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DUCHENNE-NEL

— A kreatin-kinéz (CK) teszt

segithet megvalaszolni

néhany NAQGY kérdést

CK értéket

Elmarad a fejlédésben?
S Kérjen CK tesztet még ma!

ELMARAD A FEJLODESBEN? FEJLODESI ELMARADAS ESETEN
ADMD egy ritka genetikai rendellenesség, CK TESZTET KELL VEGEZNI?®

amely progressziv izomkdrosodast
és -degenerdciot okoz."?
Afigyelmeztetd jelek és tiinetek:

* CKteszt gyors, egyszer( és olcsg*>

e Az emelkedett CK szint izomkarosodast
jelez és bizonyos neuromuszkuldris
rendellenességekre utal*8?

Nehézségﬂet okoz a,fela'llés és/vagy nem jér Emelkedett a CK szint vagy kimaradt

megfelelden 18 hGnaposan'*¢ fejlédési mérfoldkovek esetén a pacienst

Megkésett beszéd fejlddés és /vagy neuromuszkularis szakemberhez kell

kognitiv elmaradés™ kildeni™#>

Motoros fejlddési elmaradas'

A KORAI DIAGNOZIS KRITIKUS FONTOSSAGU, HOGY A BETEG HOZZA-
FERHESSEN A MEGFELELO KEZELESEKHEZ ES SZOLGALTATASOKHOZ'%*

References: 1. Bimkrant DJ, et al. Lancet Neurol. 2018;17:251-267. 2. van Ruiten HJ, et al. Arch Dis Child. 2014;99:1074-1077.
3. Ciafaloni E, et al. J Pediatr. 2009;155:380-385. 4. Aartsma-Rus A, et al. J Pediatr. 2019;204:305-313.¢14. 5. National Task
Force for Early Identification of Childhood Neuromuscular Disorders. Guide for primary care providers. Available at:https:/
PT childmuscleweakness.org/wp-content/uploads/2019/05/PrimaryCareProviderPacket.pdf [Accessed July 2020]. 6. Lurio JG, et
al. Am Fam Physician. 2015;91:38-44. 7. Essex C, et al. BMJ. 2001;323:37-38. 8. McDonald CM. Phys Med Rehabil Clin N Am.
/ THERAPEUTlCS 2012;23:495-563. 9. Chakrabarty T, et al. Arch Dis Child Educ Pract Ed. 2019;105:157-163.

Ajelen dokumentum kizérélag egészségiigyi szakembereknek szol.
Késziilt: 2021. junius | HU-DMD-0215 Ajelen dokumentumot fejlesztette és finanszirozta a PTC Therapeutics.
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SZENVEDO BETEGEI SZAMARA IS:
A NYUJTJA A VEDELMET

CSOKKENTSE
A RELAPSZUSOK

RIZIKOJAT
A SZUBKUTAN ADHATO

Az ENSPRYNG

2 kulénbo6z6 klinikai vizsgalatban,
kétszeresen bizonyitottan csékkenti a
relapszus kockazatat IST*-vel egyiitt adva
és monoterapiaban is az elsé rohamtdl
szenvedd betegeket is beleértve”

Az ENSPRYNG monoterapidban vagy immunszuppressziv szerekkel (IST) kombinaciéban javallt a neuromyelitis optica spektrumrendellenességek (NMOSD) kezelésére
anti-aquaporin-4 IgG (AQP4- 1gG) szeropozitiv felnétt és 12 évesnél idésebb serdulékort betegeknél (Iasd az Alkalmazasi ElSirat 5.1 pontjat).

Primary Endpo az AQP4-1gG szeropozitiv betegekben az igazolt relapszus relativ kockazata a BN40898 vizsgalatban 79%-kal (Relativ hazard, HR [95%-os Cl]: 0,21
[0,06-0,75]), a BN40900 vizsgalatban 74%-kal (HR [95%-0s Cl]: 0,26 [0,11-0,63]) csdkkent a placebdhoz képest. A leggyakrabban jelentett mellékhatasok a fejfajas (19,2%),
az izuleti fajdalom (13,5%), a csokkent fehérvérsejtszam (13,5%), hyperlipidémia (13,5%), és az injekcioval 6sszefliggd reakciok (12,5%) voltak.

