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SMA - standardy opieki

Dzigki pojawieniu si¢ nowoczesnych terapii i objeciu refundacjg nusinersenu zycie chorych na rdzeniowy
zanik migsni (spinal muscular atrophy — SMA) diametralnie si¢ zmienito. Aby jednak program ,Leczenie
rdzeniowego zaniku migsni” funkcjonowat sprawniej, potrzebne jest jego dofinansowanie, réwna dostepnosc¢

dla wszystkich pacjentéw i badania przesiewowe. O tym, jak tym problemom zaradzi¢, dyskutowano podczas

konferencji prasowej zorganizowanej przez Fundacje SMA , Standardy leczenia rdzeniowego zaniku migsni

a potrzeby polskich pacjentow”

Rdzeniowy zanik migéni to ciezka, poste-
pujaca choroba genetyczna o podtozu ner-
wowo-mig$niowym. Przyczyna jej rozwoju
jest niedobor biatka SMN niezbednego do
prawidlowego funkcjonowania neuronéw
ruchowych. Dzi$ rozpoznanie SMA nie
jest wyrokiem. Zdaniem klinicystéw od
3 lat jesteSmy w nowej erze leczenia SMA.
Mamy lek, ktéry dziata i jest refundowany,
a choroba leczona jest w Polsce w 29 osrod-
kach, w tym 16 o$rodkach dziecigcych. Do
tej pory zostala zdiagnozowana u ok. 1000
0s0b, z czego 65 proc. jest leczonych zgod-
nie z europejskimi standardami.

— Biorgc pod uwage odsetek pacjentow wig-
czonych do programu lekowego, jestesmy

w Europie na pierwszym miejscu albo na
podium. Bez wzgledu na to, w jakim stanie
choroby lek zostaje wlgczony, nie ma pa-
cjentow, ktorzy przychodziliby do nas na
badania kontrolne i nie méwili o poprawie.
Mpysle, ze to jest przetom i z tego bardzo sig
cieszymy. Dzieci ze SMAI umieraly przed
ukoticzeniem drugiego roku zycia. My le-
karze nie chcemy dopuscic, zeby w ogéle
byt dorosty chory na SMA na wozku. Bo
jesli zaczniemy go leczy¢ w niemowlectwie,
to bedzie zdrowy - méwi prof. dr hab.
n. med. Maria Mazurkiewicz-Beldzinska,
przewodniczaca Polskiego Towarzystwa
Neurologii Dziecigcej, kierownik Kliniki
Neurologii Rozwojowej Uniwersyteckiego

dr Maria Jedrzejowska: Obecnie wykonywany screening
noworodkowy obejimuje 29 chorob. Jako zespot
koordynacyjny do spraw leczenia SMA jesienig zeszlego
roku wystapilismy do Ministerstwa Zdrowia, aby
dolgczyc do tego programu jako 30. chorobe rdzeniowy
zanik migsni

Centrum Klinicznego Gdanskiego Uniwer-
sytetu Medycznego.

- Pacjenci chodzgcy sq w stanie przejs¢
znacznie dtuzszy dystans niz przed lecze-
niem. Mamy chorych, ktérzy wymagali
wsparcia oddechowego, a w wyniku lecze-
nia dzienny czas zaleznosci od respiratora
znacznie sig u nich skraca. Zdrowemu czlo-
wiekowi wydaje sie, ze uniesienie do gory
kubka jest czyms drobnym. Dla cztowieka,
ktory przez lata byt zdany wylgcznie na
pomoc innych, mozliwos¢ samodzielnego
zjedzenia positku czy odkrecenia butelki
to przetom, ktéry niesamowicie poprawia
komfort codziennego zycia — dodaje prof.
dr hab. n. med. Anna Kostera-Pruszczyk,

kierownik Katedry i Kliniki Neurologii
Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego
Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego.

Nowy program, nowe problemy

Jak kazdy nowy program lekowy, tak i ten
wymaga dopracowania. Konieczne jest jego
dofinansowanie i uwzglednienie kosztow
zwigzanych z konieczno$cig wykonania
dodatkowej pracy administracyjnej czy
zatrudnienia wielu specjalistow.

- Pacjent ze SMA wymaga bardzo duzego
zaangazowania zespotu wysoko wykwalifi-
kowanych specjalistow, a niedobory kadro-
we stanowig znaczgce ograniczenie. Gdyby
wycena programu lekowego byta lepsza,
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prof. Maria Mazurkiewicz--
Beldzinska: Biorge pod uwage
odsetek pacjentow wigczonych

do programu lekowego, jestesmy
w Europie na pierwszym miejscu
albo na podium

dostep pacjentéw do terapii jeszcze by sie
poprawil. Pamietajmy, ze wielu pacjentéw
wymaga podania leku pod skopig tomogra-
fii komputerowej. Nierzadko wymagana jest
asysta anestezjologa, radiologa, skoordy-
nowanie pracy bardzo wielu ludzi. Dlatego
chcielibysmy sie spotkac z przedstawicie-
lami Ministerstwa Zdrowia i Narodowego
Funduszu Zdrowia, zeby przedstawic realne
koszty realizacji programu, ktory jest dla
nas programem priorytetowym. Licze na to,
ze Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich, na
ktéry w Polsce czekamy, stworzy systemowe
podwaliny opieki koordynowanej — méwi
prof. Anna Kostera-Pruszczyk.
Tymczasem niektore o$rodki realizujace
program lekowy dla chorych na SMA s na
granicy wydolnosci finansowej z powodu
brakéw kadrowych, braku wyposazenia
i wyceny $wiadczen.

