedig azért emlitettem, mert ha a koztarsadagk mindezt a két témat vitte, és
korabban, amikor még ennek a brisszeli tématgzegy bolgar gyerekgydgyaszvolt,
lehet, hogyét is ismerik, én azt gondolom, hogy nem fogja ejteni Ader Janos ai
brisszeli tébbszorés szereplését ezen a terllésenem héatrany egy tgynek, ha patronust
lehet szerezni.

Ami most mar a konkrét kérdés: nekem csak egy k@mévan. Ugy emlékszem, hogy
Erb-Duchenne betegségként tanultam én ezt, nert?léiie Herczegfalvi Agnes. Igenem
tudom, hogy miért kopott le az ,Erb” étr de én nagyon régen jartam egyetemre, és én még
mint heredo-degeneracios betegségkdrt tanultam.

Itt a koltségek nagyon érdekesek. Tehat amit dikadiok figyelmébe kell ajanlani.
Van egyszer egy hihetetlentl nagy moralis és ceél&itkozOsséget terltetész, maganak a
betegnek az élettartama. EQy rossz dsémi €let és egy kozosséget is nehézzé tégz, és
aztan vannak olyan koltségek, amelyek ezt mind hdebetik, mert a hordozo-kisrest
veszem, annak van egy egyszeri koltsége és varhibgyetlentl nagy megtakaritasa, ami
aztan generéciokon atfuttathatd. Ezt soha nem gkdéiszamolni, és van a magzatiiszs,
ami megint bizonyos helyzetekben megterendgthet

Tehat én egy ilyen koltséghatékonysagot is hozmétenmert a politikusokat azzal
lehet megg§zni. Néha érzelemmel is, de az a ritkdbb. Koszosdépen, és nagyon 6rulok,
hogy itt lehettem.

ELNOK: Koszoném szépen(Dr. Herczegfalvi Agnes jelentkezikBinézést kérek,
pont ez a riifaj nehézsége, hogy most a tobbi képvisek szét kell adnom, és utana
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onoknek. Viszont ha nekik jut eszikbe valami, ugygan kellemetlen varniuk, mint most
onnek. Elnézést érte. Kiss Sandor képvisel

DR. KISS SANDOR (Jobbik): Kész6ndm a sz6t, elnok Miniszter Gr, pontosan
erdl volt sz6. En egy kérdést szeretnék feltenni. Nemwos vagyok, hanem patikus, de
visszagondolva a genetikai tanulméanyaimra, tehat mmmiszter ur emlitett, hogy megfetel
hordozok feltérképezésével akar még az is elérhittom, hogy 10-15 évente az Uj beteg -,
hogy akar ez csokkentlées igy operative?

Tehat éppen azt probalnam én is javasolni, hogynagieen ez dokumentéalhato,
igazolhatd, hogy egy koltséghatékonysagi eleme erarek az egész komplex kezelésének,
tehat én nem érzelmi oldalrol kdzeliteném meg, maaryagi oldalrdl.

Tehat amennyiben ezt lehet prezentalni, hogy igdrdsa hordozok kiszésére tobb
pénzt fordit a kormanyzat, akkor ez nemcsak a b&tezk segit, hanem a koltségvetésnek is,
és ez a koltségvetés mindig egy varazsszé. Telyaampdolom, hogy amennyiben a bizottsag
késsbb kiad egy ilyen kézleményt, vagy barmilyen dokatoenot, akkor szeretném, ha ezt is
nyomatékositanank, hogy tébb pénzt kellene fordaaseirésre és a csaladfa-kutatasra, ami
ezzel jar, akkor az végil is a koltségvetésnek akegitas lenne. Ha én j6l emlékszem a
genetikai tanulmanyaimra. Koszéném szépen.

ELNOK: Kdszondom. Holldsi Antal doktor kdvetkezik.

DR. HOLLOSI ANTAL GABOR (Fidesz): Koszénom szépémondjuk sebészként és
korhazi dolgozoként egy kicsit azt folytatnam, aimiss képvised Ur is és miniszter ar is
emlitett, illetve amerre terelte a dolgot. Teljesgyértelni emlékeim vannak, és gondolom,
hogy méas korhazban dolgozonak is, hogy milyen Isatpadolog egy intenziv osztalyon
felnétt betegek kdzott, ahol traumatoldgiai esetek ésdant transzplantaciéban részt ev
szerepbk mellett van egy aggddoé csalad, mondjuk egy btdeseenvedett vagy urambocsa!
sebészként rémalom, egy ilyen nyilt hasi katasasrfiitalembert — mert ezek fiatalemberek —
megoperalni, és lenyegében akar tetszik, akar mémj a halalat, mert lényegében nagyon
kevesen kertlnek le példaul a gélprTehat borzasztban meg tudom érteni, hogy itt a
megebzés nagyon fontos.

Viszont mint sebész és nemdderban politikus, azért bizonyos célzott kérdésisim
lennének. Hol képzelik el a magyarorszagi két eenat, mert 5 millié egy, kétszer 5 millio
az 10 millié, az két centrum. Ez az egyik kérdésem.

A masik: egy kicsit szintén ilyen, talan tulsdgosanpragmatikus, mennyi az a
terhességi kor, a terhességnek hanyadik honapghiet lelvégezni az interrupciot? Van-e
szerepe - ez kulondsen a spinalisnal érdekes - ralénd@dnak, tehat magyarul: a
rokonhazassagoknak, ahol mind a két fél érintetr®eZzest, ezek ilyen nagyon sebészi
mentalitasbol adodo kérdéesek.

A masik: azt szeretném megkérdezni, hogy van-etapasztalat, azt tudjuk, hogy az
egyszeii ember is tudja, hogy vannak bizonyos fokozott édkanysaggal jard, ugyancsak
orokletes korképek, amib nagyjabdl a Leiden-mutaciot még akar az utca emizismeri,
amikor mar a harmadik mélyvénas tromboézist kapjgyvdidiembdliat, akkor - bocsanat,
gyakorl6 orvosok vagyunk - az orvos is gondol eggtla, és akkor el is kildi genetikai
vizsgalatra, de csak a Leiden-mutaciét ismerik,ottoan ebBl is boven. De azt azért
megkérdezem, hogy a fiatal hazasulanddk fordulnalgenetikushoz azzal, hogy esetleg erre
valo sirést is megcsinaltassanak? Anélkil, hogy mondjullescia, hogy a csalddban ott
tologatnak mondjuk egy tizenéves fiatalembert, @&hatdéan azd csaladjaban azértéefog
fordulni, de egy negativ csaladi anamnézis mellati-e értelme, fordulnak-e, és akkor a
koltséghatékonysagra mar attol kezdve le lehettneae egészet.
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A masik, emlitette a genetikus kolléga, hogy aeerta csalad dontése, ami mogott
gondolom, hogy vilagnézeti, valladsi és sok mindggéb is all, masfél szerencsés, hogy
még vannak olyanok, akik azt mondjak, hogy ha st¢di azt akarja, hogy szilessen meg,
akkor szllessen meg, és hogy azért ebben mik azizbatok?

Azt hiszem, ez elég sok kérdés, ugyhogy elnézéskke

ELNOK: Koszondém szépen. Kivan-e még valaki hozziaszdképvisebtarsaim?
(Nincs jelzés.Ha nem, akkor ha megengeditek, most a végén éadmék, ahogy illik,
elnokként.

