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Nusinersen — skuteczny takze u dorostych

Chyba nikogo nie trzeba juz przekonywac, ze nusinersen - pierwszy
na Swiecie lek zarejestrowany w rdzeniowym zaniku miesni - dziata.
| to bardzo skutecznie. Dzigki niemu wiele matych dzieci potrafi
samodzielnie chodzic, siedziec i wykazuje sprawnosc ruchowg na
poziomie zdrowych rowiesnikow. Jak wskazuja najnowsze badania,
takze u 0sob dorostych, u ktorych doszto juz do ogromnych strat
spowodowanych niszczycielska chorobg, leczenie nusinersenem

przynosi pozytywne efekty.

Rdzeniowy zanik migsni (spinal muscular
atrophy — SMA) to cigzka, wyniszczajaca
i postepujaca choroba z grupy schorzen
nerwowo-mie$niowych. W Polsce licz-
be chorych szacuje si¢ na 850-900 osdb,
a jedna na 35 moze by¢ nosicielem wadli-
wego genu SMN1, odpowiedzialnego za
kodowanie SMN - biatka niezb¢dnego do
funkcjonowania neuronéw motorycznych.
W konsekwencji brak impulséw nerwo-
wych prowadzi do uogdlnionego osfabienia
i postepujacego zaniku mie$ni. Jesli dwie
osoby z takim genem majg dziecko, to ist-
nieje 25-procentowe ryzyko, ze bedzie ono
mie¢ rdzeniowy zanik mig$ni. Prawdo-
podobienstwo jest mate, a jednak co roku
rodzi si¢ u nas ok. 50 takich niemowlat.
Nie u wszystkich chorobe udaje si¢ szybko
rozpoznac. Zwykle kiedy lekarze i rodzice
zauwaza, ze co$ z dzieckiem jest nie tak:
staje si¢ wiotkie, ma problemy z podniesie-
niem gléwki, siedzeniem czy chodzeniem,
jakas cze$¢ neurondw zostata juz uszko-
dzona. Najczesciej tych strat nie udaje si¢
catkowicie naprawi¢ mimo podania leku.
Wystarczytoby jednak wprowadzi¢ badania
przesiewowe noworodkéw, tak jak w przy-
padku mukowiscydozy, a u wszystkich
dzieci z wadliwym genem mozna by od-
powiednio szybko wdrozy¢ terapi¢. Dzigki
temu udaloby si¢ ocali¢ ich sprawnosc,
a nawet zycie.

Badania niemieckich klinicystow

Cho¢ skutecznos¢ nusinersenu jest zdecy-
dowanie najwieksza u noworodkow, wresz-
cie mamy badania potwierdzajace, ze takze
u nastolatkow i u 0sob dorostych z 5q-SMA
nastepuje znaczna poprawa funkeji ru-
chowych badz - co tez jest niezmiernie
istotne — zahamowanie postgpu choroby,
i to niezaleznie od wieku. Po 14 miesig-
cach stosowania leku wykazano, ze jest
on bezpieczny. U pacjentéw zauwazono
w szczegolnosci zwigkszenie sprawnosci
konczyn gérnych, co pozwolilo im wré-
ci¢ do samodzielnego wykonywania wielu
podstawowych czynnosci zyciowych. Dzig-
ki temu przynajmniej cz¢$ciowo odzyskali

oni utracong wczesniej niezalezno$¢. Jak
ustalono, istotnym warunkiem sukcesu
leczenia jest czas.

— Im wczesniej dorosli pacjenci rozpoczeli
leczenie, tym lepsze byly wyniki - méwi
dr Tim Hagenacker, niezalezny wykladow-
ca i ordynator w Essen, ktéry wraz z prof.
Christophem Kleinschnitzem ze szpitala
uniwersyteckiego w Essen oraz z zespolem
badawczym z innych niemieckich osrodkow
leczenia choréb nerwowo-migsniowych
opublikowat wyniki swoich badan w kwiet-
niowym wydaniu ,,The Lancet Neurology”.
Wzigto w nich udziat 124 pacjentow, z kto-
rych 14-miesiecznej obserwacji poddano
57 (20 kobiet i 37 mezczyzn) w wieku $red-
nio 43 lat (przedziat wiekowy: od 16 do
59 lat). SMA typu 2 mialo 35 proc. z nich,
SMA typu 3 - 65 proc., przy czym 40 proc.
moglo samodzielnie chodzic.
Przeanalizowano sprawnos$¢ motoryczna,
jaka osiagneli pacjenci poddani terapii nu-
sinersenem. W skali HFMSE (Hammer-
smith Functional Motor Scale Expanded)
zauwazono poprawe $rednio o 3,12 punktu
(maksymalny wynik 66 punktéw). Poprawa
byla wigksza u 0séb z SMA3 niz z SMA2
(4,2 vs 1,1 punktu), a takze u pacjentéw
majacych zdolno$¢ chodzenia niz u nie-
majacych tej zdolnosci (4,6 vs 2,1 punktu).
Srednia wynikow w tescie RULM (Revised
Upper Limb Module) poprawita si¢ o 1,09
punktu (maksimum 37 punktéw). Po-
dobnie jak w przypadku skali HFMSE nie
stwierdzono korelacji migdzy wynikiem
a wiekiem pacjenta. Z kolei w tescie 6-mi-
nutowego marszu (six-minute walk test -
6MWT) zaobserwowano poprawe srednio
0 46 metrow.

