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Vyjadfeni Spole&nosti détské neurologie CLS JEP k Iéku Nusinersen - Spinraza

Spinaini svalova atrofie (SMA) je vrozené neurodegenerativni onemocnéni motoneurond pfednich rohl
misnich. Klinicky se onemocnéni projevuje progresivni svalovou slabosti zejména svalll pletencé dolnich
koncetin, kterd ve vétsiné pfipadl vede ke ztraté schopnosti samostatné chiize. Svalova slabost postupné
generalizuje a vede k dechové nedostatecnosti, porucham polykani a predéasnému amrti. Podle tize
klinickych obtizi a véku nastupu obtizi se SMA rozdéluje do &tyF zakladnich typl. SMA typ I: nastup obtizi do
6. mésice véku, pacienti nikdy nejsou schopni samostatného sedu, stoje a chiize. Jedna se o klinicky
nejzavaznéj§i a bohuzel i nejéast&jsi typ, 50% pacientll umira do roku v&ku, bez zavedeni dechové podpory
(umele plicni ventilace) 80% pacientd umira do 2 let véku. Aktudlné se jedna o nejéastéjsi pfi¢inu umrti na
vrozené onemocnéni v kojeneckém véku. Typ II: nastup obtizi do 18. mé&sice véku, pacienti nikdy nejsou
schopni samostatného stoje, béhem détstvi vyzaduiji dechovou podporu a jejich vék doziti je zkracen. Typ Il
tito pacienti maji nastup obtiZi b&hem détstvi, po 18. mésici véku, a jsou schopni samostatné chlize pouze
dogasné. Typ IV: u téchto pacientt se obtiZe projevuji az v dospélosti.

Geneticky se jedna o homogenni skupinu, u 95 % je geneticky potvrzena patogenni homozygotni delece 7.
¢i 7. a 8. exonu SMN1 genu, coz vede ke snizeni tvorby SMN proteinu, bilkoviny nutné k preziti
motoneuronq.

Jedinou existujici Ié¢bou je Nusinersen (Spinraza). Efekt léku byl prokazan v Getnych dvojité zaslepenych
klinickych studiich Ill. faze, a to u pacientd s SMA typu I, Il a Hl. Efekt je nejvyznamneg;jsi u nejtézsich typl s
rychlou progresi a pfi ¢asném zahajeni 1é&by - ihned po objeveni se prvnich obtizi. Klinicka studie ENDEAR
(120 pacientl s SMA typu 1) prokazala efekt légby - u vice nez 50% pacientt doslo k vyraznému zlep$eni
motorickych schopnosti (schopnost udrzet hlavu v ose téla, pretogit se na biicho 10%, samostatné sedét 8%
- a dokonce u 1% i samostatné stat), snizeni potfeby dechové podpory a vyznamnému sniZeni Gmrtnosti (o
vice nez 50%). Studie CHERISCH (126 pacientti s SMA Il a Ill) rovnéz prokazala efekt lé¢by ve smyslu
zlepseni motorickych funkci. U 15 z 84 pacientll s SMA typu Il bylo po 15 mésicich lecby dosaZeno stoje a
samostatné chiize. Efekt lé¢by se u vSech typl SMA zvy$oval s opakovanim davky. Vyznamné nezadouci
ucinky nebyly vZadné z provedenych studii pozorovany. Popsany byly jen bé&iné nezadouci uginky
nejcastéji odvozené od intrathekalni cesty podani.

Nusinersen (Spinraza) je v souasnosti jedinou dostupnou moznosti 1é€by SMA. Tato lécba je vysoce
efektivni s minimem nezadoucich aginkd. Lééba ve vétsing pfipadid vede nejen k zastaveni progrese
nemoci, ale i ke zlepSeni motorickych funkei, snizeni nutnosti dechové podpory, a tim i prodiouzeni
véku doZiti pacientt. Mira efektu Ié&by je individualni, pfigina této variability zatim neni znama.

Spoleénost détské neurologie LS JEP proto pIné podporuje zavedeni této terapie v Ceské
republice.

Za spole¢nost vypracovala MUDr.Jana Haberlova Ph.D.

V Praze dne 21.8.2017

Pfedseda spole¢nosti

WA SPOLEENOST
Y % DETSKE NEUROLOGIE
i § Coskd I6kalské spolelnost
Goant  LE Purkynd

Spole¥nost d¥tské neurologie CLS JEP
sekretariat: Klinika d&tské neurologie 2. LF UK a FN Motol, V Uvalu 84, 150 06 Praha 5 - Motol
Tel.: 224 433 302 Fax.: 224 433 322 e-mail: renata.todtova@lfmotol.cuni.cz www.detskaneurologie.cz