Menet kdzben irtam fel néhany kérdést magamnakreapgyébként az @hdasok
soran valaszt kaptam. Az egyik ilyen kérdés vadgyhegy kbzpont, és egy ilyen szelvénynél
odairtam, hogy orszagos lefedettség, a masodadékban kaptam egy utalast, hogy 5 millié
az ajanlat, és ez véltien ketbt jelentene. Ennek ellenére a kérdésem fennalb@tianul,
s6t ennél még egy nehezebbet is kérdeznék, amit ggemek rosszindulati kérdésnek,
6szinte kérdés. Mindig az a problematika all fenalokdsen a ritka betegségek esetében,
hogy egyetlen centrumra 6sszpontositani az ellégstzzel kapcsolatos tudast, ezzel vallalni
azt, hogy a teruleti egyenetlenség és a hozzat&dgproblematikajat hozzuksetrbe, ahol
elhangzott tobbszor, hogy akar a szallitds, ak&zabadsagok kivétele, tehat az anyagi
lehetség jelenisen befolyasolja a csaladoknal a terapidhoz vakzdjotas esélyét. Vagy
pedig a masik at, amikor egy modszertani kozpoatakitasara kerll sor, és valamilyen
modon a terlleti egyeftlenségek athidalasaval egy képzés, szakemberképzés
szakembereknek a helyszinen toétéeikészitése vagy valahogy a Ketbmbinacioja.

En javaslatként vetem fel, hogy egy ilyen gondaeais, ha iénk engedi — és ha nem
engedi, majd csindlunk &l magunknak — fussunk végig, mert azt gondolomahelaz
egeészségugy iranyitasaban dolgozo dontéshozoélamyt,dz egy igen fontos kérdés, amit nem
lehet megkertlnink, mert a mas, viszonylag ritkddfoedul6 betegségek esetében
ugyanezekkel a problémakkal kiizdiink, és szerintedk ¢ talalkoztak ezzel a dilemmaval.

A masik kérdésem, amit én tudom, ezt se vegyekzimdglatnak, de mint minden
diagndzis esetében, azt a keérdést allandoan fékvetpagunknak, dleg egészségugy-
finanszirozok, hogy tdl a differencialt diagnosatifelentiségén, terapias valasztasi I€iség
szempontjabol ezeknek a diagnodzisoknak van-e érdmfulyasuk. Ez egy nagyon nagy
kérdés a finanszirozé szamara, hogy hol van azaa, fznol a kutatas témakotéimnar ki kell
emelni, és esetleg a technologiat nem érdemes demmapok életébe atvinni. Magunk
kozott, a szakma kozo6tt vagyunk, tehat azért mondhmygy beszéljink eff is 6szintén, mert
ha nincsen terapias kovetkezménye, akkor ez egyomdpndo kérdéskoér, hogy hol van
ennek a finom, preciz, valésilag koltséges diagnosztikanak a hatara.

A harmadik, amit nem kérdezek, csak szeretnémvielhfa a figyelmet, hogy ez a
betegséq is tipikusan az a betegségcsoport, anketyikezelése soran az egészsegugyi és a
szocidlis hatarterilet igendeljesen elmosodik. Hogy ha valaki masképp szévgtlmazni,
akkor nagyon keményen 6sszefonddik. Ennek visziomain€ialis kovetkezménye kell hogy
legyen, és elih kovetkeden ez nemcsak az Egészségugyi bizottsag és nenamsak
egészséqgugy feladata. llyenkor szoktam rendkivajark 6rommel mondani, bocsanatot
kérek, azt, hogy olyan minisztérium j6tt Iétre, &yben egy miniszternél van a szocidlis és az
egeszségugyi tarca, tehat azt gondolom, hogy elebgység, amit meg kell ragadni.

Jelen pillanatban, lehet, hogy az émém, hogy a szocialis éllamtitkarsag réérér
nem hivtunk senkit, ez lehet, hogy az émdm, majd ezt valamilyen médon korrigaljuk, de
ez is idetartozik.

Az utols6 megjegyzésem lenne ehhez a témakérhdzg@xmolom, hogy tekintettel a
betegség tartds és sulyos lefolyasara, kiemelhtigdége van a medgalésnek. E tekintetben
prébalok nagyon finoman fogalmazni, de azt gondoloogy a megsziiletésodi idészakban
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tortérd genetikai vizsgalat, a sl szamara a dontési letiség megnyitasa az a feéisteq,
amit nekiink meg kell tenni, és lényegében ma alttrkendanom, hogy ez az egyetlen
erdemi befolyasolasi lehidég.

Tudom, hogy vilagnézeti és egy nagyon nehéz kémés hogy egészségesen
megsziletni vagy megsziletni kérdésként értelmeeziila jogot. Ez egy vilagnézeti kérdés
is lehet.

Azt gondolom, hogy nem a politika feladata eldoneat a kérdést. A politika feladata
biztositani a dontés szabadsagat adzikamara. Ez a jelenlegi torvénykezésben megvan.
Tehat ilyen értelemben azt gondolom, hogylear kerdéstl batran, nyugodt lelkiismerettel
beszélhet mindenki, ez a sékildontése. Ezt nekik kell eldonteni. Neklink viszenérintem
mind anyagi, mind pedig szakmai szempontbdl indokektekben a vizsgalatok elvégzését
kell javasolnunk, és ennek a financidlis feltétekell megteremteni, és a dontés szabadsagat,
és a dontesh kovetked terapias beavatkozasok financialis feltételét kedigteremteni. Ez
az én személyes véleményem.

Egyébkeént azt gondolom, hogy jelenleg ez a hatglygszabalyok szerint igy is van.
Tehat még egyszer, mert éreztem a bizottsag Ul€sgéneangulataban, hogy ezt a témat
mintha kertlnénk. Nem kell kerilnink, nem szabadilkeéink, vilagosan kell beszélniink
erdl. Ez nem érinti — még egyszer mondom — azt a wégy, hogy abortusz, nem abortusz,
kontra abortusz. Ne keverjuk 6ssze, teljesen masedkzélink, ezt tudatositsuk mindig
pontosan, kiléndsen akkor, ha nem szakmabeliekakaam asztal két oldalan. K6szoném
szeépen.

Most 6noknek adok lehétéget, hogy a menet kozben tAmadt gondolataiketiyel a
feltett kérdésekre a valaszaikat megfogalmazzakyevii sorrendben szeretnék? Mindjart
mondom, hogy j6l gazdalkodtunk-e azvel. JOI gazdalkodtunk, kortlbelll egy fél 6rank
van... bocsanat, azt igértem, hogy a tarca kap szot.

Kissné dr. Horvéath lldikédosztalyvezedt asszony kdvetkezik a tarca réser

A meghivott vendégek valaszai az elhangzottakra

Kissné dr. Horvath lldikd (Nemzeti Eréforras Minisztérium)

KISSNE DR. HORVATH ILDIKO ®osztalyvezeét (Nemzeti Eéforras
Minisztérium): Nagyon szépen koszéndm. Azt is nagkdszoéndm a képviseluraknak,
hogy ilyen jeleniséget tulajdonitanak ennek az tgynek, mert ez m&siiis fontos,
szamunkra is rendkivil fontos.

A ritka betegségek Utgyeben kezeljuk mi ezt a miarazmon belil, és én ezt egy
lehetségnek élem meg, hogy a szocidlis agazattal egigigozunk. En most itt Glok, de
egyebkeént a Norvég Alappal kapcsolatos gondolkaatasidinék, hogy arrol, hogy amit a
fogyatékosligyben és az intézkedésekben felvaliszségugyi intézkedések kozott és a
ritka betegségek Ugyében felvallalt szereplnkbelgodank, azon egyezkedjink, azon
beszélgessiink, hogy milyenfajta integralt ellatasdellt probalunk felajanlani és prébalunk
forrast teremteni eldb a forrasbodl. Ez a megbeszélés most lement nétkidd volt készitve
béven, ugyhogy én itt lehetek, de az, hogy a szacédiazattal egyitt Glunk itt vagy csak az
egyikink, ez mindenképpen ugyanazt jelenti. Ezzais®egy ugyanabba a szakédsapatba,
ahol mind a két 4gazat, mi tobb: a kultira, a spsmz oktatas is ott van.

Ennek szerintem rendkivil nagy jelésgge van elih a témabdl is, mert képzeljék azt
el, hogy ezek az 5 éves gyerekek, amikor mondjldst@ékben vannak, kimehetnék a
focipalyara jatszani? Hiti azt ma a magyar kézgondolkodas, hogy ott legggp ilyen
gyerek és valahol a labdahoz jusson@irElizt a kis falu szélén az a grund, hogy ott legye
€s egyutt élvezze ennek az 6romeét?
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Feltételes modban esetleg mondhatnam. Ha étfketmt megélik, akkor se nagyotirt
el a rendszer azt, hogy egy fitneszklubban valakigassériilten, tolészékben megjelenjen, és
ott megcsinalja ezt a testedzést. De az oktatasbanagyon nehezenirik ezeket a
gyerekeket, sok minden miatt.

