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SMA: tu naprawde nastapit przetom w
leczeniu

Nowoczesne leczenie pacjentow z SMA przywrocilo im nadzieje na lepsze zycie. Maja lepsza
kondycje, poprawia sie wydolnos¢ pluc, mniej choruja. Sa sprawniejsi, bardziej samodzielni,
co oznacza, ze opiekunowie sa mniej obciazeni, spelniaja marzenia. Ci dopiero co
zdiagnozowani moga w ogodle unikna¢ choroby. W leczeniu SMA mozna moéwic
o prawdziwych przelomach.

Skok ze spadochronem z 4 tys. metrow, nurkowanie z butlg, jazda na nartach. Podrézowanie: Grecja,
Turcja, Barcelona. Granie w BOCCIA w Stowarzyszeniu Prometeus w Konopiskach, dyscypline
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paralimpijska. W zesztym roku wicemistrzostwo Polski w swojej kategorii - BC3, mistrzostwo Czech.
W tym roku powotanie do kadry narodowej. Wyjazdy na miedzynarodowe turnieje, do Zagrzebia
i Poznania, gdzie zdobywa rankingowe punktéw. W pazdzierniku br. poleci na kolejny turniej.
Aktualnie jest 51. na Swiecie.

To bynajmniej nie opis zycia hiperaktywnego celebryty. To zycie Jarostawa Plewy, lat 41, SMA 1.
Zyciowy optymista, u ktérego choroba zatrzymala sie pod wptywem leku. Malo tego, wiele funkcji
zyciowych poprawito sie. np. trzyma wtasnie w tej chwili pewna reka dyktafon, ma dobry gtos.

- Czuje, ze jestem silniejszy, moge porusza¢ gtowa, jestem duzo bardziej wytrzymaty, moge dtuzej
pracowac. Prowadze studio graficzne, ale tez zalatwiam reklame od a do zet: od logotypu, poprzez
materialy drukowane, strony internetowe, tworze sklepy internetowe - opowiada.

Jarostaw Plewa choruje na rdzeniowy zanik miesni posta¢ 1 (SMA 1). To dziedzinie uwarunkowana
rzadka choroba, w ktorej dochodzi do postepujacego ostabienia i zaniku wszystkich miesni. Jest pie¢
rodzajow SMA oznaczanych cyframi od 0 do 4, w zaleznosci od czasu, kiedy uwidocznia sie pierwsze
objawy: 0 - jeszcze w zyciu ptodowym (najgorsze rokowanie), 4 - w wieku dorostym, najczesciej po
30-tce (najlepsze rokowanie). Kiedys nie byto Zadnego leczenia, i diagnoza SMA u dziecka oznaczata
szybki postep choroby i $mier¢.

A ostatnio w leczeniu doszto do prawdziwych przelomow - mozna zapobiec rozwojowi choroby, jesli
wykryje sie ja juz u noworodka (jest program badan przesiewowych). Nowo zdiagnozowane dzieci
otrzymuja terapie genowa i choroba po prostu sie nie rozwija. U starszych pacjentéw istnieje
mozliwo$¢ nawet znaczacego zahamowania jej postepu. Z tej ostatniej opcji skorzystat Jarostaw
Plewa.

.Przed lekiem” tez pracowal, skonczyt w trybie dziennym jako pierwsza osoba niepelmosprawna
wydziat elektryczny, kierunek elektrotechnika na Politechnice Czestochowskiej.

- Koledzy nosili mnie na laboratoria na II pietro. To rowniez dzieki nim mogtem skonczy¢ studia. Te
przedmioty, ktore mogty zosta¢ przeniesione na parter, zostaly przeniesione. Po studiach
pracowatem m.in. stacjonarnie w dziale zamdwien i logistyki, przez ponad 5 lat jezdzitem codziennie
do pracy - méwi Jarostaw Plewa dla Serwisu Zdrowie.

Marzenia? Pracuje usilnie nad tym, zeby zosta¢ mistrzem paralimpijskim w swojej dyscyplinie.
Chcialby sie usamodzielni¢ i zatozy¢ rodzine.

- To sa moje cele. Do tej pory wszystko, co zaplanowalem, speinia sie - zapewnia Jarostaw.
Jego zyciowa partnerka podkresla, ze nikt tak jak on nie potrafi pocieszy¢ w utrapieniu.

- Nadaje problemowi wtasciwe proporcje. Gdy ptacze, zawsze méwi, nie ptacz, bo... Wielu znajomych
dzwoni do niego i przez godzine ,przeprowadza psychoterapie”. Nasza wspdlna kolezanka ma
mnostwo problemow. Dzwoni do niego: wiesz, chodze do terapeutdw, ale tak jak ty, nikt mi w gtowie
nie pouktada - opowiada partnerka Jarostawa.

