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Stwardnienie zanikowe boczne (ALS/SLA) to rzadka i1 postgpujaca choroba neurodegeneracyjna, ktéra
uderza w neurony ruchowe odpowiedzialne za pracg mi¢sni. W Polsce kazdego roku taka diagnoze styszy
800 os6b, a z choroba zmagaja si¢ tacznie 3 tys. pacjentow. Cho¢ medycyna przez lata miata ograniczone
narz¢dzia pomocy, pojawienie si¢ nowoczesnych terapii celowanych sprawito, ze diagnostyka genetyczna
przestata by¢ jedynie naukowgq ciekawostka, a stata si¢ niezbednym etapem walki o zdrowie chorych.

ALS bywa niezwykle trudne do rozpoznania w poczatkowej fazie, poniewaz jego pierwsze sygnaly sa
czesto niespecyficzne. Pacjenci moga zauwazy¢ u siebie ostabienie sity migsni w rekach lub stopach,
narastajace trudnosci z wykonywaniem precyzyjnych ruchéw (jak pisanie czy zapinanie guzikow), a
takze zaburzenia mowy lub potykania. Od momentu wystgpienia pierwszych symptomow do postawienia
ostatecznego rozpoznania mija w Polsce Srednio od 9,5 miesigca do nawet 2,5 roku.

— W stwardnieniu zanikowym bocznym podstawowym badaniem diagnostycznym jest EMG, ktore ocenia
odnerwienie miesni, zarowno tzw. miesni opuszkowych, czyli unerwianych przez pieri mozgu, jak i miesni
szkieletowych — wyjasnia dr hab. n. med. Magdalena Badura-Stronka, specjalistka genetyki klinicznej 1
neurologii z Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu.

Sytuacja chorych zmienita si¢ diametralnie wraz z wprowadzeniem pierwszej terapii modyfikujacej
przebieg choroby u pacjentow z konkretng mutacja w genie SOD1. Tofersen, podawany dokanatowo,
ogranicza produkcj¢ wadliwego biatka SOD1, co pozwala znaczaco spowolnié, a nawet zatrzymac postep
choroby.

Ekspertka podkresla, ze cho¢ dotychczas medycyna skupiata si¢ gtéwnie na tagodzeniu objawow, dzis
mamy narzedzie uderzajace w przyczyne.

— Sytuacja zmienila sie wraz z pojawieniem sie tofersenu — zarowno neurolodzy znacznie czesciej kierujq
pacjentow do poradni genetycznych, jak i sami chorzy czeSciej zglaszajq sie na takie badania — podkresla
dr hab. n. med. Magdalena Badura-Stronka.

Wspélczesna nauka zidentyfikowata juz ok. 40 gendw zwiazanych z rozwojem ALS, z ktorych
najczestsze mutacje dotycza gendw C9orf72, TARDBP, FUS oraz SODI1. Ta ostatnia mutacja wystgpuje
u 2-3 proc. wszystkich chorych, ale — co niezwykle wazne — jej obecnosci nie da si¢ stwierdzi¢ bez
przeprowadzenia badan genetycznych.

— Badania genetyczne sq niezbedne, 7eby wykry¢ pacjenta z patogennym wariantem genu SOD1. Taki
chory nie rozni sie pod wzgledem objawow od pacjentow z innymi postaciami ALS, dlatego bez badarn
genetycznych nie jesteSmy w stanie ustali¢, kto kwalifikuje sie do leczenia — wyjasnia ekspertka.

Wiasnie dlatego specjalisci apeluja, by badania genetyczne wykonywac u kazdego pacjenta z ALS,
niezaleznie od tego, czy w jego rodzinie zdarzaly si¢ wczesniej podobne zachorowania, czy jest to
przypadek sporadyczny, wystepujacy po raz pierwszy. Mimo ze od pazdziernika 2025 roku jest dostgpne
w Polsce przyczynowe leczenie w ramach programu lekowego B.176, wciaz mato oséb korzysta z tej
szansy.

— Zachecamy neurologow, Zeby szerzyli wiedze o badaniach genetycznych w ALS, ale jednak tych
pacjentow trafia do nas za mato — wskazuje dr Magdalena Badura-Stronka.
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Jedna z najwigkszych przeszkdd jest czas oczekiwania na wizyte u genetyka. W standardowych kolejkach
pacjenci, nawet z pilnymi skierowaniami, czekaja od kilku miesigcy do nawet trzech lat. W chorobie, w
ktorej Srednia dlugos¢ zycia wynosi od trzech do pigciu lat od pojawienia si¢ pierwszych objawow, takie
opOznienie jest dramatyczne.

— To zdecydowanie za dtugi czas, bo kazdy miesiqc decyduje o obumieraniu neuronow rdzenia
kregowego. Temu pacjentowi trzeba jak najszybciej zrobi¢ badania genetyczne i wdrozy¢ leczenie —
alarmuje specjalistka genetyki klinicznej 1 neurologii z UM w Poznaniu.

Diagnostyka genetyczna to nie tylko szansa na leczenie, ale takze wazna informacja dla rodziny. Cho¢
moze nies¢ trudne wiadomosci — np. o ryzyku dziedziczenia mutacji przez dzieci — pozwala jednak na
Swiadome planowanie i wczesng opieke. Proces diagnostyczny w laboratoriach jest juz dobrze
przygotowany.

— Ten proces powinien by¢ dosy¢ prosty, bo wiemy, co i jak badad, laboratoria genetyczne sq do tego
przygotowane — mowi dr Magdalena Badura-Stronka.

Ekspertka wskazuje jednoczesnie, ze gfldwnym wyzwaniem pozostaje obecnie przepustowos¢ poradni i
Swiadomos¢ koniecznosci szybkich badari. Dodaje, ze edukacja pacjentéw i1 Srodowiska medycznego to
klucz do tego, by nikt z diagnoza ALS nie pozostat bez szansy na nowoczesng terapi¢. Kazdy miesiagc ma
znaczenie, a genetyka jest w tym wyscigu najwazniejszym sojusznikiem chorych.
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