Tehat azt gondolom, az egy nagyon pozitivum, az leggtség, a nehézségével
egyltt, hogy ez egy minisztérium lett, az ilyerddjitegralt nikédésnek egy nagyon szerves
alapot ad.

A nehézsége abban van, hogy a korményilésen n@nidetegy emberként szavaz,
egy szavazata van. Nem tudom, hogy hanyszor varazasi helyzet a kormanyuilésen, de
ennek az 6t 4gazatnak egy szavazata van,@k#épvisel. Nem tudom, hogy a koéltségvetési
targyalasok hanyszor fordulnak a szavazas iranydbaazért a szocialis, egészsegugy,
oktatas, egyéb Ugyekben az orszag hunédmedsara vald pénzigyi@prras-teremtésben ez
az ebforras csak akkor tud majd valdbanéferraskent nikédni, ha azért pénzugyi
tamogatast is méltésaggal kap.

Tehat e tekintetben nagyon fontosnak tartom, haggz®ba kerilhetett, mert itt az
5600-valahany ritka betegség kozul eégybeszélgetink. Az az 5 millié forint, ami itt
elhangzott, ha az egy orvos egyevi fizetésére vally ha nem orvos, hanem egy jol képzett
szakember egyévi fizetésére volt tervezve, aminghatt, az 12 ember egy kdzpontban.
Elhangzik itt az anyagban, hogy nem tudom, hanyigribrintért csak az akadalymentesités
az infrastruktardban. Tehat azért igazabdl én nabottam a szakétk részébl egy olyan
szamot, ami azt mondana, hogy ennek a kodzpontnédlyamatos nikddtetésére éves
koltségvetés szinten mi az a pénz, amit feltétlemiikségesnek tartanak.

Ezt meg kell szorozni csak a ritka betegségek esstéel az 5600-valamennyivel, és
akkor még mindig csak arrdl beszéltink, amit a éaakem nfikodtetésére forditottunk. Arrol
meég egy szOt nem valtottunk, hogy ez esetenkéntnyitefjelent gyogyszerkiadasban,
gyogyaszati segédeszkdz-kiadasban.

Tehat ezek hatalmas 0sszegek. A ritka betegségeledié@re igy aztan ugy nyer
népegészséqgugyi jeléseget, hogy a sok-sok titkabol tulajdonképpen naggmban
szenvednek a mi orszagunkban is és az EU-ban dulegghpen minden tagallamban. Ez olyan
mértéki probléma, hogy az EU, amit mi latunk &lel és csak az egészségugyi oldalrdl
megkozelitve, két dolgot tervez. A szakemtozpontokat eurdpai szinten hozzafééimetk,
hogy igenis, lehessen egy nagyon ritka betegséBgaksba menni szakértkbézpontba,
lehessen ott valamilyen modon a nyelvben szot iééehehessen segitséget kapni, lehessen
gyogyszerhez jutni.

A gyogyszerhez jutas egy olyan betegségcsoporibiamég nincs is nhagyon mihez
hozzajutni, hiszen a klinikai kiprobalas kereteitialan esetleg tikddik az a gyogyszer, de
mindenesetre e tekintetben ezeknek a nagyiéggégyszereknek a hozzaférbmtge nagyon
gyakran off-label korulmeények kozott van. Egyetlgnegyogyszercég sem vette azt a
faradsagot, azt a koltséget, athierre a séik betegcsoportra megszervezett volna olyan
klinikai vizsgalatot, aminek alapjan on-label keietkozott lehetne ezt tartani. Ugyhogy
ennek van egy ilyenfajta nehézsége.

A sziik betegcsoportra tartozéan én tdbb mindent felirtamgeteg mindent akartam
elmondani. Mi hosszasan vagy tobb mindenkivel, ksgdy Grral is leveleztink tarcaként, az
én kollégatm, Szy lldiké volt, aki készitette a minisztériugszéél azt a valaszt, amiben
rogzitjuk azt, hogy mi elkételezetten dolgozunkrgzbogy a ritka betegségek megfélel
modon, és ebben az egészségugyre, szocialis gldafességvetési skosségben azert
mégiscsak méltdn, a része maradjanak a rendszernek.

Biztositva maradjon szamukra az asferras, amit azért nagyon-nagyon konnyen
elfelejtenek, mert 5-10 betegért, 200 betegért,omblen 10 milli6 ember egészségugyi
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ellatasat kell megoldani, nagyon gyakran féldiit el kilonbds szinteken az, hogy ez egy
téma, ez egy feladat.

Ezeknek az ellatorendszere egy egészen masfapgguietervezeést igényel. Nagyon
fontos, hogy elndk Gr széba hozta, hogy hogyan éiek hozza az ellatdshoz. Egy
Nyiregyhaza melletti kicsi falubél hogyan fog efjubkar a Heim Pal Kérhazba, vagy akar
most éppen a Semmelweis Egyetem Il. szdmu Gyerinidédh jon szoba ebben a
kézpontban, megfelélrendszerességgel ez a beteg, vagy az ottani ydangkorvos hogyan
fogja tudni pontosan, hogy mit kell neki adni?

Ezek olyan kérdések, amelyeket mi egyrészt a hiagséggel kapcsolatos stratégia
megalkotasa soran vettlink végig, ennek a stratggiaz 0sszeallitisa most olyan 90-95
szazalékos készultségben van. Sok egyeztetés RERGSZ-szal, a betegszervezetekkel, sok
egyeztetés utan a szakemberekkel az orvos szaknaabbbcidlis agazatbol, az oktatasbol, és
most tervezzik azt a fajta tarsadalmi vitara vaidyikdsat, ami varhatban még az éels
felévben megtorténik, hogy ugy kapjunk reflexiokiabgy ugy tudjon ez a parlament felé
elmenni, mindenesetre a kormanyhoz eljutni, hogyegy olyan egyeztetett anyag legyen,
amit kézdsen tudunk képviselni.

Ebben egyesével nincsenek végig felsorolva ezekildnkd®d betegcsoportok. Az
egészséqugyi ellatas szempontjabdl az, hogy a kéakézpontok létrejojjenek, ezeknek az
akkreditacioja megtorténjen, erre teljesen tentemainegvan az a program, ami alapjan végig
gondolunk menni.

Mi utoljara a Heim Pal Korhazzal szeptemberbenléaténk, Szécska allamtitkar ar
nevében késziilt el az a levél, amiben rogzitetdik logy egyetértiink a freiburgi egyetem
professzoraval, a Heim Pal Korhazbaikddé neuromuszkuléris diagnosztikai €s gondozo
centrum valészifleg tavaly szeptemberben siman atmehetett volna eazdpai
akkreditacionak megfel@iminésités kritériumokon.

Az, hogy a 8orvosrbonek az intézet valtdsa mennyi, tehat a huntdosds, egy
embernek a megmozduladsa a centrumbdl egy masikettig mit jelent, hogy az, ami ott
maradt, az mennyire birja most azt, hogy centruhedsen, az ahova ment, ahol ennek
hagyomanya nem volt még, mennyire valt hirtelertrcemma alkalmasnak, ezek olyan fajta
témak nekink, aminél nem az &llami fenntartdsbé as#terilése egy adott intézménynek
okoz problémat, hanem gyakorlatilag az a nagyoidiihumanesforras, ahol egy embernek
a mozgésa olyan kérdéseket vet fel, amelyek tuldéopen egy betegcsoportnak a
centrumellatas kérdeései.