Jak dziala nowy lek?

- Dotychczas w badaniach klinicznych uczestniczyly mate i starsze dzieci i wiadomo byto, zZe jest to
lek dla nich skuteczny. Mniej doswiadczen byto w leczeniu dorostych pacjentéw z SMA. Owszem,
w ciagu ostatnich lat pojawity sie pierwsze publikacje, ale dotyczyly gtéwnie pierwszych 14 miesiecy
leczenia, wyniki byly pozytywne. Nasza publikacja dotyczy dtugofalowego leczenia, obserwacja do 30.
miesiaca, czyli prawie trzy lata u pacjentéw dorostych - mowi dla Serwisu Zdrowie dr Anna



Lusakowska z Kliniki Neurologii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego.

W sierpniu br. w miedzynarodowym czasopiSmie naukowym Orphanet Journal of Rare Diseases,
zostal opublikowany artykut jej autorstwa i wspétpracownikéw na temat nowoczesnego leczenia
pacjentow z rdzeniowym zanikiem mies$ni.

- Mamy szczeg6lna grupe pacjentdéw z ciezka postacia SMA, ktdrzy nigdy nie siedzieli samodzielnie,
oczywiscie, nie chodzili. Czes¢ z nich, z nieco lagodniejszym przebiegiem, przezywa do wieku
dorostego. Z naszych obserwacji wynika, ze stan wiekszosci z nich poprawit sie, co w przypadku
choroby, ktéra jest przewlekta i z kazdym rokiem postepuje - pacjent stopniowo traci funkcje
ruchowe - juz zatrzymanie jej postepu jest dobrym efektem leczenia. A my obserwujemy istotna
poprawe u znacznej wiekszosci pacjentéw, nawet u tych, ktérzy choruja 40 i wiecej lat. W wiekszosci
przypadkéw objawy SMA pojawiaja sie w pierwszych latach zycia, wiec nasi dorosli pacjenci,
najstarszy zaczat leczenie w wieku 69 lat, otrzymuja leczenie po bardzo dlugim czasie trwania
choroby. Przyznam, ze byliSmy nieco zaskoczeni, ze przyniosto ono az tak dobre efekty - méwi dr
Lusakowska.

Ekspertka tlumaczy, ze mechanizm dziatania leku polega na modyfikacji pewnych procesow
molekularnych i prowadzi do zwiekszenia poziomu biatka, ktérego brakuje pacjentom. Biatko to jest
bardzo wazne dla motoneuronéw, czyli komoérek nerwoéw ruchowych, ktére u pacjentéw z SMA
stopniowo ulegaja uszkodzeniu. To powoduje postepujace ostabienie i zanik miesni, pacjenci traca
kolejne funkcje ruchowe, pojawiaja sie zaburzenia potykania i oddychania. Motoneurony nie maja
mozliwosci regeneracji.

- Wydawac¢ by sie wiec mogto, ze u starszych pacjentéw, chorujacych tak dtugo, u ktéorych wiele
motoneuronow juz obumarlo, trudno spodziewac sie dobrych efektow, ale jak sie okazuje, potencjat
dziatania leku jest ogromny. U pacjentéw z ciezkim przebiegiem SMA w wielu krajach na swiecie nie
jest podejmowane leczenie. Nasze obserwacje, ktore przedstawiliSmy w artykule, pokazujg, ze warto
leczy¢ wszystkich pacjentéw, bo kazdy z nich moze odnie$¢ korzys¢ - zapewnia dr Anna Lusakowska.

Chorzy w réznym stopniu reaguja na leczenie - w okresie obserwacji dochodzilo do co najmniej
stabilizacji, ale w wiekszosci przypadkow byta poprawa.

- Mam fantastycznego pacjenta, ktéry mimo ze choruje prawie od urodzenia, porusza sie na wozku,
jest fotografem artystycznym, tworzy piekne kompozycje z owocédw, nasion, warzyw, ktore utrwala
na zdjeciach. Zdobywa nagrody na konkursach fotograficznych. Inny pacjent, obecnie 34 - letni,
ktory marzyt od wielu lat o dalekich podrézach w Andy, ale byl zbyt staby, zeby tam dotrzeé, po
rozpoczeciu leczenia poczut sie na tyle sprawny, ze dotart do krainy Inkéw, zwiedzit Matchu Picchu
i odbyt wysokogorska wycieczke na koniu, na ktérym ostatni raz jechal, gdy byt siedmioletnim
chtopcem - opowiada dr Lusakowka. - Dla bardzo wielu pacjentéw podrézowanie to marzenie,
ktorego wczesniej nie mogli spetni¢. Pacjent, ktéry wczesniej musiat sie trzy razy dziennie potozy¢
i odpoczac, teraz moze siedzie¢ na wozku caly dzien - pracowac, uczestniczy¢ w zyciu towarzyskim,
przebywac na studiach. Wielu pacjentéw obserwuje wzmocnienie gtosu, moga mowi¢ gtosniej,
wyrazniej, dtuzej. Mam pacjentéw, dla ktorych to jest szczegolnie wazne, gdyz sa wykladowcami,
terapeutami, psychologami i moga caty dzien pracowac, méwigc. Dla nich to naprawde jest
jakosciowa zmiana zycia, zmiana perspektywy - zapewnia ekspertka, ktéra pracuje z pacjentami
z SMA od ponad 30 lat.

