Siedem lat leczenia SMA przynosi rewolucyjne wyniki
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Od prawie siedmiu lat pacjenci z rdzeniowym zanikiem migsni (SMA), czyli chorobg rzadka, ktora w
naturalnym przebiegu prowadzi do glgbokiej niepelnosprawnosci i przedwczesnej Smierci dzieci do
drugiego roku zycia, maja dostep do leczenia. Dotychczasowe obserwacje wskazuja, ze zastosowanie
terapii dokanatowej u pacjentow, ktérzy nie maja jeszcze objawow choroby, moze si¢ okazaé¢ w petni
skuteczne, dlugoterminowo utrzymujac ich w zdrowiu, bez wystgpienia symptomow. Obecnie trwajg
badania kliniczne nad wyzsza dawka leku, ktéra moze by¢ rejestrowana w Europie z poczatkiem nowego
roku.

— Rdzeniowy zanik miesni (SMA) jest przewleklq, postepujqcq chorobq uktadu nerwowego, ktora polega
na uszkodzeniu komorek ruchowych rdzenia kregowego, czyli sterownikoéw dla miesni. To 7 kolei skutkuje
tym, Ze miesnie ulegajq ostabieniu i zanikowi. W ponad potowie przypadkéw choroba niestety przebiega
w sposob ostry, czyli zaczyna sie juz u niemowlecia, w pierwszych miesiqcach Zycia. U ponad 90 proc.
tych pacjentow prowadzi do koniecznosci korzystania z respiratora lub niestety zgonu przed drugim
rokiem Zycia — mowi prof. Katarzyna Kotulska-J6zwiak, kierownik Kliniki Neurologii 1 Epileptologii w
Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie (IPCZD).

W Polsce od stycznia 2019 roku dziata program lekowy B.102 dla pacjentow z SMA. Pierwszym lekiem,
ktory zostat objety refundacja, byt nusinersen — oligonukleotyd podawany do kanatu kregowego. Jeszcze
przed uruchomieniem programu byt on podawany pacjentom w ramach tzw. wczesnego dostepu. Dzigki
temu Polska jest jednym z krajéw majacych najdtuzsze obserwacje z rzeczywistej praktyki (RWE).

— Kiedy zaczynalismy leczenie nusinersenem, naszym podstawowym oczekiwaniem byto zatrzymanie
procesu chorobowego, czyli uzyskanie sytuacji, w ktorej stan pacjentéow nie bedzie sie pogarszat. W
programie lekowym mamy okoto 700 pacjentow leczonych tym lekiem, a tqcznie, na jakims etapie terapii,
otrzymywato go prawie tysiqc pacjentow. Ponad 97 proc. z nich uzyskato co najmniej stabilizacje, a ok.
80 proc. — poprawe, ktorq uznajemy za klinicznie istotnq — podkresla prof. Katarzyna Kotulska-J6Zwiak.

Chodzi o poprawg, ktdra wynosi co najmniej 4 pkt w skali oceny funkcji ruchowych CHOP-INTEND.
Oznacza to zmiang, ktora nie jest dostrzegalna wytacznie w parametrach laboratoryjnych, ale na co dzien
— podczas wykonywania czynnos$ci. Analiza danych z programu lekowego SMA wskazuje, ze u dzieci z
SMA typu 1 Srednia poprawa w skali oceny funkcji ruchowych CHOP-INTEND wynosita 5 pkt juz po
trzech miesigcach, a po 19 miesiagcach — 15 pkt. W przypadku pacjentéow z SMA typu 2 1 3 poprawa w tej
same]j skali siggata odpowiednio 8,4 1 8,1 pkt. Autorzy analizy wskazuja, ze bardzo obiecujace sa rowniez
wyniki leczenia pacjentow dorostych z SMAlc, czyli os6b, ktére nigdy nie uzyskaly umiejgtnosci
samodzielnego siedzenia.

— Ponad 97 proc. to jest taka liczba, ktora rzadko jest uzyskiwana w medycynie. Nie mamy wtasciwie
nigdy do czynienia z lekiem w 100 proc. skutecznym. Ten skromny odsetek pacjentow, ponizej 3 proc., u
ktorych skutecznosci leczenia nie widzimy, to sq w wiekszosci osoby, ktore zrezygnowaty z leczenia z
roznych przyczyn, zanim jeszcze byliSmy w stanie ocenic¢ skutecznosé — mowi kierownik Kliniki
Neurologii 1 Epileptologii CZD.