¥ Eza gybgyszer fokozott feliigyelet alatt 4ll, mely lehetévé teszi az Uj gyogyszerbiztonsagi interakciok beazonositasat. Az egészségiigyi szakembereket arra kérjiik, hogy jelentsenek barmilyen
feltételezett mellékhatast.

A feltételezett mellékhatasokat bejelentheti kozvetleniil a hatésag részére a hatésag honlapjan talalhato bejelents lapon: https://www.ogyei.gov.hu/gyogyszer_mellekhatas. A bejelentd lapot
elktldheti e-mailen: adr.box@og hu, fe : +36-1-886-9472 vagy postai Uton (Orszagos Gyogyszerészeti és Elelmezés-egé: igyi Intézet 1372 Budapest, Pf. 450. A nemkivénatos
események a Roche gyogyszerbiztonsagi egysége felé is jelenthet6k: a www.roche.hu honlapon talélhaté bejelentd lapon, a hungary.drugsafety@roche.com e-mail cimen vagy az alabbi
elérhet6ségeken: Roche (Magyarorszag) Kft. H-1112 Budapest, Balatoni Gt 2/a. Tel: 0612794500, Fax: 0612794501

Enspryng 120 mg oldatos injekcié el6retéltott fecskendbben. Az ajanlott feltoltd do: drom alkalommal 120 mg szubkutan (sc.)

injekcié kéthetente beadva (az els6 adag a 0. héten, a masodik adag a 2. héten és a harmadik adag a 4. héten).

Az ajanlott fenntarté dozis 120 mg szubkutan injekcié négyhetente beadva. \\ //
‘Immunszuppressziv terapia (IST): Oralis kortikoszteroidok (OCs) Azatioprin (AZA) Mikofenolat-mofetil (MMF) \\\ ///
Referencia: https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/2021/20210624151887/anx_151887_hu.pdf

Bdvebb informacidért olvassa el a gyogyszer alkalm i el6irasat: https://www.ogyei.gov.hu/gyogyszeradatbazis. P
Az aktudlis arak tekintetében kérjiik, ellendrizze a www. neak.gov.hu honlapon a Publikus gyégyszertorzs - lakossagi

—_— _
tajékoztatd alatt talalhaté informaciokat. ®
Tovabbi informéciéval rendelkezésére all: Roche (Magyarorszag) Kft., 1112 Budapest, Balatoni Gt.2/a. E N S I l a N G

Tel: 06 1 279 4500, Fax: 06 1 279 4501, E-mail: hungary.medinfo@roche.com, www.roche.hu

M-HU-00000329, Lezaras datuma: 2021. szeptember 15. Satrahzuma SUbCUtan 0uS |nJe(t|0n
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MAGYARORSZAGON IS TORZSKONYVEZVE

“\Az elsd és egyetlen otthon per os alkalmazhat6 SMA kezelés
bizonyitott hatékonysaggal felnétteknél, gyermekeknél és

apos és idésebb csecsemdk korében?

EVRYSDI (risdiplam) 0,75 mg/ml por belséleges oldathoz

Az Evrysdi az 5q spinalis muscularis izomatrophia (SMA) kezelésére javallott 2
hénapos vagy anndl idésebbeknél 1-es, 2-es vagy 3-as tipusd SMA Kklinikai
diagnézisdval, egy-négy SMN2 képia megléte esetén?

YEz a gyogyszer fokozott feligyelet alatt all, mely lehetévé teszi az G gydgyszerbiztonsagi interakciok beazonositdsat. Az egészségigyi
szakembereket arra kérjuk, hogy jelentsenek barmilyen feltételezett mellékhatdst.