Kiedy zaczynata te prace, nie byto znane podtoze genetyczne choroby. Dzieki rozwojowi biologii
molekularnej, genetyki, znamy mechanizm tej choroby. To punkt wyjscia do opracowania skutecznej
terapii.



- W SMA natura data bonus - dodatkowy gen, ktory, jesli go odpowiednio zmodyfikujemy, zaczyna
produkowac¢ prawidtowe biatko. Czasteczka w nowoczesnym leku zmienia ten dodatkowy gen
i przywraca mu mozliwos¢ produkcji pelnowartosciowego biatka. Jesli wzrasta poziom tego biatka ,
poprawia sie sprawnos¢ ruchowa i ogolne funkcjonowanie pacjentow - wyjasnia dr Lusakowska.

Klinika Neurologii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego od ponad dekady prowadzi rejestr
chorych w ramach globalnego rejestru TREAT-NMD.

Dorosli z SMA to przede wszystkim chorzy z tzw. postaciami przewleklymi SMA2 i SMA3. Niewielka
grupe stanowia pacjenci z SMA1, a wiec z ostra postacia o poczatku w pierwszym pdétroczu zycia. We
wszystkich tych postaciach bez leczenia farmakologicznego choroba nieuchronnie postepuje.

Program lekowy B.102 , Leczenie rdzeniowego zaniku mies$ni” dla pierwszej zarejestrowanej na
Swiecie skutecznej terapii w tym schorzeniu, zostat wprowadzony w Polsce w styczniu 2019 r.
Leczeniem zostali objeci wszyscy chorzy z SMA bez wzgledu na wiek, stopieh zaawansowania
choroby, czy typ SMA. Obecnie w ramach programu leczonych jest okolo 1000 pacjentow.

- Dzieki naszemu rejestrowi wiedzieliSmy, ze zapotrzebowanie na leczenie jest bardzo duze. W tej
chwili leczymy 90 proc. populacji pacjentéw. Jest jeszcze pewna grupa pacjentéw, ktora oczekuje
na leczenie. Glownym powodem tego opdznienia jest wciaz jeszcze za mata liczba osrodkoéw, ktore
moga leczy¢ dorostych pacjentéw. W kilku wojewodztwach nie ma ich, np. w woj. mazowieckim jest
ich jeszcze za malo, ale mamy nadzieje, ze wkrotce powstana kolejne. Dorostych pacjentéw bedzie
przybywacé, gdyz dzieci po osiggnieciu 18 lat przechodza pod opieke oddziatow dla dorostych. Czes¢
pacjentow jeszcze nie jest zdiagnozowana. Jednak kazdy nowo zdiagnozowany ma szanse na
otrzymanie leczenia. Ogromne nadzieje na wyeliminowanie SMA jako choroby powodujacej istotne
dysfunkcje ruchowe ograniczajace samodzielno$¢ pacjentéw, daje skrining noworodow, dzieki
ktéoremu mozna wdrozy¢ leczenie przedobjawowe. W Polsce juz dziala ten system od prawie dwdch
lat, a mali pacjenci najczesciej otrzymuja terapie genowa. To daje jest prawie pewnosé, ze pacjent
nigdy nie bedzie miat pelnych objawow SMA - méwi dr Lusakowska.

Ekspertke bardzo cieszy, ze od pieciu lat moze chorym realnie poméc i widzi efekty. Zatuje, ze
bardzo wielu pacjentéw i lekarzy zaangazowanych w badanie SMA, ktorych znala, nie doczekato tego
przelomu. I na pewno jeszcze nie powiedziano wszystkiego, jesli chodzi o terapie. Trwaja wciaz
badania nad modyfikacja dawki, a takze drogi podania leku.

Poprawa stanu pacjentéw pozwala im tez spetnic¢ sie w roli rodzica. Jednak jesli kobieta przyjmuje
lek, nie powinna w tym czasie planowac ciazy.