Nem akarok sokat beszélni, még ami a krénikus édegést illeti. Igen, tudjuk, azt
gondolom, hogy hatalmas nagy probléma. Amikor énimisztériumba keriltem, egy kicsit
tébb, mint egy évvel ezét, ez volt az egyik els amikor elkezdtink azon dolgozni, hogy
valasszuk le az intenziv osztalyokrol azokat a kusan I|élegeztetesd és nem is
rehabilitdlandd embereket sok esetben, ahol adek hogy az allapotot megfélehddon,
apolassal, jol, megfekén biztositani. Amikor mar kiderll, hogy nincs l&iseg
rehabilitaciora.

Most nem feltétleniil ebben a csoportban gondolamittdelhangzott, és azt hiszem,
hogy nagyon fontos munkank az, hogy igenis, kit a 40 évhez. A cisztas fibrézisos
betegek is meghalnak 20-egynéhany évesen Magyagmsz atlagosan, 15-20 évvel
hamarabb, mint a nyugat-eurdpai atlag.

lgenis, hogy lehet, azok a szakemberek, akik ellodgoznak, tudjak, hogy mit lehet
tenni, tudjak, hogy miben rejlik az, aflitehet valtoztatni, el kell kezdeni ezen dolgozni.

Amit mi ebben facilitalni tudunk, igenis, hogy tudu integralt szemlélettel
egeészséqgugyi és szocialis ellatast nyujtani. Igdefet a fogyatékosiigyben, és valdban azt
gondolom, hgoy a szocidlis tarca nagyon-nagyon eszédqgpviselte, és Ader képviéelir
rendkivil jol allt ennek a partjara. A ritka betégekkel &knek korulbelll 65-70 szazaléka
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fogyatékossa valik az élete soran, é€s az ilyenféja betegséggel @&nek a 80 szazaléka
gyerekkoradban valik olyan mért&kogyatékossa, hogy még a magyar torvények szerinti
fogyatékossagnak misul.

Ez sokkal lazabb, mint amit a WHO ennek ésift, de mégiscsak sok az ilyen.

Tehat abban, hogy mi a fogyatékostigyben nagyorosanregyutt dolgozzunk, ez is
indokolja. Ez rengeteg kérdést felvet. Mi az, amitgondolunk.

Mi nem azt gondoljuk, hogy 5600 olyan fajta moédtaer kozpontot probalnank
létrehozni, mert halovany reményink sincs azt miszarcaként, ha az 6sszes koltségvetési
forrAsunkat 6sszerakjuk, azt viszont nagyon hatdtaaz, a ritka betegségekkel kapcsolatban
egy olyan modszertani kdzpont, egy olyan tudasbdlaisuljon, ami egyébként a skandinav
modell, a Frambo-modell, és a norvégok nagyon seépgittntikddtek abban, hogy példaul
Romaniaban megteremtettek egy ilyen kézpontot.

Ez arra szolgéal, hogy egyrészt rehabilitacidés temgkéget végezzen, kdzvetlenul a
beteggel, a csaladjaval, megtanitsa a csaladottte@iyii, egyttt gondolkodni a betegséggel
kapcsolatos kérdésekben. Megadja az informacio&at,nagyon-nagyon sok van, ami
altalanos egyébként, nem egy-egy ritka betegsétjesjz, hanem a helyzetre jelleizEs
hogy erre a szakéit kozpontok, amelyek egy-egy ritka betegségnek ikedzh ellatasi
profiljat képviselik, nagyon jol ra tudnanak cshktani, és egy olyan adatbazissal, ami
egyebként most folyik, és remélem, hogy honapoketilbmeglesz, a BNO kovetkéz
revizibjdban mar a ritka betegségek rogzitésre Ikekl Magyarorszdg készen all,
megtorténtek az egyeztetések arra, hogy a kotedégee valasa @t pilot-programban meg
tudjuk ezt csinalni, at tudjuk alakitani a kédolasindszeriinket Ggy, hogy az Ures
kodhelyeken a ritka betegségek jelenikdégyenek.

Tehdt a most itt Iétrejév adatbdzissal nagyon gyorsan Osszevéthegyen az
egeészségugyi agazatban megjélertegeknél ez a kod, hogy ez vajon, atszeli eglywreag/
van valami mas probléma.

Elnézést, ha egy kicsit 6ssze-vissza €s nem teljiedépitett sorrendben megyek, azt
gondolom, hogy sokfajta, a tarsadalmi konszenzeskési részink is van, hogy elfogadjuk-e
azt a nézetet, amit azért mondanak EurOpa-szerte myan, hogy a prenatalis
diagnosztikdban vajon a modern kor Taigetoszatekélitelmezniink. Ez egy tarsadalomnak
egy dontési helyzete, egy valasztasa. Szilebétsvelgy szilletés utan eldonti azt, hogy ezzel a
kérdéskdrrel igy gondol-e foglalkozni, avagy azhdmljuk, és elmegylink a hordozészs
irAnyaba, és az all &l hogy hazaspari tanacsadas keretein belll, annakikdnak a
targyalasa torténik meg, még néigtla teherbeesés megtortént volna.

Sok szempontbdl ez egy nagyon izgalmas kérdeéstel,etogton lehetne mondani a
millié forintokat és a lehetetlenségét ennek a go#k. De az, hogy milyen széles korben
targyalddik ez és a konszenzuskeresés hova nyittilejldonképpen a vildgon, Amerikdban,
Eurépaban az egyik véglete ez.

A masik végpontja pedig az, hogy ha arrdl beszéigethogy lehet, hogy érik egy
terapia, lehet, hogy aki megsziletik ezzel a béiggsl, kezelhét gyogyithato lesz, hogy
lehet, hogy a képvisél ur gyermeke ugy élhet le majd 95-98, akarhany ,éhegy
meggyogyult ebbl a betegségh, és azok limitaljak mar az életkilatasait, amigyébkent
barmelyik masik emberét. Ez egy rendkivil nehézdéskoér, de ezért innovativ az
orvosszakma, mert ezek az innovativ |ékégjek benne vannak. Ahogy a gyermekkori
leukémia mara gyégyithatd betegséggé valt nagyentjs részében, hasz évvel étehem
volt, husz évvel ezétt agy néztink szembe vele, hogy itt a halallaliméz mégpedig a
nagyon rovid tavon vart halallal szembe.

Tehat nekem azért a személyes felfogasomban ay,dmwegrre valo nyitottsagunkat,
és ha konszenzust keresink, a konszenzus hataéait latnunk kell, hogy azok nagyon
széles, tag hatarok k6zott mozognak, ez egy nafpyaos szempont.
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Ha azt mondjuk, hogy adhatunk 40 évet ezeknek dzesrknek a mostani terapias
lehetiségek kozott is, akkor azok, adlirprenatalisan dontés sziletik, azok ilyenfajta
helyzetek is. Kiszondm szépen.

ELNOK: Kdszondém szépen. Az eredeti menetrendinkirdzealadunk tovabb. Most
mar 0nok fognak kovetkezni. Ha jol latom, 6t hozzds lesz. Azt szeretném kerni, hogy ot
percnél hosszabban senki se beszéljen. Koszongrarszderczegfalvi Agnes, parancsoljon!

Dr. Herczegfalvi Agnes (Semmelweis Egyetem Il. szanGyermekklinika)

DR. HERCZEGFALVI AGNES (Semmelweis Egyetem Il. sza@yermekklinika):
Kdszondm szépen. Ha megengedik, képtisalak, jegyzeteltem, és mindenki, aki Ugy
gondolom, hogy az én hataskdorémbe tartozé kérddstfdl, akkor arra nagyon gyorsan
szeretnék valaszolni.

Kezdem GoOgl miniszter arral, hogy az osteoporoz@mbeteg-kérdés is, mert az
izombetegek, miutdn nem mozognak, osteoporosisz &s ezzel elég sok problémank van.
Nagyon sok torés és egyéb megoldando kérdés Jz#t, ée2 nagyon a mi profilunkba vag, és
ez a gondozasi halézat ezt rendszeresen kell hiaggalja és a klinikan van erre lebstg,
tehat rendszeresen az osteodensitometriaval éalieiik az allapotukat. Tehat ilyen
szempontbdl ez a tavalyi programba belefért voéisamost a mozgasprogramba is nagyon
drukkoltunk, hogy belekeriljink, de sajnos ez nértént meg.

