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Rdzeniowy zanik migsni (SMA) jeszcze do niedawna byt chorobg nieuleczana, prowadzaca do cigzkiej
niepetnosprawnosci 1 Smieci. Od kilku lat jest jednak leczony przelomowaq terapia, ktora w Polsce objeto
niemal cata grupe¢ pacjentéw. Badania przeprowadzone po ponad pigciu latach leczenia pokazuja, ze 80
proc. z nich odnotowato zdecydowana poprawe stanu zdrowia i jakosci zycia, co przejawia si¢ m.in. w
wigkszej samodzielnosci 1 powrocie do normalnego, codziennego funkcjonowania. Ponad 70 proc.
pacjentdow pediatrycznych zauwazyto, ze dzigki terapii niektore objawy SMA catkowicie u nich ustapity,
a 80 proc. chorych zadeklarowalo znaczaca poprawe samopoczucia 1 komfortu psychicznego.

SMA, czyli rdzeniowy zanik migs$ni, to rzadka 1 cigzka choroba o podtozu genetycznym. Powoduje
ostabienie i stopniowy zanik migsni odpowiadajacych m.in. za poruszanie si¢, oddychanie 1 przetykanie,
prowadzac do cigzkiej niepetnosprawnosci 1 przedwczesnej Smierci. W wigkszosci przypadkéw objawy
SMA pojawiaja si¢ juz w okresie niemowlecym 1 dotycza ostrej postaci SMA 1. Jeszcze do niedawna ta
choroba byta najcze¢stsza genetyczng przyczyna Smierci dzieci do drugiego roku zycia. W Polsce kazdego
roku rodzi si¢ ok. 50 dzieci z rdzeniowym zanikiem migsni, a od 2021 roku dziata program przesiewowy
w kierunku SMA u noworodkéw. Jednak choruja tez dorosli, to przede wszystkim chorzy z tzw.
postaciami przewlektymi SMA?2 1 SMA3, ktorzy stanowia ok. 50 proc. grupy pacjentéw. Szacuje sig, ze
facznie w Polsce jest obecnie ok. 1,2 tys. chorych z SMA.

Dla pacjentow z SMA jeszcze kilka lat temu nie bylo praktycznie zadnej mozliwosci leczenia. Lekarze
mogli zlecac jedynie leczenie objawowe 1 rehabilitacj¢. Jednak zmienito si¢ to w 2016 roku, wraz z
zarejestrowaniem pierwszej przelomowe;j terapii nusinersenem, ktory modyfikuje przebieg choroby. W
Polsce stosunkowo szybko, bo juz w 2019 roku, zostal on objety refundacja w ramach programu
lekowego B.102, ktory jest obecnie realizowany w 35 osrodkach w catym kraju 1 obejmuje niemal cala
grupe pacjentow z SMA.

Polska byta jednym z niewielu krajow, ktore zdecydowaty si¢ na tak szeroka refundacj¢ (jedynym
wykluczeniem sg przeciwwskazania do podania leku, podczas gdy w wigkszosci panstw obowiazuja np.
ograniczenia wiekowe). Miedzy innymi dzigki temu SMA to dzi$ najlepiej leczona jednostka chorobowa
wsrdd wszystkich choréb rzadkich w Polsce.

Z opublikowanego wiasnie raportu PEX ,,Doswiadczenia pacjentow z SMA z leczenia nusinersenem.
Satysfakcja z leczenia 1 jakos$¢ zycia pacjentow” wynika, ze ogétem az 80 proc. chorych z SMA — w tym
90 proc. pacjentow pediatrycznych 1 66 proc. pacjentéw dorostych — stwierdzilo, ze efekty terapii spetnity
ich oczekiwania.

Jak wskazuje, nieco nizszy odsetek satysfakcji w przypadku dorostych pacjentow z SMA (66 proc. vs. 90
proc. u pacjentdow pediatrycznych) wynika giéwnie z faktu, ze w ich przypadku leczenie zostato
wdrozone na znacznie pozniejszym etapie zycia, w zwiazku z czym ich stan chorobowy byt cigzszy.

W badaniach ankietowych, przeprowadzonych na potrzeby raportu PEX, zaréwno pacjenci pediatryczni,
jak 1 dorosli wskazywali na pozytywne efekty terapii nusinersenem w najwazniejszych kategoriach
wplywajacych na ich jakos¢ ich zycia. Ponad 70 proc. pacjentéw pediatrycznych zauwazylo, ze w efekcie
terapii nusinersenem niektore objawy SMA catkowicie u nich ustapity. Dorosli pacjenci, wsréd
najwazniejszych dla siebie efektow terapii, wskazywali m.in. na poprawe¢ funkcji ruchowych i funkcji rak,
wigkszg wytrzymatosc, ale tez lepsze samopoczucie emocjonalne i funkcjonowanie spoteczne.
Potwierdzaja to tez przeprowadzone dotychczas badania kliniczne — wedlug badania opublikowanego w
sierpniu 2023 roku w migdzynarodowym czasopiSmie naukowym ,,Orphanet Journal of Rare Diseases” u
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wszystkich dorostych pacjentow leczenie nusinersenem prowadzi do stabilizacji choroby, a w 94 proc.
przypadkéw do widocznej w czasie poprawy stanu funkcjonalnego.

Istotne jest tez to, ze obie grupy pacjentow dostrzegaja u siebie znaczaca poprawe samopoczucia 1
komfortu psychicznego, co przejawia si¢ m.in. w wigkszej radosci z zycia, wigkszej samodzielnosci,
motywacji 1 ustapieniu niepokoju o przysztos¢. W badaniu ankietowym PEX ogétem 80 proc. chorych z
SMA zadeklarowato lepsze samopoczucie emocjonalne po terapii nusinersenem. Lekarze podkreslaja, ze
ten wptyw terapii na jakosS¢ zycia pacjentow jest nie mniej wazny niz skutecznos¢ kliniczna leku.

Raport PEX pokazuje, ze w ciagu ostatnich pigciu lat funkcjonowania programu lekowego B.102 zycie
chorych zmienito si¢ na lepsze. Jednak zaréwno lekarze, jak 1 Srodowisko pacjenckie wskazuje, ze
wyraznej poprawy wciaz jeszcze wymaga koordynacja opieki nad chorymi z SMA.
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