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Spinalni svalové atrofie (SMA) je prikladem
revolu¢niho pokroku mediciny. Jesté pred
5 lety bylo onemocnéni kauzalné neléci-
telné a progresivni. Jednalo se o nejcastéjsi
pricinu Umrti na vrozené onemocnéni v ko-
jeneckém véku, v pozdéjsim veku typicky
zkracovalo vék doziti a vedlo k téZzkému hen-
dikepu, a to vse pfi pIné zachovalém védomi
pacienta. Dnes ma onemocnéni celosve-
tové registrované 3 kauzélni lécebné pfi-
pravky (LP) — nusinersen (Spinraza [Biogen,
Baar, Svycarsko]) je registrovan i v EU; onas-
emnogene abeparvovec (Zolgensma [No-
vartis, Basilej, Svycarsko)) je registrovan i v EU
a risdiplam (Evrysdi [Roche, Basilej, Svycar-
skol), ktery v EU prozatim nenf registrovan,
je viak pro nékteré ceské pacienty dostupny
formou specifického lé¢ebného programu.
LP Spinraza a Evrysdi moduluji sestfih RNA,
Zolgensma nahrazuje chybéjici gen genem
syntetickym, a je tak prvnim pfikladem sys-
témové genové lécby v mediciné vibec.
Pokrok lé¢by s sebou pfindsi novou po-
tfebu casné diagnostiky a organizace péce.

SMA je progresivni onemocnéni a plati zde,
Ze ¢as je neuron. Zékladem uUspéchu je ¢asna
diagnostika a rychlé nasazenf Iécby. Dle dat
z klinickych studif je nejvyssi efekt u zahajenf
lé¢by presymptomaticky, tzn. na zakladé no-
vorozeneckého skriningu. V nékterych ze-
mich svéta je jiz novorozenecky skrining
SMA uzékonén ¢i probihéd formou pilotnich
projektl, v CR je prozatim pilotni projekt
v pfipravé. Aktudlné je tedy zésadni rychld
diagnostika, nutnost spoluprdce primarni
péce a neurologl. Nasazeni lécby by u cas-
nych détskych forem mélo byt do 2 tydnt
od prvniho vysetfeni pro podezieni na SMA.

Samotnd kauzalni lé¢ba symptomatickych
pacientll pacienta nevyléci, neobnovi jiz od-
umfelé motoneurony, dle typu SMA mirné
zlepsi motorické dovednosti a zejména sta-
bilizuje pribéh. | toto je z pohledu pacienta
revoluc¢ni, zasadnim zpUsobem se ménf pro-
gndza, u déti vék doziti. Kvalitu Zivota ovliv-
nuje i kvalita symptomatické péce. Ta je
u SMA multidisciplindrni, je zde potieba spo-
lupradce neurologa, rehabilita¢niho Iékare

a fyzioterapeuta, pneumologa, pro ¢etnost
komplikaci charakteru skoliéz spondylochi-
rurga ¢i ortopeda. Je také nutné nezapomi-
nat na nutri¢niho poradce, socialni podporu
a péci psychologa.

Nové moznosti lé¢by SMA pfindsi obrov-
sky tlak ze strany pacientl a jejich rodin na
dostupnost kauzalni ale i multidisciplinarni
symptomatické lécby, kterd odpovidd me-
zindrodnim standarddm. Tyto nové potreby
jsou velkou vyzvou pro zdravotni systém jako
takovy, ale i pro jednotlivé Iékare od primarni
péce az po specializovana Neuromuskularni
centra. Nezbytné jsou vzdjemné dialogy
mezi platci a reguldtory, odbornymi spolec-
nostmi ale i pacientskymi organizacemi.

Supplementum ma za cil nékteré z téchto
novych aspektl péce pfiblizit. Viele dopo-
rucuji zacit u Uvodniho slova pana primare
Stanislava Vohanky, ktery shrnuje aktudinf si-
tuaci péce o dospélé pacienty se SMA.

Za vsechny autory pteji inspirativni ¢teni.

Jana Haberlovd
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