Jak wyjasnia, nusinersen dostarcza komorkom ruchowym rdzenia krggowego brakujacego im biatka
SMN, potrzebnego do prawidtowego funkcjonowania motoneuronéw. Podawanie leku do kanatu
krggowego oznacza dzialanie w miejscu, gdzie rozwija si¢ choroba — z pominig¢ciem bariery krew—mozg,
ktora stanowi jedno z najwazniejszych wyzwan wspotczesnej neurologii.
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— Podanie dokanatowe ma zaréwno dobre, jak i zte strony. Te zle to przede wszystkim uciqzliwa droga
podania. Lek wymaga naktucia led?wiowego, co u pacjentow ze skoliozami czy wymagajqcych
znieczulenia ogolnego do naktucia ledZwiowego bywa utrudnione. Z drugiej jednak strony podawanie
leku w poblize motoneuronow, a nie do catego organizmu ogranicza ryzyko dziatan niepoiqdanych. Jezeli
lek stosujemy u pacjentow, ktorzy w momencie diagnozy nie mieli jeszcze objawow rdzeniowego zaniku
miesni i podajemy go dokanatowo, to udaje sie u nich uzyskac, w trakcie dtugoletniej obserwaciji,
catkowitq skutecznosé, czyli utrzymanie pacjenta bez objawéw choroby — méwi prof. Katarzyna Kotulska-
Jozwiak.

W programie lekowym B.102 od 2019 roku zaszto wiele zmian na korzys¢ pacjentow. Refundacja objete
sa obecnie juz wszystkie dopuszczone terapie (obok nusinersenu rowniez onasemnogen abeparwowek 1
rysdyplam). Od 1 kwietnia ubieglego roku nusinersen zostat dopuszczony do podawania rowniez
kobietom w ciazy. Program umozIliwia takze zmiang terapii w wyniku m.in. przeciwwskazan statych lub
przemijajacych, nietolerancji czy utraty skutecznosci danego leku. Od niedawna mozliwy jest takze
ponowny powr6t do pierwszej terapii, czyli nusinersenu.

— Weciqz istnieje koniecznosc poszukiwania skuteczniejszych metod leczenia, trwajq badania kliniczne. W
najblizszym czasie spodziewamy sie rejestracji wyzszej dawki nusinersenu, Pierwotnie byt tylko w dawce
12 mg. Nie wiedzielismy do tej pory, czy zastosowanie go w wyzszej ma sens i czy jest bezpieczne.
Badanie niedawno sie zakoriczyto, a jego wyniki byty pozytywne — méwi kierownik Kliniki Neurologii 1
Epileptologii CZD. — Zarejestrowany i w trakcie procesu refundacyjnego jest rysdyplam w tabletkach.
Toczy sie badanie nad lekiem podobnym do nusinersenu, ale mozliwym do zastosowania tylko raz w roku,
a takze badanie poswiecone terapii genowej podawanej dokanatowo, a wiec mozliwej do zastosowania u
starszych pacjentow [obecnie dostepna terapia genowa moze by¢ podawana dzieciom mtodszym niz
potroczne — red. |. Wreszcie mamy szereg badari weryfikujacych skutecznosé i bezpieczeristwo lekow,
ktore nie dziatajq na mechanizm powstawania choroby w rdzeniowym zaniku miesni, ale sq lekami
dodatkowymi, zwiekszajqcymi site skurczu miesnia.

Eksperci przyznaja, ze elementem decydujacym o efektywnosci programu lekowego, oprocz szerokiego
dostepu do terapii, jest przesiew noworodkowy. Dzigki niemu chorobe mozna diagnozowac i leczy¢
przyczynowo juz w pierwszych dniach zycia, przed wystapieniem objawow. Polski program leczenia
SMA jest uznawany za modelowy w skali catej Europy.

2/2


http://www.tcpdf.org
http://www.phoca.cz/phocapdf