A feltételezett mellékhatdsokat bejelentheti kdzvetlenUl a hatdsag részére a hatdsdg honlapjan taldlhatd bejelenté lapon: https://www.ogyei.
gov.hu/gyogyszer_mellekhatas. A bejelenté lapot elkUldheti e-mailen: adr.box@ogyei.gov.hu, faxon: +36-1-886-9472 vagy postai Uton (Orszd-gos
Gyobgyszerészeti és Elelmezés-egészségugyi Intézet 1372 Budapest, Pf. 450. A nemkivénatos események a Roche gyogyszerbiztonsagi egysége
felé is jelentheték: a www.roche.hu honlapon faldlhaté bejelenté lapon, a hungary.drugsafety@roche.com e-mail cimen vagy az alabbi
elérhetéségeken: Roche (Magyarorszag) Kft. H-1112 Budapest, Balatoni Ut 2/a. Tel: 0612794500 , Fax: 0612794501

EVRYSDI (risdiplam) Evrysdi 0,75 mg/ml por belséleges oldathoz. Az Evrysdi Kezelést az SMA kezelésében jdrtas orvosnak kell elkezdeni. A
gyégyszer kiaddsa elétt az Evrysdi-t egészséglgyi szakembernek kell elkésziteni. Az elsé adag beadasa elétt ajdnliuk, hogy a beteg vagy a
gondozdja beszélie meg egy egészségUgyi szakemberrel, hogyan kell elkésziteni a felirt napi adagot.

Adagoldsa: Az Evrysdi egyszeri napi adagjat az SMA-ban szenvedd beteg életkora és testtémege alapjan kell meghatérozni. Az Evrysdi-t
naponta egyszer szdjon dt kell bevenni, étkezés utdn minden nap kérulbelll ugyanabban az idépontban.

Referencidk: 1. Evrysdi alkalmazdsi elSirat:  https://www.ema.europa.eu/en/documents/product-information/evrysdi-epar-product-informa-
tion_hu.pdf

B&vebb informdacidért olvassa el a gydgyszer alkalmazdsi elSirdsat: https://www.ogyei.gov.hu/gyogyszeradatbazis.

Az aktudlis drak tekintetében kérjuk, ellendrizze a www. neak.gov.hu honlapon a Publikus gyogyszertorzs - lakossagi tajékoztatd alatt taldlhatd
informaciokat.

Tovébbi informdciéval rendelkezésére all: Roche (Magyarorszag) Kft., 1112 Budapest, Balatoni Ut.2/a.
Tel: 06 1 279 4500, Fax: 06 1 279 4501, E-mail: hungary.medinfo@roche.com, www.roche.hu M-HU-00000312, Lezérds datuma: 2021.07.01.



P F I C progLessziv fomi:ialris VB v
intrahepaticus cholestasis \ ylvay

odevixibat

megkonnyebbulhet

Az elsé, EMA altal jévahagyott, nem sebészi
kezelés* PFIC-beteg szamara?

* Bizonyitott hatékonysag!

* smert tolerdlhatésagi profilt

* Naponta egyszer szdjon at szedhetd kapszula®

*Terapias javallat!

A Bylvay a progressziv familiaris
intrahepaticus cholestasis (PFIC) kezelésére
javallt 6 hénapos vagy idésebb betegeknél

*Azok a PFIC2-ben szenvedd betegek, akiknél az epesé-exportéléd
pumpafehérje (BSEP) teljes hianya dll fenn, vagy a fehérje nem muikodik

(pl. a PFIC2 BSEP3 altipusaban szenvedd betegek), nem reagdlnak az odevixibatra®

Bylvay 200 mikrogramm kemény kapszula; Bylvay 400 mikrogramm kemény kapszula;

Bylvay 600 mikrogramm kemény kapszula; Bylvay 1200 mikrogramm kemény kapszula

Bévebb informaciéért olvassa el a gyégyszer alkalmazési eléirasat!
https://www.ema.europa.eu/en/medicines/human/EPAR/bylvay

