Rewolucja w leczeniu SMA. Pacjenci czekaja na kolejny krok
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Postepy w leczeniu rdzeniowego zaniku mig¢$ni i wprowadzony program lekowy w Polsce w ciagu kilku
lat catkowicie zmienity obraz tej choroby — u czgsci pacjentow nie tylko ja zatrzymano, ale doszto takze
do poprawy funkcji ruchowych. Objecie programem chorych w kazdym wieku oraz badania przesiewowe
noworodkow sprawity, ze Polska nalezy dzis do europejskiej czolowki leczenia SMA. Lekarze 1 pacjenci
wskazuja, ze kolejne decyzje moga jeszcze wzmocni€ efekty terapii.

Rdzeniowy zanik migsni to rzadka choroba genetyczna prowadzaca do postgpujacego zaniku migSni w
wyniku niedoboru biatka SMN. Jak informuje Fundacja SMA, w Polsce co 35. osoba jest nosicielem
mutacji genetycznej powodujacej SMA. Kazdego roku w naszym kraju rodzi si¢ 30-50 niemowlat z
SMA, a ogdlna liczbg chorych szacuje si¢ na ponad 1600 os6b. W naturalnym przebiegu najcig¢zsze
postaci choroby prowadzity do niewydolnosci oddechowej 1 zgonu w pierwszych latach zycia.

— Po prawie siedmiu latach mamy w Polsce dostepne terapie, ktore byly jako pierwsze zarejestrowane w
Europie, ale okazuje sie, ze postep w leczeniu trwa nadal. W tej chwili pacjenci bardzo czekajq na kolejny
postep w terapii: na mozliwos¢ leczenia wyZzszymi dawkami leku podawanego dokanatowo — podkresla
prof. dr hab. n. med. Anna Kostera-Pruszczyk, kierowniczka Katedry i1 Kliniki Neurologii Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego.

Nusinersen jest pierwsza terapia przyczynowa SMA zarejestrowang w Unii Europejskiej w 2017 roku.
Lek podawany jest dokanatowo i dziata poprzez zwigkszenie produkcji funkcjonalnego biatkka SMN z

genu SMN2, kompensujac deficyt wynikajacy z mutacji genu SMN1. Leczenie prowadzone jest w 39

osrodkach neurologicznych w Polsce.

— Lek pozwala organizmowi pacjenta wytworzyé odpowiedniq ilos¢ biatka, ktore jest niezbedne do tego,
Zeby komorki nerwowe, a docelowo réwniez miesnie cztowieka, mogty zachowac swojq sprawnos¢ i site —
wyjasnia prof. Anna Kostera-Pruszczyk.

Terapia stosowana jest u pacjentow w roznym wieku i1 na r6znych etapach zaawansowania choroby, co
pozwala na oceng jej efektow w szerokiej populacji chorych.

— Decyzja refundacyjna z 2018 roku byta przetomem, bo do tej pory rdzeniowy zanik miesni byt chorobq
postepujqcq, a jedynym sposobem, zeby spowolni¢ SMA, byta systematyczna rehabilitacja. Chorzy w
Polsce otrzymali narzedzie do walki i okazato sie, zZe leczenie jest bardzo skuteczne. W pierwszym roku
wielu pacjentow otrzymato to leczenie — zwraca uwage Dorota Raczek, prezeska Fundacji SMA. —
Obecnie ponad 700 chorych w Polsce jest leczonych terapiq dooponowq.

— Mamy bardzo dobre doswiadczenia wynikajqce z wieloletniej obserwacji pacjentow w kazdym wieku,
zaroéwno tych, ktorzy zaczynali terapie bardzo wczesnie, jak i 0sob, ktore musiaty dtugo czekac na
leczenie, a wiec zakoriczytly terapie jako ludzie dorosli, czasem 7 dosy¢ zaawansowanym obrazem
rdzeniowego zaniku miesni. Dzieki bardzo starannej i mierzonej w odpowiednich skalach obserwacji
udowadniamy, Ze nasi pacjenci uzyskujq nowe funkcje i odzyskujq niektére z nich — méwi prof. Anna
Kostera-Pruszczyk.

