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Non-invaziv prenatalis tesztek:

Allasfoglalast adott ki a Magyar Humangenetikai Tarsasag

2014. szeptember 4-6. koz6tt a Magyar Human-
genetikai Tarsasag (MHT) Budapesten tartotta tizedik
kongresszusat, amely a gazdag tudomanyos program
mellett, jubileumi jellegébdl adédéan alkalmat nyujtott
az alapitastol — 1968-t61 — eltelt id6szak fejlodésének at-
tekintésére és az alapité tagok mélté elismerésére is. A
rendezvényen megtartottak a tarsasag Koézgyiilését,

ahol a tagsag elfogadta a vezetGség altal elGterjesztett,
non-invaziv prenatalis genetikai tesztekkel kapcsolatos
allasfoglalast. A deklaraciét az alabbiakban tessziik
kozzé. Arrdl, hogy a tarsasag miért tartotta szitkséges-
nek a nyilatkozat kiadasat, Dr. Melegh Béla egyetemi
tanar, az MHT elndke, a Pécsi Tudomanyegyetem Orvosi
Genetikai Intézetének igazgatdja szamolt be lapunknak.

A Magyar Humangenetikai Tarsasag kézgyiilésének allasfoglalasa a NIPT (non-invaziv prenatalis teszt)-ekrol

A molekularis genetikai modszerek fejlddésének egyik legjelentésebb eredménye a non-invaziv prenatélis tesztelés.
Az invaziv mintavételekkel egyltt jar6 vetélési kockazat miatt a non-invaziv vizsgalatok elényben részesitése az in-
vaziv magzati mintavételekkel szemben tamogatandé célkitlizés.

1. A Magyar Humangenetikai Tarsasag Kézgy(lése elfogadja azt, hogy ezek a vizsgalatok — non-invaziv prenatalis
tesztek — minden tekintetben genetikai tesztnek mindsiilnek, ennek megfeleléen alkalmazasuk soran a hazank-
ban érvényes 2008. évi XXI. térvény (Humangenetikai Térvény) el6irasainak érvényesiinie kell.

2. A Magyar Humangenetikai Tarsasag Kozgytilése elvarasként jeléli meg, hogy a rendszereknek atlathaté, EU ér-

vényes IVD min&ségbiztositassal kell rendelkeznilk.

3. A Magyar Humangenetikai Tarsasag Koézgyllése javasolja, hogy ezeket a vizsgalatokat Magyarorszagon miké-
dé, atlathato, szikséges engedélyekkel és mindségbiztositassal rendelkezd laboratériumok végezhessék.

Budapest, 2014.09.05-én

Dr. Nagy Balint alelnok
Dr. Széll Marta titkar

— Professzor ur, a minap ért véget a Magyar Human-
genetikai Tarsasag X. Jubileumi Kongresszusa. A szak-
mai konferenciaknak azért van igen nagy jelentosége,
mert férumot szolgaltatnak a legfrissebb tudomanyos
eredmények bemutatasara. Mely témakat kisérte kitiin-
tetett érdeklodés az idei tanacskozason?

Kongresszusunk aktualis témakorokrdl szolt: teritékre
kerllt a molekularis citogenetika, az onkogenetika, az
anyagcsere-betegségek genetikaja, a farmakogenetika, az
epigenetika, a ritka betegségek és a kdzponti idegrendsze-
ri betegségek genetikaja és nem utols6 sorban a prenatalis
és preembrionalis diagnosztika is, ami jelen beszélgeté-
slink szorosabban vett téméaja. Azt hiszem, elfogultsag nél-
kal allithatom, hogy a genetika az egyik leggyorsabban fej-
I16d6 tudomanyag. A genetika termékenyitéleg hat méas or-
vosi diszciplinakra — tdbbek kdzétt példaul a gyermekgyo-
gyaszatra és a belgybégyaszatra —, olyannyira, hogy atirta a
tankdnyveket. Alapjain Uj tudomanyagak jéttek Iétre — mint
példaul az onkolégia —, és még a manualis orvosszakmak —
a sebészet, a traumatologia és a szlilészet — is erésen ta-

Dr. Molnar Maria Judit valasztott elndk
Dr. Melegh Béla elndk

maszkodnak ra. Az elmult kongresszus 6ta eltelt két év alatt
szamos olyan eredmény sziiletett, amelyek ismertetését és
megvitatasat kituntetett figyelem dvezte a tanacskozason.

— Miért éppen most keriilt a tudomanyos érdekl6dés
homlokterébe a prenatalis és preembrionalis diagnosz-
tika?