(-> Product Information -> Available languages -> Hungarian)

Hatéanyag: odevixibat; Hatéserésséto;: 200 mikrogramm odevixibatnak megfelelé odevixibat-szeszkvihidrat,
200 mikrogrammos kapszuldnként; 400 mikrogramm odevixibatnak megfelel6 odevixibat-szeszkvihidrat,
400 mikrogrammos kapszulénként; 600 mikrogramm odevixibatnak megfelelé odevixibat-szeszkvihidrat,
600 mikrogrammos kapszuldnként; 1200 mikrogramm odevixibatnak megfelelé odevixibat-szeszkvihidrat,
1200 mikrogrammos kapszulanként.

Ez a gydgyszer fokozott feliigyelet alatt all, mely lehetdvé teszi az Gj gyégyszerbiztonsagi informaciék gyors
itasa gészségugyi szakembereket arra kérjik, hogy jelentsenek barmilyen feltételezett mellékhatast.

azor z

Kiszerelés: 30 darab kemény kapszula

A készitmény TB tamogatéssal nem rendelkezik.

A készitményhez kapcsol6dé tovabbi kérdéseivel forduljon a forgalomba hozatali engedély jogosultjanak képviseldjéhez:
Swixx Biopharma Kft. 1023 Budapest, Arpad fejedelem atja 26-28. Tel.: +36 1 9206 570,

e-mail: medinfo.hungary@swixxbiopharma.com

Referencia:
1. Bylvay Summary of Product

]
Characteristics 2022. mdjus s .
Azonosité kéd: PM-HU-2022-8-3450 WIxxe BioPharma

A dokumentum lezardséanak datuma: 2022.08.26. Modern Medicines for All



Tisztelt Kollégak!

Mai ismereteink szerint 6000-8000 ritka betegség (10.000 egyénbdl kevesebb, mint

5 szenved ritka betegségben) létezik, amelyek 80%-a genetikusan meghatarozott.

A genomikai kutatdsok havonta atlagosan kb. 6t Uj betegség azonositasahoz vezet-
nek. A legtobb ritka betegség sulyos fogyatékossagot okozo, az esetek 50%-ban mar
gyermekkorban jelentkeznek a tinetek és a kis betegek 30%-a nem éri meg az 6todik
szuletésnapjat. A ritka betegségek hatalmas szama ellenére a ,ritka betegek” 80%-at
minddssze 100 betegség teszi ki.

A betegek gyakran elhtz6do, évekig, sét évtizedekig tartd ,diagnosztikai Odusszeiarol”
szamolnak be. Ezeket az éveket bizonytalansag, tobbszori korhazi kezelés, folosleges
vizsgalatok, téves diagnozisok és nem megfeleld kezelések jellemzik. Mindez 6ridsi
érzelmi terhet, elvesztegetett id6t, er6feszitéseket és folosleges kiadasokat jelent.
Jelenleg kb. 400 ritka betegségben létezik olyan betegség modifikalé oki terapia, mely
Iényegesen megvaltoztatja a betegek életét, kildndsen akkor, ha korai stadiumban
szuletik meg a diagndzis. Azonban még betegségspecifikus terapia hidnyaban is oriasi
értéket képvisel a gyors és pontos diagnozis, hiszen az nem csak véget vethet a kime-
ritd diagnosztikai Odusszeidnak és az optimalis kezelést eredményezhet, de segithet
csaladtervezésben, tajékoztathat a prognozisrél.

