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Lé¢ba dospélych s 5q SMA v Ceské republice

Treatment of adults with 5g SMA in the Czech Republic

Spinalni muskularni atrofie (SMA) spolu s Du-
chenneovou svalovou dystrofif jsou prvni
choroby, u kterych se patogeneticky orien-
tovana lé¢ba dostala az na molekuldmé ge-
netickou Uroven. Néjakou dobu pred témito
strategiemi jsme dokdzali u nékterych dé-
di¢nych svalovych chorob dosdhnout po-
kroku pomoci substituce kli¢cového enzymu
(Pompeho nemoc). Pokroky na tomto poli
jsou vysledkem dlouhé tvrdé prace v zéklad-
nim vyzkumu, jejimi nositeli tedy nejsou kli-
nicti 1ékari, ale molekuldrni biologové a ge-
netici. Béhem dlouhych let se bohuzel cela
fada slibnych cest ukazala jako neefektivni,
nékteré az v poslednich fazich klinického vy-
zkumu. Bylo to frustrujici jak pro lékare, tak
pro nemocné, ktefi k pokroklm védy upinajf
svoje nadéje. Vystizné to vyjadril prof. Du-
bowitz na Neuromuskuldrnim kongresu
v Brné v roce 2008, kdyZ konstatoval, Zze ge-
nova terapie je uz za rohem, ale za onim
rohem jsou vzdycky néjaké dalsi rohy...

Nynf stojime skute¢né na prahu velké re-
voluce v 1é¢bé vzacnych deédi¢nych one-
mocnéni. Prvni skute¢né genova Ié¢ba SMA
jiz byla schvélena v USA a na startovni ¢afe
je, kromé zminénych, celd fada dalsich 1ékd
a |écebnych strategii, kterd pravdépodobné
v nejblizsi dekadé zcela proméni pohled na
vrozené choroby. Tézistem byla dosud kom-
plexni multidisciplindrni symptomaticka
péce, kterd pfinesla vyznamné zlepseni kva-
lity a vyznamné prodlouZeni Zivota. Etiopa-
togeneticky orientovana terapie viak pfi-
nasi zcela nové vyzvy, které budou muset
byt reflektovany jak zdravotnickymi zafize-
nimi, tak i platci a regulatory péce. Nejde jen
010, Ze tyto léky jsou extrémné financné na-
ro¢né a ceny se splhajf do statisicd dolard
ro¢né nebo miliont dolarl za jednordzo-
vou trvalou lé¢bu. S touto [é¢bou je spojeno
i celkové prebudovani této oblasti péce ve

smyslu progresivniho terapeuticky oriento-
vaného segmentu se viemi konsekvencemi
personalnimi, organiza¢nimi a prostorovymi.
Ceska neurologickéd spole¢nost ustanovila
devét Neuromuskuldrnich center, dvé z nich
se v roce 2016 staly soucéasti sité ERN (Euro-
pean Reference Network) pro vzacna neu-
romuskularni onemocnéni (Euro-NMD), dalsi
dvé centra pozadala o zapojeni do této sité
v roce 2019. Staci vsak pohled na mapu z re-
gistru nemocnych s myastenii v CR [1], aby-
chom pochopili, Ze Urover péce o nemocné
s neuromuskuldrnimi chorobami neni zcela
v pofadku. Nelze z toho ale vinit jen vedouci
pracovniky jednotlivych zdravotnickych za-
fizeni nebo odbornou spole¢nost. Tyto ne-
moci jsou dlouhodobé na okraji zajmu spo-
le¢nosti, bohatych firem a pojistoven. Platci
péce se domnivaji, Ze jejich povinnosti skon-
¢ily uhrazenim drahého léku farmaceutické
firmé. Rozsah opravnénych nakladd na kom-
plexni pédi jiz nenf v jejich zorném poli. Ani
po 4 letech existence nebyla nijak vyfesena
otdzka financovani neuromuskuldrnich cen-
ter excelence ERN. Moderni spi¢kovd me-
dicina se ale bohuzel bez penéz, jen na
zakladé entuziasmu zdravotnickych pracov-
nikd, délat nedd. Nebo d3, ale jen ve velmi
omezeném rozsahu, a nemocni tak nemo-
hou ocekavat péci srovnatelnou se zépado-
evropskymi zemémi s jejich nesrovnatelné
vyssimi rozpocty a dlouhodobou, predvida-
telnou a stabilni podporou statnich instituci.

Ale vratme se k SMA.V letosnim roce spou-
stime program specifické terapeutické péce
o dospélé nemocné s touto chorobou. Pro-
gram nenf Ceskym statem ani pojistovnami
nijak podporovan, tedy kromé zaplacenf
lékd farmaceutickym koncerndim. K tomuto
rozhodnuti nas vedla, vedle (opravnéného)
tlaku ze strany pacientd, i situace v ostatnich
evropskych zemich a narlst dat z redlné kli-

Redakéni rada potvrzuje, ze rukopis prace splnil
ICMJE kritéria pro publikace zasilané do biome-
dicinskych ¢asopist.

The Editorial Board declares that the manuscript
met the ICMJE “uniform requirements” for biome-
dical papers.

S. Voharika

Neuromuskularni centrum ERN,
Neurologicka klinika LF MU a FN Brno

DY

MUDr. Stanislav Voharka, CSc., MBA
Neuromuskularni centrum ERN
Neurologicka klinika

LF MU a FN Brno

Jihlavska 20

625 00Brno

e-mail: vohanka.stanislav@fnbrno.cz

nické praxe [2,3]. Dosud publikovana sdéleni
ukazuji, Ze nemocni z této péce profituji [4]
a dochazi k zménam proti pfirozenému pra-
béhu nemoci. Protoze nejsou a pro tuto ve-
kovou kohortu ani nebudou randomizovana
data, tak jsme se pro tento krok rozhodli az
po dlouhych diskuzich v odborné komunité.
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