Badania przesiewowe w kierunku rdzeniowego zaniku miesni pozwola zatrzymaé rozwaéj choroby
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Kazdego roku w Polsce rodzi si¢ ok. 40-50 dzieci z rdzeniowym zanikiem migsni (SMA) — postepujaca
chorobg genetyczna, ktora m.in. uniemozliwia samodzielne poruszanie. U wigkszosci z nich rozpoznaje
si¢ jej cigzka posta¢ — SMA1. Cierpig na nig zarowno dorosli, jak 1 dzieci. Objawy choroby w ok. 90
proc. przypadkow pojawiaja si¢ jednak w okresie niemowlgcym.

Dzieci, u ktorych zanik mig$ni zostal wezesnie zdiagnozowany, moga zostaé¢ poddane btyskawicznemu
leczeniu i rozwijac si¢ podobnie jak ich zdrowi rowiesnicy. Na razie jednak jest to niemozliwe, bo cho¢ w
Polsce funkcjonuje program lekowy, wciaz brakuje badan przesiewowych noworodkéw w kierunku
SMA. W Ministerstwie Zdrowia trwaja prace nad pilotazem, ktéry mialby ruszy¢ w styczniu 2021 roku.

Jak ttumaczy dr n. med. Maria Jedrzejowska z Instytutu Medycyny Doswiadczalnej 1 Klinicznej im. M.
Mossakowskiego PAN — Rdzeniowy zanik miesni jest chorobq genetycznie uwarunkowanq, zwiqzanq z
mutacjq konkretnego genu — SMN1. Ten gen koduje biatko warunkujqce przeZycie tzw. motoneuronow.
Jego uszkodzenie powoduje niedobor tego biatka, a w konsekwencji obumieranie motoneuronoéw rdzenia
kregowego, co prowadzi do ostabienia i zaniku miesni.

Szacuje sig, ze w Polsce obecnie ok. 900—-1000 oséb choruje na rdzeniowy zanik migsni (SMA). W
ramach prowadzonego programu lekowego lek nusinersen otrzymuje obecnie ponad 630 chorych,
kolejnych 80 jest zakwalifikowanych do terapii. Sa to gléwnie osoby doroste, poniewaz wiaczanie do
leczenia noworodkéw, u ktérych rozpoznano SMA, odbywa si¢ na biezaco.

— Szacowalismy, Ze do korica 2020 roku uda nam sie rozpoczqc leczenie u wszystkich polskich pacjentow
7 SMA, ale pandemia niestety troche zmniejszyta nasze mozliwosci. Szpitale w jej trakcie pracowaty
troche inaczej. Pacjenci jednak sq nadal wiqczani do leczenia i ten proces na pewno bedzie trwat do
momentu, az obejmie wszystkich — podkresla prof. dr hab. n. med. Anna Kostera-Pruszczyk, kierownik
Katedry 1 Kliniki Neurologii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego.

Jak podaje ekspertka, efekty leczenia SMA wsrod polskich pacjentéw sa bardzo dobre. Dzigki nowe]
terapii — refundowanej od ubiegtego roku w ramach programu lekowego — nawet chorzy z cigzkim
przebiegiem tej choroby odzyskuja cze¢s¢ utraconych funkcji ruchowych, a tym samym uzyskuja wigksza
samodzielnos¢ w codziennym zyciu. W przypadku dzieci wraca zdolno$¢ samodzielnego siedzenia 1
chodzenia, co wczesniej byto nieosiaggalne. Niemowleta z najcigzsza postacia SMA otrzymaty szans¢ na
znacznie dtuzsze zycie — wezesniej rdzeniowy zanik migs$ni byt najczgstsza genetyczna przyczyna Smierci
dzieci do drugiego roku zycia.