Szeretnék egy mondattal, elnézést, ha nem sorrendimndom, Horvath Ildiké
féosztalyvezdt asszonynak szeretnék arra az egy mondatara reabalpy én kodzben
valtottam és a Heim Pal Korhazbdl eljottem. Eljattede félig ott vagyok még mindig, éppen
azért, hogy ha torténik valami az izomcentrum-tgybami torténhetett volna, amikor
eljéttem, mert azt a mondatot kaptam a jelenleaz@gt6 artél, hogy tulajdonképpen 5 millié
forintbdl ezt meg tudtuk volna csinalni. Nem tottémeg. Mondtam, hogy barmikor
visszajovok és csinalom, és csinaljuk tovabb, noégy gondolom, de azért mentem el, mert
a klinikan ezt az igéretet megkapta. Azért vandano] mert én egy ilyen maniakus vagyok,
és 25 éve probalok egy neuromuszkularis centrunegaimodni, és még nem tettem lederr
az almomrol, mert azt gondolom, hogy ez nem azéekém, hanem a betegek és a csaladok
érdeke, ez a meggzodésem.

Tobb képvisel ur emlitette, hogy egy centrum vagy két centrurh, kdetve hogy
koncentraljuk-e, tehat egy orszagos lefedettséggeétegellatast. Erre csak azt szeretném
jelezni, hogy pillanatnyilag Magyarorszagon meég daign egyedul vagyok a gyerek
neuromuszkularis betegek elldtdsaban, ezt 30 émdlas. Egy kolléga van, aki gyerek-
elektrofiziolégiaval foglalkozik, de nem gondoz nemnuszkularis betegeket. T6bb helyen és
tobb kollégaval probaltam ezt dirt kitlteni és betanitani embereket, ez nem tlrgy
feladat, de sajnos ennek)dg az anyagi feltétele és a munkanak a pszichiés tettenetesen
nehéz, dleg egy fiatal palyakezshek. Nagyon nem lehet erre megfélskakembert talalni,
illetve egyaltalan kollégat, aki hajland6 ezt markdgvtizedeken keresztil csinalni.

Csak egy személyes, és nem szeretném feltartansastigot, amikor ezzel elkezdtem
foglalkozni, néhany év utan volt olyan 6gkak az életemben, amikor bementem a
munkahelyemre, meglattam a spinalis izomatrofidedet, és azt mondtam antkomnek,
hogy tudok diagndzist mondani, de nem tudom megolda életét, és nem tudom azt
mondani nekik, hogy legyen még egy gyerekik, mehmnet, hogy az is beteg lesz, és azt
mondtam adndkdomnek, hogy én ezt nem birom tovabb lelkilegan@egyek. Hazamentem,
mert ha nem engedtek volna haza, akkor valdtagrabbahagytam volna.

Tehat ez nagyon nehéz, ez egy nagyon nagy psziehés amivel az ember nap mint
nap megkuzd, amikor szembe kell allni egy évél és azt mondani, amikor én a gyogyitasra
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eskiiszom, nem tudjuk meggyogyitani. Most mar ldgmaldiagnosztizalni és prevenciot
csinalni tudunk, de ez egy mindennapos, nagyon kgredadat. Bocsanat a személyességért.

Az, hogy hany centrum legyen, ez Holldsi képuisétnak volt a kérdése. Tehat ket
centrumrol beszéltiink, és 2010-ben kezdtink elegesti egyetemmel targyalasokat, még a
Heim Pal Koérhaz részél; és a szegedi gyermekklinika igazgatojaval egyrakegallapodasra
jutottunk, hogyok lennének a masodik izomcentrum, és tulajdonképpenan itt letiltek a
tovabbi megbeszélések, most tervezzik Ujra felaligma ezen centrum létrehozasanak céljat.
Valéban a betegek néha nagyon sokat utaznak, é@magkszor jonnek, de azért jonnek, és
inkabb a legttbb telefon Ugy szokott szdlni, hoggstk nekem &hontot adni hénap elejére,
mert akkor kapom meg a csaladi potlékot, és ahidrh kifizetni az Gtikdltséget. Ez ilyen
mindennapos, hetente tobbszori telefon, de adsmldbb eljon, mert egy helyen legalabb
megkapja azt az élményt, hogy foglalkoznak veligmrkildik el, meghallgatjak. Néha egy-
egy vizsgalat, illetve beszélgetés masfél-ket anai, a 30 perces normaba nem fér bele, ezért
a szUub vallalja a pluszterhet, mert reménykedik abbagyhalamit hall vagy valamivel jobb
lesz annak a gyereknek a sorsa azaltal, hogy edyesmerrel megbeszélte.

A szirést és a prevenciét atadnam Karcagi doki&knek. Koszondm szépen.

ELNOK: Kdsz6ndm szépen. Parancsoljon!

Dr. Karcagi Veronika (Orszagos Kdrnyezet-egészségulntézet)

DR. KARCAGI VERONIKA (Orszagos Kornyezet-egészségliintézet): Akkor
ratérnék a genetika teriletére, és nagyon orulakalgnhogy a képvisél urak régton
megragadtdk a jelefgégét a hordozosagisesnek, hiszen ez vezet el a prevencidig, €s
tényleg erél beszélink. Azt hiszem, Kiss doktor kérdezte mag@ogy megszintethiee az
ismétbdeés, illetve csokkentéte. Erre azt kell mondanom, hogy a magzati vizégklal
nem kiuszoboélhétki teljesen az Uj esetek megjelenése, hiszen &@tdgkeznek ra, az egyik
abradmon volt az, hogy nagyon magas ebben a betsgysé@gde novo mutacidk aranya. Tehat
ez egy olyan specialis betegség, hogy akkor iselheéletileg minden esetet kiszink és
megebzzik azt, hogy Ujabb betegek szilllessenek meg, dakkmsznek olyan édesanyak,
akikben egy de novo mutacio alakul ki, és ez ateksB0 szazalékat fedi le. Tehat mindig
meg fognak szlletni beteg filk, tehat ezzel a preids tevékenységiinkkel nem tudjuk az
eseteket megszuntetni. Cstkkenteni tudjuk, de sehafog teljesen megéani, tehat ilyen
szempontbdl ez egy nagyon kellemetlen genetika&dseéty.

A szirésre szeretnék meég o6sszpontositani, tehat iganasodlagos prevencidénak
nagyon fontos szerepe van, és teljesen egyetérteknék Grral, hogy ez a csalad dontési
joga, nem a mi feladatunk étrvéleményt mondani, itéletet mondani. Nekink ezt a
lehethséget biztositanunk kell, és nagyon j6, hogy erretbéavények értelmében
Magyarorszagon leh&tég van, és egyre tobb csalad €l ezzel adséggel.

Ugyanakkor talan lehetne egy olyanigsil is beszélni, amely szakmailag
véleményiink szerint indokolt lenne, hiszen az EijlyeAllamokban, Ohio egyetemén
dolgoztak ki ebszor azt a modszert, hogy egy korai kreatin-kirdizést biztositanak. Tehéat
ugyanugy, ahogy ma 26 anyagcsere-betegségsz tortént, ezt a kreatin-kindz enzimet is
lehetne mérni, hiszen ez mar az Ujszuldttkorban Bgghenne-betegben magas, és még
mielétt a klinikai tiinetek megjelennének, a csalad tuaimal, hogy egy beteg kisfiu szlletett,
kordbban el lehetne inditani az apolasi, gondatésiégiat, €s nem utolsdsorban meg lehetne
elézni azt, hogy miditt még a genetikai vizsgalat megtoértéenik, 2, 5,64@s korban kerul
genetikus, illetve klinikus elé a gyermek, és adalignar megsziletne a méasodik és a
harmadik fiagyermek is a csaladban, és erre szamtpélda van még ma is. Tehat azt
hangsulyozndm, hogy ha eleve Idisétget kapna Magyarorszag is ennekiaésizsgélatnak
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a bevezetésére, biztos, hogy nem lenne egy nagjibseges eljaras, akkor nagyon sokat
tudnank ebrelépni a prevencio tertletén.