- Kiedy rozpoczynano program lekowy
w 2019 r., pierwsza wycena opieki nad
dzieckiem przyjetym do szpitala wynosita
ok. 1000 zt. Obecnie jest to 490 zt. Apeluje-
my do NFZ, aby podejs¢ do sukcesu, jakim
jest dostep do terapii w ramach programu
lekowego, w sposéb optymalizujgcy te opie-
ke i o zastanowienie si¢ nad realnymi wyce-
nami — komentuje dr n. med. Jakub Gier-
czynski, ekspert systemu ochrony zdrowia.
Zdaniem Kacpra Rucinskiego, wspotzatozy-
ciela i czlonka Rady Strategicznej Fundacji
SMA, elementem realizacji programu, ktory
wymaga poprawy, jest zapewnienie wszyst-
kim chorym réwnego dostepu do leczenia:
— Sq obszary, z ktérych pacjenci zglosili sig
do programu rok temu albo nawet wczesniej
i do tej pory nie otrzymali leczenia. Mamy
szpitale, ktére wlgczaly chorych na biezgco,
i takie, ktore wlgczaty ich z ogromnym opoz-
nieniem. Uwazam, ze Ministerstwo Zdrowia
i NFZ powinny sig przyjrzec, jak ten system
funkcjonuje. Dlaczego niektére szpitale od-
mawiajq uczestnictwa w tym programie
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albo nie majg mocy przerobowych, aby cho-
rych na SMA wlgczac zgodnie ze wskazania-
mi medycznymi?

Badania przesiewowe

Dzigki badaniom NURTURE obejmuja-
cym pacjentow ze SMA w okresie przed-
objawowym wiemy, ze im wcze$niej
wlaczane jest leczenie, tym jest ono sku-
teczniejsze. Kamienie milowe w rozwo-
ju ruchowym osiggane przez leczone
dzieci ze SMA i dzieci zdrowe s3 zbli-
zone. Zaprezentowane w czerwcu nowe
wyniki badan pokazuja, ze wérdd nie-
mowlat, u ktorych wczesniej rozpoczeto
leczenie nusinersenem, znacznie zwiek-
szyla sie przezywalnos¢ — 100 proc. z nich
zyje i oddycha samodzielnie, a 88 proc.
chodzi bez zadnej pomocy.

- Obecnie wykonywany screening noworod-
kowy obejmuje 29 chordb. Jako zespot koor-
dynacyjny do spraw leczenia SMA jesienig
zeszlego roku wystgpilismy do Ministerstwa
Zdrowia, aby dolgczy¢ do tego programu
jako 30. chorobe rdzeniowy zanik migsni.
Wiosng tego roku przedstawilismy pefen
program, opracowany wspdlnie z Zaktadem
Badait Przesiewowych i Diagnostyki Me-
tabolicznej oraz z Zaktadem Genetyki Me-
dycznej Instytutu Matki i Dziecka. Zostat on
tak zaplanowany, aby stopniowo do 2023 r.
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Kacper Rucinski: Mamy szpitale,
ktore wlgczaly chorych na

biezqco, i takie, ktore wlgczaly ich

z ogromnym opoZnieniem. Uwazam,
ze Ministerstwo Zdrowia i NFZ
powinny si¢ przyjrzec, jak ten system
funkcjonuje

caly kraj byt objety badaniami przesiewo-
wymi w kierunku SMA. Dotgd nie otrzy-
malismy ostatecznej decyzji Ministerstwa
Zdrowia, chociaz na jednej z konferencji mi-
nister Maciej Mitkowski zadeklarowat roz-
poczecie badati przesiewowych w kierunku
SMA od stycznia przysztego roku. Mnie jako
klinicyscie i genetykowi wydaje si¢ irra-
cjonalne, zeby nie wprowadzic programu
badan przesiewowych. Podejmujgc leczenie
odpowiednio wczesnie, uzyskujemy lepsze
efekty i w konsekwencji mniej wydajemy na
opieke nad pacjentami ze SMA - komentuje
dr n. med. Maria Jedrzejowska z Platformy
Badan Choréb Rzadkich Instytutu Medycy-
ny Doswiadczalnej i Klinicznej im. Mossa-
kowskiego Polskiej Akademii Nauk.

Dopoki badania przesiewowe nie zostang
wprowadzone w catym kraju, lekarze -
zwlaszcza podstawowej opieki zdrowotnej
oraz neurolodzy dziecigcy — powinni by¢
czujni i zwraca¢ uwage na wszelkie niepo-
kojace objawy, ktore pomogltyby wychwyci¢
SMA w bardzo wczesnym okresie. Dotyczy
to zwlaszcza dzieci ze SMA2, ktorych prze-
siew nie obejmie.

Nowe mozliwosci leczenia

Nusinersen to pierwszy na $wiecie lek za-
twierdzony do leczenia wszystkich postaci
SMA u pacjentéw w kazdym wieku. Obec-
nie jest jedynym lekiem na SMA dopusz-
czonym w Unii Europejskiej. Tymczasem
pojawiajg si¢ nowe mozliwosci terapeu-
tyczne.

— Zaréowno w USA, jak i w Europie Za-
chodniej jest juz zarejestrowana terapia
genowa - lek onasemnogen abeparwowek
(Zolgensma), ktory wedtug najnowszego
konsensusu ekspertow powinien by¢ stoso-
wany u najmtodszych dzieci, z najmniej-
szq liczbg objawéw. Kolejnym lekiem, na
razie zarejestrowanym tylko przez FDA,
jest risdiplam, ktory dziata podobnie jak
nusinersen, ale nie jest podawany drogg
punkcji ledzwiowej, tylko doustnie w for-
mie syropu — mowi prof. Maria Mazurkie-
wicz-Beldzinska. .
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