— Od korica lutego 2019 roku mamy w Polsce dostepny program lekowy dla leczenia rdzeniowego zaniku
miesni dla wszystkich populacji pacjentow, dla wszystkich grup wiekowych — méwi prof. dr hab. n. med.
Maria Mazurkiewicz-Betdziniska, przewodniczaca Polskiego Towarzystwa Neurologéw Dziecigcych,
kierownik Kliniki Neurologii Rozwojowej UCK Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego — Ten program
funkcjonuje w Polsce Swietnie, mamy jedne z najlepszych wynikow w Europie. Po pottora roku obraz
rdzeniowego zaniku miesni w naszym kraju sie zmienit, w tej chwili widzimy u pacjentéw zatrzymanie
postepu choroby albo poprawe.

— Zatrzymanie postepu choroby w przypadku takiego schorzenia jak SMA juz mozna by uznac za sukces
terapeutyczny. Obserwujemy jednak takze odzyskiwanie waznych funkcji ruchowych, nawet u 0séb
dorostych, u ktorych ta choroba trwa kilkadziesiqt lat. To sq zmiany, ktore istotnie poprawiajq jakosé
Zycia zaréwno pacjentow, jak i ich najblizszych, ktorzy na co dzier sq ich opiekunami — dodaje prof. Anna
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Kostera-Pruszczyk.

SMA dotyka osob w roznym wieku, ale w ponad 90 proc. przypadkow objawy pojawiaja si¢ w okresie
niemowlecym. Co roku w Polsce rodzi si¢ ok. 50. dzieci, u ktérych rozpoznawany jest rdzeniowy zanik
miesni, w tym ok. 30—40 z najcig¢zsza jej postacia. Chorobe t¢ wywoluje mutacja genetyczna, ktorag w
Polsce ma Srednio jedna na 35 osob. Jezeli oboje z rodzicOw sa nosicielami tej wady genetycznej, istnieje
25 proc. ryzyka, ze ich dziecko zachoruje.

— W tej chwili diagnostyka jest ukierunkowana tylko na pacjentéow objawowych. Badania genetyczne sq
wykonywane gtownie u 0sob, ktore majq jakies objawy i podejrzenie rdzeniowego zaniku miesni.
Obejmugje sie nimi takze pacjentow, ktorzy w wywiadzie sq obciqZeni rodzinnie. Nie ma natomiast
powszechnych badari przesiewowych noworodkow w kierunku SMA — méwi dr Maria Jedrzejowska. —
Wprowadzenie ich pozwolitoby wykrywaé te chorobe na wczesnym etapie, zanim jeszcze wystqpiq
objawy, co dramatycznie zmieni rokowania.

— Apelujemy o jak najszybszq mozliwos¢é wprowadzenia u noworodkow badari przesiewowych. Jezeli
wiemy, Ze ta choroba wystqpi, jeszcze zanim pojawiq sie objawy, mozemy wczesnie wiqczyc leczenie i
uzyskacé wszystkie kroki milowe w rozwoju takiego pacjenta, jakich spodziewalibysmy sie u jego zdrowego
rowiesnika — podkresla prof. Maria Mazurkiewicz-Beldziniska.

Potwierdzaja to opublikowane niedawno wyniki badania NURTURE, w ktorych bierze udziat 25
pacjentow przedobjawowych z rdzeniowym zanikiem migsni. Wykazaty one, ze im wczes$niej wiaczane
jest leczenie, tym bardziej jest ono skuteczne, a mozliwos¢ osiggania kamieni milowych w rozwoju
ruchowym przez dzieci jest zblizona do tej, jaka maja dzieci zdrowe.

— Do badania NURTURE pacjenci byli wiqczani w okresie przedobjawowym z typem SMA 1. Sq to dzieci
badane prenatalnie, ktorych rodzice dowiedzieli sie, Ze istnieje ryzyko zachorowania, bo np. ich
rodzeristwo byto chore — thumaczy przewodniczaca Polskiego Towarzystwa Neurologéw Dziecigcych. —
U tych pacjentow w pierwszych kilku—kilkunastu dobach Zycia wiqczano leczenie. Po kilku latach
obserwacji wszyscy oni siedzq, wiekszos¢ z nich stoi, a czes¢ chodzi, a nawet biega.