Zastosowanie standaryzowanych skal funkcjonalnych pozwala na poréwnywanie efektéw leczenia w
czasie oraz migdzy r6znymi grupami pacjentow. W praktyce oznacza to mozliwos¢ precyzyjnego
uchwycenia nawet niewielkich zmian, ktére w chorobie o postgpujacym charakterze majq istotne
znaczenie kliniczne. Analiza danych z programu lekowego wskazuje, ze u dzieci z SMA typu 1 Srednia
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poprawa w skali oceny funkcji ruchowych CHOP-INTEND wynosita 5 pkt juz po trzech miesigcach, a po
19 miesigcach — 15 pkt. W przypadku pacjentow z SMA typu 2 1 3 poprawa w tej samej skali si¢gata
odpowiednio 8,4 1 8,1 pkt. Klinicznie istotna poprawa wynosi co najmniej 4 pkt w skali CHOP-INTEND.

Wprowadzenie leczenia przetozylo si¢ na zmiang dtugoterminowych perspektyw pacjentow. Coraz
czesciej podejmuja oni edukacje, prace zawodowa 1 prowadza aktywne zycie spoteczne, co jeszcze kilka
lat temu byto w wigkszosci przypadkéw niemozliwe.

— W 2019 roku rozpoczatem terapie nusinersenem. Od tego momentu zmienito sie moje zycie. Do czasu
przyjecia pierwszej dawki co pot roku choroba zabierata mi jakieS funkcje i bytem z roku na rok stabszy.
Zaczeto sie od tego, Ze powoli przestawatem chodzié, usiadtem na wozek, mniej mogtem zrobi¢ w ciqgu
dnia. Nagle od 2019 roku lepiej funkcjonuje — mowi Michal Woroch, pacjent 1 prezes Fundacji ,,Krok po
Kroku”, podréznik 1 dziatacz spoteczny, laureat nagrody Ambasador Zdrowia ,,Menedzera Zdrowia™.

W styczniu 2026 roku Komisja Europejska — po wczesniejszej pozytywnej rekomendacji Europejskie;j
Agencji Lekéw — wydata pozwolenie na dopuszczenie do obrotu dla schematu wyzszych dawek leku. W
Polsce obecnie toczy si¢ proces administracyjny Ministerstwa Zdrowia nad rozszerzeniem programu
lekowego B.102 o wyzsze dawki leku, na ktore czekaja pacjenci.

— Wyniki badan wyzszej dawki naszej terapii pokazaty, Ze pacjenci, chorzy otrzymujq kolejne punkty, czyli
oprocz stabilizacji, zatrzymania postepu choroby widzimy, Ze ich sytuacja sie polepsza. To moze oznaczac
wiele dla takiej osoby: moze podnies¢ szklanke wody, odkreci¢ wode, a tej funkcji wczesniej nie miata —
mowi prezeska Fundacji SMA. — Apelujemy do ministerstwa o jak najszybszq refundacje, ZebysSmy mogli
Jjak najszybciej otrzymywac wyzszq dawke.

W programie lekowym B.102 ,,Leczenie chorych na rdzeniowy zanik mig¢sni” od 2019 roku zaszio wiele
pozytywnych zmian. W marcu 2022 roku wprowadzony zostal powszechny przesiew dla noworodkow.
W tym samym roku kolejne dwie terapie weszly do refundacji. Nastgpnie umozliwiono kontynuacje
leczenia kobiet z SMA w czasie ciazy oraz doprecyzowano zasady zmiany terapii, zwigkszajac
elastycznos¢ leczenia.

— Nasz program lekowy w skali swiatowej jest na bardzo dobrym poziomie. Jestesmy w Swiatowej
czotowce, jezeli chodzi o leczenie rdzeniowego zaniku miesni — mOowi Dorota Raczek.
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