Elméleti sikon néhany éve felfedezték, hogy az anyai
vérben megjelenik a magzati DNS is. Ez igen nagy felfede-
zés volt, amelyre tamaszkodva az alkalmazott tudomany
rendkivil szelektiv modszereket fejlesztett ki arra, hogy az
anyai vérbdl megallapithatd legyen: karosodott-e a magzat,
vagy sem. Ha belegondolunk, ez egy ériasi, forradalmi el6-
relépés. Hogyan is zajlik jelenleg a varandésgondozas rutin
protokollja? Mivel 35 éves kor f616tt nagyon, 40 éves koron
tdl pedig ugrasszerien megné a kockazata annak, hogy
Down-kéros gyermek szlletik, ebben a korosztalyban am-
niocentézist végeznek az anyaknal, hogy kisz(irjék a beteg-
séget. A magzatvizvétel egy invaziv eljaras, amely — mint
minden ilyen tipusU beavatkozas — bizonyos veszélyekkel
jar, példaul az esetek két szazalékaban vetélést okoz. Ezzel
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szemben az Ujonnan kidolgozott eljarashoz semmi masra
nincs sziikség, mint periférias vérvételre. Tehat egy bizton-
sagos, non-invaziv modszerrél van sz, ami semmilyen koc-
kazattal nem jar, sem az anyara, sem a magzatra nézve.

— Helyettesitheti a vérteszt a magzatvizvételt?

Az anyai vérbdl ugyanakkora pontossaggal megallapit-
haté a magzati karosodas, mint a magzatvizbdl. Az eljaras
részleteibe nem mennék bele, a Iényege az, hogy a vérveé-
telt kdvetden ,lesoprogetik” az anyai DNS-t, és tisztan ott
marad a vizsgalhaté magzati DNS.

— Mennyibe keriil az uj eljarassal végzett vizsgalat?

Korulbelul 150 ezer forintba, a jarulékos koltségekkel
egyutt nagyjabdl 200 ezer forintba. A jelenlegi jogszabalyok
szerint az Orszagos Egészségbiztositasi Pénztar 35 éves
kor felett egyéni kockazatbecslést kdvetden finanszirozhat-
ja ezt a fajta vizsgélatot, és csak 40 éves kor felett tériti meg
automatikusan a vizsgalat koltségét. A varandésok nem szi-
vesen vallalkoznak a szamukra veszélyes magzatvizvételre,
és sokan vannak, akik inkabb sajat er6bdl kifizetik a vizsga-
latot, mert tudni szeretnék — jogosan —, hogy karosodott-e a
magzatuk. Ha belegondolunk, ez az 6sszeg téredéke azok-
nak a terheknek, amelyek egy Down-kéros gyermek apola-
sa, felnevelése soran sujtjak az érintett csalddokat és vég-
eredményben az egész tarsadalmat. Tudniilik a Down
szindrbma — amelyet a szamfeletti 21. kromoszéma okoz —
mentalis retardacioval jar, az ebben szenvedd gyermekek
iskolazasa problémas, késdbb pedig alkalmatlanok lesznek
a munkavégzeésre. Korukben gyakran fordul el6 sziv-, vagy
bélfejlédési rendellenesség, szamos esetben miitétre is
szlikség lehet. A betegség hajlamosit a leukémia kialakula-
sara is, és vegs6 soron, ki kell mondani: a Down kérosok jo
esetben a harmincadik szuletésnapjukat élik meg. Mindezt
mérlegelve kell elddntenilk a pozitiv teszteredménnyel
szembesUl6 az anyaknak, hogy megtartjak-e a magzatot,
vagy megszakittatjak a terhességuket.

— Hanyadik terhességi héten kell elvégezni ezt a
vizsgalatot?

A Down-kér a kilencedik terhességi héttdl vizsgalhato, és
a dontésre nagyjabdl egy honapja marad a csaladnak, mivel
a magyar toérvénykezés szerint genetikai indok alapjan a ter-
hesség a huszadik hétig szakithaté meg. Invaziv vizsgalat a
huszadik terhességi hétig kezdeményezhetd, és pozitiv
esetben kivételesen a 24. hétig végezhetd el a terhesség
megszakitasa.

— Ha jol értettem, a magzati karosodas kockazata el-
so6sorban a viszonylag id6sebb korban gyermeket valla-
16 anyakat érinti. Miért tartjak fontosnak mégis, hogy az
ujfajta vizsgalat téritését minden korosztalyra kiterjesz-
szék?