A haziorvosok és véddndk kilondsen nagy szereppel birnak a ritka betegségek diag-
nosztizalasaban, hiszen 6k legtébb esetben nem csak a beteget, hanem a csaladot is
ismerik, igy pl. mar a csaladi anamnézis felallitasaval megszilethet egy ritka betegség
gyanuja. Maskor jellegzetes tinetek szokatlan tarsulasa hivja fel a figyelmet arra, hogy
ritka betegségrél van sz6, akdr mar a nagyon korai idészakban. Ezeknek a tiineteknek
a felismerési képessége fejleszthetd. Ha mar megszuletik a diagnozis, akkor is lesznek
kihivasok, hiszen a ritka betegségben szenvedd betegek/csaladok kollaboracion
alapul6 gondozast keresnek haziorvosuk és ritka betegséguket kezel8 szakorvosuk
kozott. Ok és gondozoik is gyakran ,szakért6 betegek”, ami kihivast jelenthet a hagyo-
manyos orvos-beteg kapcsolatban, elmozdithatja a szokasos tudasbeli aszimmetriat.
Egymas kolcsonos készségeinek és szakértelmének elismerésével azonban hatékony
és gylmolcsoz6 partnerséget lehet kialakitani.

A Magyar Humangenetikai és Genomikai Tarsasag a Ritka Betegség Akadémiaval
olyan rendezvénysorozatot szeretne elinditani, mely kdzelebb hozza az alapellatasban
dolgozé orvosok és véddndk szamara azokat az ismereteket, melyek tamogatjak di-
agnosztikus képességeiket, segitenek eligazodni a hazai és nemzetkozi diagnosztikus
lehet8ségek kozott és megismerhetik a ritka betegség szakértéi kozpontok mikodé-
sét. Mivel Magyarorszagon kozel 800.000 ritka beteg él, nincs olyan korzet, ahol ne
lennének ritka betegek, ahol ne lenne igény azokra a képességekre, amelyeket Ritka
Betegség Akadémiankon lehet fejleszteni.

Kdészontjiik a Ritka Betegség Akadémiankon, hogy legyen On is része a ritka betegek
hatékony diagnosztikai Utjanak.

Molnar Méaria Judit
a szervezd bizottsag elndke



Program
2022. szeptember 16.
Déleldtt

09:00-10:30 Megnyité beszéd
Molnar Méria Judit

Genetikgi ABC
Molnéar-Ersek Barbara

Amit a genetikai tanacsadasrél tudni kell

Torok Olga

A floppy baby
Meré Gabriella

Szindromatolégiai ABC
Hadzsiev Kinga

10:50-12:20 Metabolikus betegségek
Almassy Zsuzsanna

Az 6rokletes betegségek kezelési lehetdségei
Molnar Méria Judit

Az ujszuléttkori sziirévizsgalatok hasznossaga az
elmult 15 év eredményei titkkrében
Szatmari lldikd, Monostori Péter

e

Az SMA ujsziilottkor sziiréprogram
Mikos Borbala




2022. szeptember 16.
Kora délutan

13:00-15:00 Az alapellaté kihivasai
Havasi Katalin

A védonod, mint kapuér
Cs6sz Katalin

Az Eurépai Referencia Hal6zatok a ritka
betegségek szolgalataban
Pfliegler Gyorgy

Az 6rokletes betegségek hazai diagnosztikai
lehetdségei
Szegedi Marta

A ritka betegségben szenvedék betegutjanak

optimalizalasa Magyarorszagon
Kerekasztal beszélgetés
Moderator: Molnar Maria Judit

Ritka beteg képvisel8: Pogany Gabor

Védondék képviseldje: Szij Ildiko

A gyermekellatas orvos képvisel6je: Havasi Katalin,
Gy6ri J6zsef

Ritka Betegség Szakértdi Kozpont képviseld:
Pfliegler Gyorgy

Pharma képvisel6 (AIPM) Horvath Katalin Ritka
Betegség Munkacsoport vezetd

Az Akadémia alatt elérhetd ingyenes WiFi

SSID: Konferencia
Jelsz6: Semmelweis



15:30-18:00

18:00-18:10

18:10-

2022. szeptember 16.
Délutan

Kezelhet6 orokletes csontfejlédési
rendellenességek
Koncz-Kovacs Noémi

Neuromuscularis betegségek
Grosz Zoltan

Gendermatoézisok
Nagy Nikoletta

Oroklédé szemészeti betegségek
Szabé Viktoria

Orokletes cardiovascularis betegségek
Sepp Robert

Orékletes daganat szindrémak
Patdcs Attila

Mentalis retardacié
Varga Noémi Agnes

A teljes exom szekvenalas szerepe a ritka
betegségek diagnosztikajaban
Balogh Istvan