Kérdeztéek a képvisél urak a koltséghatékonysagot. Probalunk mi is fiska
szemlélettel gondolkodni, nem végeztiink ilyen taranyt, de egészen biztos vagyok benne,
hogy a genetikai vizsgalatok koltsége sokkal-soldtatsonyabb, mint a késbi gondozasi
koltségek. Tehat ez nem kérdéses, hogy ez menmgggérilne ma az egészséglgyi hatésag
szamara.

Sz6 volt még arrdl, hogy a terapia lehetségesszehiezek a betegek a mai tudasunk
alapjan nem gyogyithatok. Ez igaz, de olyan hats#thdejbdott az orvostudomany, a
gyogyszergyarak, kutatécsoportok az elmult néhame olyan hallatlanul nagy Iépéseket
tettek a terapias kiprébalasok kidolgozasaban, homy érezzik, hogy az elkdvetkezénd
néhany évben lesz leldstg arra, hogy gydgyszermolekuldk kertljenek kiplédra, illetve
alkalmazasra.

Tehat ha nem is lesznek ezek a betegek teljes kbériégydgyithatdk, de nagyon
fontos, hogy példaul egy Duchenne-fenotipusboélBegker-fenotipust tudjunk atalakitani, és
erre mar vannak komoly eredmények, és ez nem nynale@rintett betegek, illetve csaladok
szamara. Azt hiszem, hogy mindent elmondtam, azeitettem volna.

ELNOK: Koszonom szépen. Akkor Timar Laszl6 kovetkez
Dr. Timar Laszl6 (Orszagos Gyermek-egészségugyi keet)

DR. TIMAR LASZLO (Orszagos Gyermek-egészségugyézet): Koszoném szépen
a szOt. Egy kicsit a konkrét kérdésekre konkrétasAl Tehat csatlakozva Karcagi
doktorrbh6z, hogy az éfordulasi gyakorisag nullara soha nem cstkketthebntosabban,
hogy az Iényegesen csOkkenthetlegyen, ahhoz populacidses kellene, tehéat
népesseégsizes. Tehat amit Veronika mondott, az az Ujszilétess, az is egy mas kérdés. Az
borzaszt6 fontos lenne, hogy koradbban lehesserzddké a gondozast, és ha esetleg van,
akkor a terapiat.

Az egy kulén terllet, hogy elvileg a genetikai lysi&gekre meg lehet szervezni
populaciéra alapozott sest, tehat hogy még a csaladtervezési szandidk alnépesség
tagjai tisztaban legyenek egy adott betegségretkond hordozéi allapotukra. Ez egy nagyon
nehéz kérdés. Azt biztos, hogy fontos tudni, hogpeasségszés csak olyan népességben
mukddik — mindjart mondok példékat -, ahol a népesséagive zartan él, tehat igynevezett
zart populaciérdl van szé, Finnorszagot lehetndteni| a francia kanadaiakat, az amishokat
Amerikaban, vagy a mediterrdn népességnél példéualassemia-szés Cipruson kivaldéan
meg van szervezve. Ezen lehet gondolkodni, de dizblban kell lenni, hogy a magyar
népesség — erre nagyon sok vizsgalati adat vanrépkuegkevertebb népessége, tehat
Magyarorszagon populaciora alapozotirést nem lehet végezni. Azt megmondani, hogy mi
legyen az a 3-4-5 betegség, amire érdemes éskititseéghatékonysag borzaszté fontos,
hatékonyan lehet ezt elvégezni, az jelenleg ugyruydhogy egy nagyon nehéz keérdés.
Nincsen. Tehat ma Magyarorszagon populaciésésznem létezik. Biztosan nagyon j6 lenne,
technikailag is az SMA-nal talan fontos lenne, gy csomoé technikai nehézsége, de ez
lenne az egyetlen. Es akkor antib§ztalyvezet asszony is mondott, hogy mar a hazaspéarok
elére legyenek tisztdban ezzel, ez egy nagyon j6 debkgt lenne, példaul Cipruson ugy
miikodik a thalassemia-8#s, hogy a Swési eredmény, pontosabban diréz megléte
feltétele a hazassagkotésnek. Mondjuk ez embeilagpgeibsen vitathato, de legalabb
mindenki tisztaban van a hordozoi allapotaval, ésniind a ketten hordozék, akkor az
elssnek megjelet betegseg kivédh&t persze magzati vizsgalat elvégzésével.

Volt egy kdvetked kérdés, a vérrokonsag kérdése. A vérrokonsag navgdnetikai
kockazatot, ez vilagos, de kizardlag az autoszamedicessziv Oroktlési korkéepekre
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vonatkozoan és kisebb mértékben a poligénes &é&l korképekre vonatkozoan. Az X-hez
kotott recessziv oro&tlédire nem noveli, hiszen a férfi nem hordozo, csalé,aott ennek
semmi jelenisége nincs. Minden genetikus tisztaban van velgy laovérrokon hazassag az
SMA-ra igen, tehat ez disorban az autoszomalis recessziv dndési korképekre
vonatkozoan noveli a kockazatot, de itt megint —tamlitettem is — a dontés joga és
felelossége a csaladtendd®. Tehat nondirektiv, a genetikai tanacsadasomefadt hivni a
figyelmét esetleg, hogy ez egy veszélyes dontapy hagy esetleg ezzel milyen kockazatot
véllal az adott csaladterv&zde az6 szuverén dontése, hogy ezek utan vallalnak-e 4séget
avagy nem. Tehat ez a maximum, amit lehet tenng s®is egyébként egy kicsit mar a
nondirektivitas hatarat sarolja.

Volt még sz6 arrol, hogy a prenatalis diagnoszitkgontja és a terminacio, tehat a
terhességmegszakitas orvosi indikacioval térteivégzésének a maximalis ideje a jelenleqgi
toérvényi szabalyozasok szerint. Tehat molekulagsegikai vizsgalatok céljabol jelenleg a
chorionboholy-mintavétel, tehat a chorionbiopsziaaa igazdn alkalmas, amit optimalisan a
12. terhességi héten lehet elvégezni és levenmgezati mintat, amitd torténik az analizis,
tehat a molekularis genetikai vizsgélat.

A vizsgalat ideje atlagosan 2-3 hét szokott le@nhétnél nem hosszabb a legtobb
esetben. Ekkor tudjuk kiadni az eredményt, és déddiermészetesen megint a csaladtérvez
paré, hogy mi a teedd De amennyiben a magzat beteg allapota deriltakkor a
terhességmegszakitas orvosi indikaciéjanak elvégeégertelmien nyitott és fennall ad
dontésuk alapjan. Ezt a jelenleg hatalyos magygszabalyok a 24. terhességi hétig teszik
lehetvé. Tehét hangsulyozom: bizonyitott, tehat a magrabsi objektiv vizsgalattal
bizonyitott, sulyos, hatékonyan nem kezealhgenetikai betegségének a fennallasa esetén,
tehat ha kimutattunk példaul SMA-betegséget, tgléincvebi eredeti izomsorvadast, vagy
akar a Duchenne, vagy mas betegség, példaul a Rowerdlt ki, akkor a 24. gesztacios hét
a legfel$ hatar.

Természetesen senki nem szeretné elhizni odaig,miedenki tudja, aki hallgatott
négyogyaszatot vagy dolgozott ezen a terlleten, hogyél nagyobb a terhesség, annal
nehezebb, kockadzatosabb a megszakitasa. Tehatezesgalat limitideje rendkivil kicsire
van véve, alacsonyra, tehat hogy minébblki tudjuk adni a leletet.