A gyermekvallalasi kedv elsésorban a 18-30 éves korosz-
talyban a legmagasabb, a szlilések 80 szazaléka ebben az
életszakaszban torténik. Ha megnézzik, hogy az alacsony
kockazatu korcsoport hany Down-koros gyermeknek ad élet-
et, azt latjuk, hogy ez a szam joval magasabb, mint a nagy
kockazatu, am joval ritkdbban szilésre véllalkoz6 anyak ese-
tében. Az alacsony kockazatu varandosoknal azonban az

44 IME XIIl. EVFOLYAM 7. SZAM 2014. SZEPTEMBER

OEP nem finanszirozza a vizsgélatot, pedig nekik ugyanolyan
joguk lenne tisztaban lenni azzal, hogy milyen kockazatot val-
lalnak. Természetesen, ha kérik, elvégezzik a vizsgalatot, de
a szamlat nekik kell allniuk. Ezen szeretnénk mi valtoztatni.
Ha 18 éves kortdl folfelé minden anyanal elvégezhetnénk a
szlrést — korulbelll ezer vizsgalatot évente —, az komoly in-
veszticiot jelentene az allamnak, viszont eltlinne, vagy mini-
malisra cs6kkenne a Down-kor eléfordulasa.

— Hany Down-koéros gyermek sziiletik évente?

2012-es adatot tudok mondani: tavalyel6tt 212 Down-
koros Ujszllbttet regisztraltak a Veleszuletett Rendellenes-
ségek Orszagos Nyilvantartasaba. A hazai betegpopulacio
azonban tdébbezres nagysagrendi. Egy Down-kéros gyer-
mek apolasa, gondozasa élete soran kortlbelil 40 milli6 fo-
rintba kerll. Kénnyd kiszamolni, hogy ez hany milliard forint
kiadast jelent az allamnak, nem beszélve a csaladokrél. Ha
mindezt Osszevetjik a kiterjesztett szlirés koltségeivel,
kénnyen belathatd, hogy miért javasoljuk a vizsgalat teljes
kérl befogadasat a tarsadalombiztositasba.

— Milyen keretek k6z6tt ajanljak a sziirés elvégzését?

Allasfoglalasunkban leirtuk, hogy a humangenetikai ada-
tok védelmérdl, a humangenetikai vizsgalatok és kutatasok,
valamint a biobankok mikddésének szabalyairél szélo
2008. évi XXI. Torvény alapjan ezek a tesztek genetikai
vizsgalatnak mindslilnek. Megjegyzem: buszkék lehetlink
ra, hogy hamarabb lett Genetikai Térvénylnk, mint Német-
orszagnak, ahol 2012-ben alkottak ugyanilyen kérdéseket
szabalyozd térvényt. A térvény elbirja — és ezt mi is hangsu-
lyozzuk —, hogy a humangenetikai vizsgalat céljabdl térténd
mintavétel el6tt az érintettet genetikai tanacsadas keretében
tajékoztatni kell a mintavétel céljardl, a vizsgalat elvégzésé-
nek vagy elmaradasanak elényeirdl és kockazatairdl, a le-
hetséges eredménynek az érintettet és kozeli hozzatartozoé-
it érintd esetleges kdvetkezményeirdl, a genetikai minta és
adat tarolasanak médjair6l, a kulénbdzd formaban tarolt ge-
netikai mintak, tovabba adatok azonosithatésaganak lehet6-
ségeir6l. Mindezen tulmenéen az érintettet tajékoztatni kell
az elvégzett genetikai teszt eredményérdl, annak lehetsé-
ges kdvetkezményeirdl, valamint az érintettet és kdzeli hoz-
zatartozoit érintd genetikai kockazatrol, és a betegség ter-
mészeteérdl. Informalni kell az érintetteket a genetikai sz(r6-
vizsgalat esetén az adott betegség lényegérdl, a pozitiv és
negativ eredmeény jelentéstartalmarol, valamint a megerdsi-
t0 teszt jelentéségérdl is. Az is fontos, hogy az érintett jogo-
sult arra, hogy a klinikai genetikai vizsgalat eredményérdl
szamara egyéniesitett formaban, genetikai tanacsadas ke-
retében kapjon tajékoztatast. A tajékoztatasnak segitenie
kell az érintettet az eredmény lehetséges kdvetkezményei-
nek hosszu tavu feldolgozasaban és az optimalis kezelési
lehet6ségek kivalasztasaban. Ezeket az informaciokat min-
den esetben genetikus szakorvosnak kell kbzélnie az érin-
tett személyekkel.

— Hogyan hataroztak meg a vizsgalat elvégzésére jo-
gosult laboratériumok kérét?

Kikotottik, hogy ezeket a vizsgalatokat kizarolag Ma-
gyarorszagon miikddo, atlathatd, sziikséges engedélyekkel
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és mindségbiztositassal rendelkezd laboratériumok végez-
hessék.

— Van-e kikotés a teszt gyartojat illetéen?