Tesztiras

Zaré gondolatok

A konferencia OFTEX pontértéke az
orvosok szamara 16 pont, a vedénok és
a szakdolgozok szamara 12 pont.
Kérjuk alairasaval igazolja részvételét, a
regisztracional elhelyezett jelenléti iven.



HUNTER VAGY NEM HUNTER
MIITT A BETEGSEG?

MIELOBBI VALASZERT FORDULJON SZAKERTO
CENTRUMOKHOZ:

Dr. Almassy Zsuzsanna, féorvos Dr. Nyul Zoltan, egyetemi adjunktus
Heim Pal Orszagos Gyermekgydgyaszati Intézet Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont
Toxikologia és Anyagcsere Osztaly Gyermekgydgyaszati Klinika

MPS betegségekkel kapcsolatos konzultacio: MPS betegségekkel kapcsolatos konzultacio:
almassyzs@gmail.com « 06 30 977-0577 nyul.zoltan@pte.hu « 06 72 507-533

1-2 éves korban 3-4 éves korban
A HOS betegek 78%-anal A HOS betegek 68%-anal
hasi sérv alakult ki'A HOS betegek 72%-anak megnagyobbodott garat- és orrmandulakat
kozépfiilgyulladasa volt? diagnosztizaltak’



FIGYELJEN A SPINALIS
IZOMATROFIA (SMA) .
KORAI FIGYELMEZTETD
JELEIRE'™

Az SMA versenyfutas az idével —

a diagndzis mihamarabbi felalli-
tasa létfontossagu, mert a kezelés
elétt bekdvetkezd karosodas
visszafordithatatlan.*® Ellen&rizze
az aldbbi tuneteket a gyermekek
3 hénapos életkora elétt*67

GYENGE
FEJKONTROLL

A TUNETEK FEIIIIIIleSA ES’ETFIII SURGOSEN UTALIA
A GYERIIEKET GYERMEKNEUROLOGUSHOZ*

Referenciak: 1. Kolb SJ and Kissel IT. Neurol Clin. 201533(4):831-46. 2. Prior TW, et al. NCBI Bookshelf 2019. Available at https:fwww.ncbi.nlm.ningov/books/NBKI352. Date accessed: September 2020,
3.Wang CH, et al. J Child Neurol. 2007:22(8)1027-49. 4. Govoni A, et al. Mol Neurobiol. 2018,55(8):6307-18. 5. Stifani N. Front Cell Neurosci. 2014;8:293. 6. Pera MC, et al. PLoS One. 2020;15(3):€0230677.
7. Lin CW, et al. Pediiatr Neurol. 2015;53(4)293-300. 8. Mercuri E, et al. Neuromuscul Disord. 2018,28(2)103-11. HU220831403] Elkészités dtuma: 2022.0831.
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KIEMELT TAMOGATO

) NOVARTIS

PLATINA TAMOGATOK

e —

PTC)

/ THERAPEUTICS

measured by moments

ARANY TAMOGATO

EZUST TAMOGATOK

B:OMARIN®
sanofi ’Bioge SWiXX® sioprama

n Modern Medicines for All
®

Bejérat a Diszterembe ALAPRAJZ

Tt

Kiglirtsink:

® ® ® ®
KAVESZUNET, EBED, KIALLITAS

. . . 2. Swixx Biopharma Kg.
@ 3. Sanofi-Aventis Zrt.
@ 4. Takeda Pharma K.

i

1. BioMarin Europe Kt