Egyébkeént gyanura, tehat genetikai kockazatra &zsaomalis recessziv ordklegi
és az X-hez kotott oroétlesi korképek nem elég, tehat a szabalyok szerint detBességi
hét és a 20. terhességi hét kdzott 50 szazalék azagsneghaladd genetikai kockazat esetén
végezhei orvosi indikacidval terhességmegszakitas, ami usna recessziv oro&tiédieket
és az X-hez kototteket mar kizarja. Tehat ott cakkor lehet, ha a magzati vizsgalat
elvégzésre kerilt, és az eredmény a beteg allapgaablja. A 20. hét és a 24. hét kdzott
kizar6lag csak a hatékony és objektiv orvosi viladtdl igazolt genetikai betegség, és mar
nem gyanu, hanem a bizonyossaga esetén merulfedt ez

En személyesen és még egyszer koszénom az elndéltalr mondottakat, és
maximalisan egyetértek, hogy a magzati diagnoské&aegtelenil szekunder prevencio, de
egyebre a jarhatd ut, nincs mas, és borzaszté fontadékehogy ennek a lelbsegét tudjuk
biztositani a csaladtervélz szamara, a dontés mindig az 6vek kell hogy legyen

,Elményeim” nekem is voltak sajnos, hogy harom Sklketeg utan kerestek fel
elészor példaul a kezdeti ddben, az szoérriyvolt minden szempontbol. Tehat hogy harom
megsziletett beteg gyerek utan jott végre el az idsszakban. De sajnos ez igy volt, mert
egyaltalan a molekularis genetikai vizsgalatok zewese éitti idobél nem volt semmilyen
lehetisége a csaladtervidnek a megélzésre. Koszondom szépen a figyelmet.

ELNOK: En is koszénom. Kivan-e még valaki szoIni?
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Dr. Garami Marta (Orszagos Kérnyezet-egészséguigyntézet)

DR. GARAMI MARTA (Orszagos Kornyezet-egészségugyiéret): Két gondolatom
lenne, és visszatérnék a centrum dologra. Az eggikhogy amit mi szeretnénk, az nem egy
egybetegséges centrum, hiszen neuromuszkularisuogmént niivelnénk, csak miutan a
Duchenne-betegség az egyik leggyakoribb ritka Iséggezért inditottunk azzal, hogy itt
most a Duchenne-re koncentralunk, de nyilvdnvat@an azt szeretnénk, hogy egy Duchenne
neuromuszkularis centrum jojjon létre, hanem egyeérzélesebb kérben gondolkodunk.

A masik dolog pedig az, hogy nem tudom, mennyina isé&kkadt el vagy sikkadt el,
hogy itt széba jott, hogy tegnap szlletett egy ritegadas. Tehat a szakemberek azért
dolgoznak ennek a centrumnak a megalakulasan, tevétarrdl van szé példaul tobbek
kozott, hogy a klinika most hirtelenéegtort, mert odakertlt Herczegfalvi doktérnmert
tobb intézmény egyutthkddését sikerillt nagy nehezen kialakitanunk, égeégrmondhatom
azt, hogy minimum masfél éve harcoltunk, hogy baenii elérelépés szlllessen ebben a
neuromuszkularis centrum-tgyben, olyan, ami masadlimegvalésul, tehat nem eszmei
szinten meg tervezés szintjén, hanem ahova majdrakeket lehet terelni.

Itt azért latszott a nyitottsag az intézmények éédzhogy végul is prébalkozunk és
probaljuk 6sszehangolni a dolgokat, és ez tobbektk@ SOTE klinika, Szabd professzor ar
nyitottsagan is mult, és a tdbbi szakember nyégts is, hogy ez igy létrej6jjon.

Csak ennyi kiegészitésem lett volna. Kész6ndm szépe

ELNOK: Kdszéném szépen. Most nem leszek olyan, ramt kellene. A hivatalos
rend az lenne, hogy meg kellene szavaztatnom aidedfikkel, hogy az asztalon kivilris
szOt adunk-e, de tessék szives lenni egy mikrofoiiihd, a jegydkonyv miatt ez mashogyan
nem megoldhatd. Kérnék szépen egy bemutatkozast.

Dr. Oberrecht Gabriella (CARE-NMD)

DR. OBERRECHT GABRIELLA (CARE-NMD): K6sz6ndm szépariehebséget és
az 6nok tirelmet. En dr. Oberrecht Gabriella vaggo&ARE-NMD 6nkéntes munkatarsa. Itt
szakmai szempontbél nagyon korrekt tajékoztatokghattak el, én a csaladi, a lelki
vonatkozasra szeretném egy Kkicsit felhivni az dingyelmét, amikor egy csaladban kiderl,
hogy gydgyithatatlan a beteg, az egy nagy tragéalia, hiszem, ezt nem kell nagyon
hangsulyozni. &, van néhany olyan csalad, ahol két beteg gyexefam. llyenkor rendkivl
fontos a csalddoknak az az érzés, hogy nincsengddiély még akkor is, ha megtudjak, hogy
a gyerek gyodgyithatatlan, azért mégis érezzék, hegy mind medicidlis, mind pedig
pszicholdgiai, lelki segitség, és ez a létrejéenzomcentrum, gondozocentrum
nagymeértekben segitené ezt a munkat.

Ezért nagyon kérem onoket, amikor meghozzak majdinéésiket, javaslatukat, akkor
erre is gondoljanak, hogy itt nemcsak egy bétegan sz6, hanem a csalad 5-6, néha sokkal
tobb tagja életmiéségét is lehet ezzel befolyasolni.

Talan egy kicsit talan demagdg ez a mondat, hogikammajd dontenek, akkor
gondoljanak arra, hogy mit tennének 6nok, ha ak @saladjaban szlletne beteg gyermek, a
gyerekik vagy az unokajuk lenne beteg.

Szeretnékdosztalyvezet asszonynak is reagalni, hogy van-e olyan falu| kinoehet
beteg gyerek focizni. Természetesen van, €s miamaggk mindent megteszink, megtettiink
a tarsadalmi nevelés, a tolerancia kialakitasaloélj és ha esetleg kaphatnék 66bkgy e-
mail listat, nagy szeretettel meghivjuk dnoket aetkes ilyen jelledi rendezvényre. Ez egy
egynapos szolidaritdsi nap lesz Bicskén, most satonb amikor a mar nem virtualis
izomcentrumra g§jtiink, mert eddig is gjtottink, mert mi 6rok optimistaként — mert nem
lehetlink masok — bizunk abban, hogy van segitsegkkor esetleg nagy szeretettel latnank
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Horvath lldikét is, hogy nézze meg, hogy milyenanap, és hogyan fognak dssze. Tobb
mint 300-an lesziink, és milyen egy ilyen rendezwnékya hangulata.

Nagyon kérem, hogy ha mar lathato volt, hogy ittgyrorszagon a szakmai hattér
abszolit megvan, és nem véletlen, hogy a keletpaiirdrszagok kozul egyedul
Magyarorszagot vették be a TREAT-NMD-be négy éveeebtt, tehat ezt a szakmai
kapacitast nagy kér lenne kihasznalatlanul hagymom, hogy 6ndk milliardokrol déntenek,
de ezzel a néhany tizmilli¢ forinttal nagyon sokbemmek, nagyon sok csaladnak az életét
tehetnék konnyebbé. Nagyon kérjuk, hogy ezt is gkdigyelembe, és ha barmiféle szakmai
vagy barmi mas kérdésuk van ezzel kapcsolatbany&bbiakban is allunk rendelkezésre.
Kdsz6nbm szépen.

A bizottsagi ajanlas megfogalmazasa, elfogadasa

ELNOK: En is koszondm szépen. Ha megengedik, kéférsaimnak van
lehetisége az elhangzottakra reagalni. Csak halkan jegyzeg, hogy azért szoktam kétoras
igérettel hivni meg a képvigdlet ezekre az Uulésekre, hogy az egyébként feszes
idébeosztasukat ne boritsuk fel egy elhiz6dd bizatt8kgsel. Tehat kérem, értsék meg,
hogy az elndk ilyenkor azért probalja tartani adkatetet, hogy a kdvetkézilésre is ilyen
szép szammal tudjanak eljénni a kepvikeimert egy tervezhét beoszthat6 istend szerint
dolgozunk.