Annak elddntése, hogy a magyar piacon jelen 1évd gyar-
tok kézUl melyik tesztjét fogadja be a biztositd, nem a tarsa-
sagunk feladata. Mi csupan annyit tehetiink, hogy szakmai
érvekkel alatdmasztott véleményt fogalmazunk meg, és azt
minden lehetséges férumon kbzzétéve megprobaljuk elése-
giteni, hogy a Down-kér non-invaziv szlrését minden érin-
tett korosztalyban tAmogassa az allam. Ezért szamunkra k-
I6nésen fontos és ezuton szeretném megkdszénni, hogy az
IME — Az egészségligyi vezetbk szaklapja, atérezve az tgy
jelentéségét, teret adott allaspontunk kifejtésére a lap ha-
sabjain.

— On szerint van ra esély, hogy a nyilatkozatuk érté
fulekre talaljon?

Ugy tlnik, hogy az OEP nyitott a kezdeményezés ira-
nyaban, és abban bizom, hogy a politika is meghallja a sza-

NEVJEGY

Dr. Melegh Béla PhD, DSc, egyetemi
tanar, a Pécsi Tudomanyegyetem Kii-
nikai Kézpont Orvosi Genetikai Inté-
zetének igazgatoja. Orvosi diplomajat
a Pécsi Tudomanyegyetem (PTE) Alta-
lanos Orvosi Karan szerezte 1978-ban.
Szakképesitést szerzett laboratoriumi
szakvizsgalatokbol, gyermekgyogya-
szatb6l, humangenetikabél, molekula-
ris genetikai diagnosztikabol és klinikai genetikabol. 1991-
ben PhD, 1999-ben DSc tudomanyos fokozatot szerzett.

Az orvosi diploma megszerzését kdvetben a Biokémia
Intézetben helyezkedett el, és kapcsolédott be a karnitin
funkcidinak kutatasaba. 1981-t6l a PTE Gyermekklinikajara
kerdlt. 1993-t61 1999-ig a Gyermekklinika laboratériumanak
vezetdje volt. 1999-ben egyetemi tanari kinevezést kapott
az Orvosi Genetikai és Gyermekfejlédéstani Intézetébe,

IME

vunkat. Nincs szlkség kuléndsebb egészség-gazdasagtani
okfejtésbe bocsatkozni, mert az elmondott szamok magu-
kért beszélnek. Ezzel a Iépéssel mindenki jol jarna: a gyer-
meket vallald szildk és a tarsadalom egésze is. Vannak po-
zitiv példak el6ttink: a danok rendkivll kifinomult és ol
szervezett szlrési rendszerének kdszdnhetben Daniaban
tizes(!) nagyséagrendre csOkkent a Down-kér el6fordulasi
gyakorisaga. Ez tarsadalmi szintl probléma, amit annak
megfeleléen kormanyszinten kell megoldani, és lehetévé
tenni, hogy minden gyermekaldasra vallalkoz6 asszony él-
hessen ezzel a lehetéséggel. Mert hiszem és vallom, hogy
az embernek joga van a tudashoz. Az utoédra vonatkoz6 be-
tegségkockazatot megitélni, a lelkiismeret, hit és lehetésé-
gek szerinti felelésségteljes déntést meghozni csak akkor
lehet valaki képes, ha minden sziikséges informécio birto-
kaban van.

Boromisza Piroska

ahol 2007 marciusatél intézetvezetd. 2009-t61 a Nemzeti
Ritka Betegség Kutatdé Kézpont vezetbje. A Nemzeti
Biobank Hal6zat konzorciumi vezetfségi tagja. Egyetemi
oktatoként folyamatosan részt vesz a gradudlis és poszt-
gradualis orvos- és biolégusképzésben, 2003-2006 kozott
a PTE AOK altalanos dékan-helyettese volt. Az egyetemi
PhD képzés kezdete 6ta abban részt vesz, doktori prog-
ramjanak cime Human molekularis genetika. Szamos hazai
és nemzetkdzi tarsasag tagja, a Magyar Humangenetikai
Tarsasagnak 2008-t6l elndke, az Eurépai Humangenetikai
Tarsasag vezet6ségi tagja. Tagja az Orvosi Genetika
Szakkollégiumnak, az MTA Il. sz. Doktori Bizottsag titkara
(2005-2011). 1998-t61 Széchenyi Professzor Oszténdijas.
Petényi (1996) és Szentagothai Dijas (2004), 2009-ben
Akadémiai Dijat kapott. T6bb mint 300 tudomanyos kozle-
mény és kényvfejezet szerzdje. Az IME Genetikai rovatanak
vezetbje.

XV.
Szolgaltatasmenedzsment — Outsourcing
Konferencia

2014. november 12.

Helyszin:
Best Western Hotel Hungaria (1074 Budapest, Rakdczi ut 90.)
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