- Niektdre nasze pacjentki op6znily przyjmowanie leku, zaszly w ciaze, urodzity dziecko i dopiero
zaczely sie leczy¢. Inne przerwaly leczenie na ten czas i zapewne wroca po urodzeniu dziecka.
Obecnie diagnostyka prenatalna pozwala na okresSlenie, czy dziecko jest zdrowe lub czy
odziedziczylo wadliwy gen. Do wystapienia choroby konieczna jest obecnosé¢ dwoch kopii wadliwego
genu - od ojca i od matki. Jesli jeden rodzic jest chory, a drugi jest zdrowy i nie jest nosicielem
wadliwego genu, dziecko bedzie zdrowe, chociaz bedzie nosicielem choroby - tlumaczy dr
Lusakowska.

Rola opiekunoéw pacjentéw z SMA

Standardy opieki powstaly jeszcze zanim weszta terapia modyfikujaca przebieg choroby. Wiadomo
byto, ze pewne dziatania poprawiaja kondycje i spowalniaja jej przebieg.

- Pacjent z SMA wymaga wielospecjalistycznej opieki. Przede wszystkim statej rehabilitacji, opieki



ortopedycznej, pulmonologicznej. Na ogot opiekunowie oséb chorych byli i sa bardzo swiadomi tych
wszystkich potrzeb i staraja sie je zapewni¢. To wymaga duzego naktadu sit i sSrodkéw. Obecnie
dostep do rehabilitacji jest juz znacznie lepszy. Wczes$niej w istotny sposob obciazato to budzet
domowy rodzin pacjentow. Wszyscy oczekujemy na wdrozenie tzw. opieki koordynowanej tak aby
pacjent w jednym miejscu mdgt otrzymac peiny zakres porad - ttumaczy dr Lusakowska.

Standardy leczenia i opieki chorych z SMA:

- Opieka ortopedyczna, czyli odpowiednie zaopatrzenie ortopedyczne, czy operacja skoliozy;

- Psychoterapia dla catej rodziny chorego;

- Dietetyk - pacjenci sa czesto albo niedozywieni, z duza niedowaga, bo maja problemy
z przetykaniem, albo sa otyli, co wiaze sie z czesto wystepujaca u nich insulinoopornoscia;

- Systematyczna rehabilitacja prowadzona przez doswiadczonych, odpowiednio przeszkolonych
rehabilitantéw

O wynikach badan

Skutki terapii naukowcy z WUM oceniali za pomoca odpowiednich testow i skal. Okazato sie, ze po
30 miesigcach obserwacji w skali HFMSE (Skala Sprawnosci Motorycznej Hammersmith mierzaca
funkcje motoryczne w postaciach: SMA2 i SMA3) zaobserwowano wzrost o 5.1 punktow, w tescie
CHOP-INTEND (The Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders -
test mierzacy umiejetnosci ruchowe u pacjentéw z SMA1) o 5.59 punktéw (w 26. miesiacu
obserwacji). Sredni wynik RULM (Revised Upper Limb Module - stuzacy do oceny sprawnosci
ruchowej konczyn gérnych u dzieci i dorostych z SMA) poprawit sie o 1.96 punktu w 30 miesigcu.

W 30. miesigcu leczenia stwierdzono, odpowiednio, klinicznie znaczaca poprawe w skali HFMSE (=
3 punkty) u 71 proc. pacjentéw; w skali CHOP-INTEND (= 4 punktow), u 80 proc; w ocenie funkcji
konczyn gérnych w skali RULM (= 2 punkty) u 43,5 proc.; oraz w tescie 6 minutowego marszu
(wzrost o = 30 metrow) u 50 proc. pacjentéw.

W badaniu oceniana byta tez subiektywna opinia pacjentow na temat wplywu leku na przebieg
i objawy choroby, mierzona metoda ogdlnego wrazenia poprawy (PGI-I) pacjenta. Po 30 miesigcach
leczenia 85 proc. pacjentéw zgtaszato co najmniej minimalna poprawe, a 15 proc. pacjentéw
stabilizacje. Zaden pacjent nie odczuwal pogorszenia.

0Od 28 marca 2022 roku wszystkie noworodki urodzone na terenie Polski, ktorych rodzice wyrazili
zgode na wykonanie badan molekularnych w ramach badan przesiewowych, sa badane pod katem
rdzeniowego zaniku mie$ni. Diagnozowanych jest ponad 99 proc. noworodkow.

W badaniu przesiewowym pod katem SMA przebadano juz okoto 560 tys. noworodkow,
zdiagnozowanych zostato 79 dzieci. Wynik badania przesiewowego znany jest srednio w 8-9 dobie
zycia dziecka. Nastepnie wysytany jest do osrodka kierujacego. W ciagu 2-3 dni od momentu
otrzymania prébki do badania weryfikacyjnego, wydawany jest wynik ostateczny. To jest srednio ok.
14 dnia zycia dziecka. Dziecko otrzymuje leczenie w ok. 18.-19. dniu zycia.

Zrédlo: pap.pl
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