Uraim, ilyen ebvezetés utan tiétek a sz0, parancsoljatfkincs jelzés.)Senki?
Ennyire durva voltam?Derliltség. — Dr. Hollési Antal Gabor: Ennyire jékoltak a
valaszok!)Ennyire jok voltak a valaszok.

Ha megengedik, akkor én a kovetkez tennék javaslatot. A bizottsdgnak megvan az
a lehebtsége, hogy egy ajanlast fogalmaz meg, illetve pihatja, hogy adbizottsag lizze
napirendjére. Ez utobbival én nem fogok élni, amidplom, hogy a terlletet a szakékel,
illetve az érdekido képvisebkkel koérdljartuk, és adbizottsagban nem szamithatunk ilyen
alapossagra és ilyen részletességre, nem szOlbk laogy a bizottsagnak elntke, alelntke
részt vett az ulésen.

Gyorsan készitettek a munkatarsaim egy levélteteezamelyet ha a képvisél
egyetértenek vele, tovabbitanank ezuattal a mimsat@ak. Most nem a jeg§konyvi
megjegyzést tesszik meg, amelyben ajanlast fogalmkazneg, hanem ezt a levelet,
természetesen egy kicsit kicsinositva, de elkuldiena tartalmat mindjart felolvasom.

Elétte még egy megjegyzést engedjen meg. Nagyon mtsllisa bizottsag tagjaira
nézve, amit kér, de tarcahataskor ennek a centhumhatrehozasarol, finanszirozasarol valo
dontés. Tehat mi ezt képvisklelosegithetjik azzal, hogydsen javasoljuk a tarcanak, hogy
ezt tegye meg, de ez akkor is minisztériumi hataskdddntés, ezt mi nem vonhatjuk el. Ez
egy nagyon kényes egyensuly a képviskehtaskorok és a tarcahataskorok, amelyekre rai itt
politikdban finnyasak és kényesek vagyunk. Mi amdjdk javasolni egyébként, hogy ezt
tegyék meg. Megeértettiik ezt az Uzenetet. Ugyanakieon latok gondot abban, Horvath
lIdikd elkotelezett az Ugyben, rdadasul szakédg benne, tehat ugyanazon az oldalon
vagyunk. Reményeink szerint ez megvaldsulhat.

A javaslat, amit on megfogalmazott az e-mail ligt&n inkabb azt tudom javasolni,
mert sokkal kisebb gonddal jar, ha az Egészsédiiggitsaghoz, annak a honlapon fentlév
cimére elkildi a meghivast, mi tovabbitani fogjukelket a meghivasokat. Javaslom
egyebkent, valamennyi orszaddgsi képvised e-mail cime a parlament honlapjan eléshet
megtalalhato, de egyébként hasonldéképpen a korraérgz dolgozokeé is. Azt gondolom,
hogy a szakébinkkel pedig napi kapcsolatban tetszik lenni nagyosziriiséggel. De még
egyszer mondom: ha kuld nekiink egy meghivast igelggn rendezvényre, mi a meghivot
tovabbitani fogjuk. Nem tudok ilyen e-mail listhov&bbitani, mert nekem sem all
rendelkezésemre. K6sz6nbém szépen.



-30 -

Akkor felolvasnam a levéltervezetet.

Az Egészséglgyi bizottsag ell@mé albizottsaga 2012. aprilis 17-ei Ulésén a
terlleten dolgozé egészségugyi szakemberek résxweite a  Duchenne-féle
izomdystrophidban szenudld komplex kezelésére létrehozandd szakmai, modszert
kozpontrdél tortéd tdjekozodastiizte napirendjére.

Az uniés standardok megismerése, tobb éves nenzetlegyittmikodési
projektekben szerzett tapasztalatok alapjan kimatpalk, hogy Magyarorszagon bar limitalt
létszammal, de rendelkezésre all a szakiranyl egg8gyi human éforrds az orszag
lakossagszamat tekintve két neuromuszkularis édapmkdzpont létrehozasara.

A kérdés érzelmileg is megérintette a bizottsadet,az egészségligyben mara mar
elfogadotta valt koéltséghatékonysag szempontjagimszbtt tartva, szikségesnek latjuk a
tarca vezetésének figyelmét felhivni dirgs, a prenatalis genetikai tanacsadas és érégetts
esetén a szbk tdjekoztatasanak fontossagara. Mikozben lehely Bak a terapias leh&tég,
fontos a gyogyszerterapias kisérletekben vald étekvminél nagyobb szamban toén
biztositasa. Az évente mintegy 15 Uj megbetegeeidstiteg szerinti csokkentése mellett
elengedhetetlen az 6sszesen ismert korulbelll 8@ ylyehabilitacioja, gondozasa is.

Tudomasul kell venniink, hogy a ritka betegségeldzemvedk komplex kezelésének
megoldasa tovdbb nem halaszthat6. Erre unios ikelyes koteleznek benniinket, de az a
tény is, hogy a ritka betegségekben szebtlke®O szazaléka fogyatekossa valik, és ez a
fogyatékossag az esetek 80 szazalékaban gyermekkkibvetkezik be.

Mindezeket figyelemfelhivasként kivantuk osszefbgla jegyskonyv megkuldése
mellett, és birjuk Kissné dr. Horvath Ildikédsztalyvezet asszony seditkbzremikddéseét,
akit ez irAnyl munkajaban mindenben tamogatni kimért

Ha ez igy megfelel 6ndknek, akkor ezt én, mint g&seségugyi ellémzé albizottsag
elndke, egy ilyen tartalmu — még egyszer mondolantibngalmazasaban csinositott — levelet
elkildenénk a miniszter Urnak. Természetesen Is#étginknek eleget téve, miszerint
mellékeljik az Ulés sz0 szerinti je@ydnyvet is.

Képviseb urak, elfogadhatdé ez igy szamotoki@dlogatasok.)Akkor azt hiszem,
formalis szavazast nem is kell kérnem, hiszen tathalt a tobbség.

Ha megengedik, zarszora atadom a szét Gyenes Geziagyuttal be is zarja az
uléest.

DR. GYENES GEZA (Jobbik): Koszéném szépen, elnék Bz most nagyon
meglepett, hogy én vagyok a zarsz6 és én zaromMitemondjak? Mar az elején is
elmondtam, nagyon 6rulok, hogy ez létrejott, ésypagirulok neki, hogy elindul ez az egész
folyamat talan, és megtalaljak Magyarorszagon azakaddokat, médszereket, €s persze a
hozzéa szikséges, mindenkor sziikséges finanszirozégtha Iépczetesen is, de valamilyen
irAnyba elindul ez a kérdeés.

Elismerve, amit dosztalyvezdt asszony is emlitett, hogy ez egy nagyon komplex,
0sszetett probléma, hiszen valéban hatranyos hbbmenagyon sok betegseégtipus van. A
masik betegségtipus, amiben szintén ilyen, egyitkigsipari modszerekkel dolgozom, az
éppen a Heine-Medin-esek problémaja, akik ugyamnggikkorban betegszenek meg, de most
jelentkezik az problémajuk. En Ggy gondolom, hogy ez egy nagy@p<él, hogy ezeken a
hendikepes embereken, amennyire lehet, probaljwetk segiteni, és ha ezzel a mai Uléssel ez
egyaltalan elindul és reméliéttg lesz eredménye, akkor nagyon boldog vagyoky lexg a
naiv hitemet, hogy egy képviselek az emberekért kell dolgozni, mert ezt hittem,adeért
tudjuk, hogy nem egészen igyikddik a parlament. Kész6ném szépen.

Ezennel, ahogy elndk ar mondta, az llést bezarok®GEHNOmM szépen a megjelentek
részvételét, 6noknek is, vendégeinknek, bizottsigainknak, elndk arnak is.
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ELNOK: K6szo6nom szépen. Még egy mondat erejéigagyzkonyv kedvéért kilon
koszondm a bizottsdag munkatarsainak az Ulékéskitését és a levezetésben nyujtott
segitseget.

(Az Ulés befejezésénekpdntja: 16 6ra 05 perc)

Dr. Horvath Zsolt
az albizottsag elnoke

Jegy®dkonyvvezeti: Pavlanszky Eva