Nowe dane wskazuja, ze po prawie pigciu latach ciaglego leczenia lekiem nusinersen 100 proc. dzieci
leczonych przedobjawowo przezyto 1 zadne z nich nie wymagato stalej wentylacji. Pacjenci nadal
utrzymywali 1 stopniowo poprawiali funkcje motoryczne w poréwnaniu z naturalnym przebiegiem
choroby, az 88 proc. z nich samodzielnie chodzi bez zadnej pomocy.

— To sq rzeczy, ktore dla pacjentow 7 SMA typu 1 w ich naturalnym przebiegu choroby byty absolutnie
nieosiqgalne — podkresla prof. Maria Mazurkiewicz-Betdziniska. — Jesli my zainwestujemy w badania
przesiewowe, wyciqgniemy z populacji okoto 50 chorych, ktorzy rodzq sie co roku z rdzeniowym zanikiem
miesni, to mozemy leczy¢ ich w tym momencie, ktory jest dla nich optymalny, czyli zanim te komorki
zaczng obumierad.

Istnieje duza szansa, ze badania przesiewowe noworodkow w kierunku SMA moga ruszy¢ juz od stycznia
2021 roku. Ministerstwo Zdrowia poinformowato w lipcu, ze pracuje nad pilotazem, ktdry zaczatby si¢

od jednego badz dwoch wojewddztw, docelowo w ciggu dwdch—trzech lat objatby cata Polske.

— Caly czas czekamy na oficjalng decyzje Ministerstwa Zdrowia. Jako Zespot Koordynacyjny ds. Leczenia
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SMA proponowalismy rozpoczecie tych badan od potowy tego roku. Wiadomo, ze w zwiqzku z pandemiq
one nie mogty teraz ruszyc¢, ale mamy nadzieje, ze od stycznia 2021 roku przynajmniej czeS¢ dzieci bedzie
objeta badaniami przesiewowymi — mOowi dr Maria Jedrzejowska.

— Wprowadzenie badan przesiewowych pod kqtem rdzeniowego zaniku miesni bedzie prawdopodobnie
30. chorobq, ktora bedzie badana podczas screeningu noworodkéw. To bardzo dobra wiadomosé,
cieszymy sie niezmiernie, Ze uda sie wprowadzi¢ ten pilotaz. Liczymy na to, ze w 2022 roku badania
przesiewowe obejmq wszystkie noworodki, ktore sie urodzq w Polsce — dodaje Dorota Raczek, prezes
Fundacji SMA.

Fundacja stara si¢ rowniez o wprowadzenie programu opieki koordynowanej nad pacjentami z SMA.

— Chodzi o zespdt specjalistow, ktorzy zajmq sie chorymi na rdzeniowy zanik miesni pod kqtem
ortopedycznym, anestezjologicznym, dietetycznym i kardiologicznym, bo oni potrzebujq opieki
wielospecjalistycznej — podkresla prezes Fundacji SMA.

Opieka fizjoterapeuty ma na celu zachowanie sity migsni oraz petnego zakresu ruchow we wszystkich
stawach — jest niezbednym elementem terapii lekiem nusinersen. Lekarz ortopeda 1 ortotyk maja
przeciwdziata¢ rozwijaniu si¢ wad krggostupa 1 koficzyn, czgsto pojawiajacych si¢ wskutek ostabienia i
przykurczéw migsni, nieraz wymagajacych ingerencji chirurgicznej; zadaniem dietetyka jest natomiast
dostosowanie diety do trybu zycia oraz zapobiezenie skutkom ostabienia mig¢$ni jamy ustnej 1 przetyku.
W cigzkich przypadkach rdzeniowego zaniku migsni niezbgdna jest opieka pulmonologa lub
anestezjologa, ktory czuwa nad przebiegiem funkcji oddechowych 1 w razie potrzeby wprowadza
mechaniczne wspomaganie oddechu.
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