Polskie ohserwacije

W Polsce nusinersen jest refundowany od
stycznia 2019 r., a pierwsze podania leku
rozpoczely sie w marcu 2019 r. W tym cza-
sie terapii poddano ok. 60 proc. chorych
na SMA, w wigkszosci byly to noworodki,
ale takze nastolatki i osoby doroste. Na po-
czatku drugiej polowy tego roku bedziemy
mogli wysuna¢ pierwsze wnioski dotyczace
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jej skutecznosci. Pierwsze obserwacje s3
bardzo obiecujace i potwierdzaja wyniki
badan niemieckich uczonych.

- Widzimy chorych, ktorych stan znako-
micie sig poprawia, nawet jezeli wyjsciowo
stopieri ich niepetnosprawnosci byt bardzo
duzy. Obserwujemy réwniez bardzo dobry
efekt leczenia u pacjentow, ktérzy nadal
chodzg samodzielnie — wyraznie wydtuza
si¢ u nich dystans chodu. Chorzy na na-
szych oczach odzyskujg to, co zabrata im
choroba, wracajqg funkcje, ktére byly juz
utracone — przekonuje prof. dr hab. n. med.
Anna Kostera-Pruszczyk, kierownik Ka-
tedry i Kliniki Neurologii Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego.

Opieka koordynowana niezbgdna
do petnego sukcesu

W przypadku SMA skuteczny lek to jedynie
polowa sukcesu. Aby uzyskac najlepszy
efekt leczenia, konieczne jest zapewnienie
pacjentowi koordynowanej opieki. A o to
juz chory musi zadba¢ we wlasnym za-
kresie. Potrzebna jest opieka ortopedy,
fizjoterapeuty, dietetyka, pulmonologa czy
anestezjologa. W razie potrzeby wykonuje
sie tez dodatkowe badania, takie jak poli-
somnografia, fluoroskopia, densytometria,
badania dietetyczne, przeswietlenia kosci.
Do tego dochodzi kosztowna rehabilitacja.
- W rdzeniowym zaniku miesni - choro-
bie, ktora dotyka wielu narzgdow i funkcji
ciata - absolutnie niezbedna jest opieka
wielospecjalistyczna — méwi Kacper Rucin-
ski, wspotzatozyciel i cztonek Rady Strate-
gicznej Fundacji SMA. - Chory musi by¢
prowadzony przez zespdt specjalistéw, ktéry
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bedzie wiedzial, ze np. nalezy okresowo
monitorowac funkcje oddechowe, przetyka-
nie, gestos¢ kosci. Zespét, ktory we wlasci-
wym momencie wdrozy wsparcie oddechu,
skieruje na zabieg ortopedyczny, zleci wy-
konanie ortez albo bedzie interweniowat
w kwestii dostosowania mieszkania. Zespdt,
do ktérego lekarz rodzinny bedzie mogt sig
zwracac z watpliwosciami.

Badania przesiewowe noworodkow -
konieczny standard

Jak pokazuja badania NATURE, im wczes-
niej wlacza si¢ u pacjenta leczenie, tym
jest ono bardziej skuteczne, a mozliwo$¢
osiagania kamieni milowych w rozwoju ru-
chowym przez dzieci jest bardziej zblizona
do tej, jaka maja dzieci zdrowe. W zwiazku
z tym podstawowe znaczenie ma poddawa-
nie niemowlat badaniom przesiewowym.

— Pacjenci leczeni na bardzo wczesnym eta-
pie choroby, jeszcze przed pojawieniem sie
objawdw, majg szanse na normalne Zycie,
czyli zdrowy fenotyp. Kiedy juz pojawig sie
objawy, to czesto sq one nieodwracalne. Jesli
dziecko ma bardzo niski potencjat w skalach
funkcjonalnych, jego szanse na nadrobienie
zaleglosci w stosunku do zdrowych réwie-
$nikéw sg bardzo mate. Natomiast dzieci
leczone przed wystgpieniem objawéw albo
kiedy jest ich bardzo niewiele, mogg sie roz-
wijac tak jak zdrowi réwiesnicy lub z nie-
wielkim tylko opdZnieniem — thumaczy prof.
dr hab. n. med. Maria Mazurkiewicz-Bel-
dzinska, przewodniczaca Polskiego Towa-
rzystwa Neurologii Dzieciecej, kierownik
Kliniki Neurologii Rozwojowej Gdanskiego
Uniwersytetu Medycznego. .
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