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KOMERČNĚ PODPOŘENÉ SDĚLENÍ  AKTUALITA

Čas rozhoduje –  význam časného 
zahájení léčby spinální muskulární atrofi e

Jak rychle se po léčbě spinální muskulární atrofi e (SMA) objevují první změny motorických funkcí, přetrvávají dosažené milníky 

i po letech a jak léčba ovlivňuje bulbární funkce? Těmto otázkám –  s důrazem na zásadní význam co nejčasnějšího zahájení léčby –  

se věnovalo druhé ze satelitních sympozií společnosti Novartis pořádané v rámci programu kongresu ICNMD 2026.

Sympozium zahájil prof. Giovanni Bara nello 

z Great Ormond Street Institute of Child 

Health, University College of London, a Great 

Ormond Street Hospital NHS Foundation 

Trust, Velká Británie, který uvedl, že od zahájení 

studie fáze 1 START v roce 2014 bylo v osmi 

klinických a dvou observačních studiích ona-

semnogenem abeparvovekem léčeno více 

než 150 symptomatických i presymptomatic-

kých pacientů. Podle údajů dostupných k září 

2025 pak tuto genovou terapii celosvětově 

dostalo již přes 5 000 dětí [1– 11].

Základ pro další diskusi poskytly výsledky 

studií STR1VE-EU a SPR1NT. V otevřené studii 

fáze 3 STR1VE-EU dosáhlo po léčbě onasem-

nogenem abeparvovekem 44 % symptoma-

tických dětí se SMA 1. typu (SMA1) samostat-

ného sedu alespoň na deset sekund a 97 % 

bylo na konci sledování bez trvalé ventilační 

podpory; 20 z 23 hodnotitelných pacientů 

(87 %) současně nepotřebovalo mechanic-

kou podporu výživy [4]. 

Ještě výraznější výsledky přinesla pre-

symptomatická léčba ve studii SPR1NT: 

všechny děti se dvěma kopiemi SMN2 do-

sáhly samostatného sedu a všechny děti se 

třemi kopiemi samostatného stoje, přičemž 

14 z 15 bylo schopných i samostatné chůze. 

Všichni účastníci studie zůstali bez potřeby 

ventilační a nutriční podpory [12,13].

Časný nástup účinku 
léčby SMA
První přednášku věnovanou časnému ná-

stupu účinku léčby zahájila Dr. Teresa More-

nová z Hospital Lusíadas Lisboa v Lisabonu, 

Portugalsko, připomenutím rychlé progrese 

SMA1. Přestože se první příznaky zpravidla 

objevují během šesti měsíců po narození, 

u ně kte rých dětí mohou být patrné již v prv-

ních dnech nebo týdnech života. Včasné za-

hájení léčby je proto zásadní pro zachování 

motorických funkcí, které mohou s postu-

pující ztrátou motorických neuronů rychle 

a nevratně ubývat [14,15].

Dr. Morenová následně obrátila pozornost 

k tomu, jak brzy lze klinickou odpověď po po-

dání onasemnogenu abeparvoveku skutečně 

zachytit. Touto otázkou se zabývaly post hoc 

analýzy a exploratorní hodnocení klinických 

studií u symptomatických i presymptoma-

tických pacientů. Změny motorických funkcí 

byly sledovány pomocí škály Children‘s Hospi-

tal of Philadelphia Infant Test of Neuromuscu-

Obr. 1. Zlepšení motorických funkcí u pacientů se spinální svalovou atrofi í. Zdroj: přednáška Dr. Teresy Morenové, upraveno podle 
Toro W et al. [15].
CHOP INTEND – Children‘s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders

Fig. 1. Improvements in motor function in patients with spinal muscular atrophy. Source: presentation by Dr. Teresa Moreno, adapted 
from Toro W et al. [15].
CHOP INTEND – Children‘s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders
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Zlepšení motorických funkcí bylo pozorováno již 1 měsíc po léčbě (post hoc analýza)
Průměrná změna skóre CHOP INTEND během 6 měsíců ve studiích START/STR1VE oproti výchozí hodnotě (29,3 ± 9,58 bodu)

proLékaře.cz | 12.11.2026



ČAS ROZHODUJE   VÝZNAM ČASNÉHO ZAHÁJENÍ LÉČBY SPINÁLNÍ MUSKULÁRNÍ ATROFIE 

Cesk Slov Ne urol N 2026; 89/ 122(5): 270– 274 345

lar Disorders (CHOP INTEND), validovaného 

nástroje určeného k hodnocení motorických 

schopností nechodících dětí se SMA. Škála 

s maximem 64 bodů hodnotí mimo jiné 

pohyby končetin, kontrolu hlavy a flexi 

kloubů [16,17].

U symptomatických pacientů ukázala 

post hoc analýza studií START a STR1VE zlep-

šení motorických funkcí již měsíc po podání 

onasemnogenu abeparvoveku, kdy skóre 

CHOP INTEND vzrostlo oproti výchozí hod-

notě 29,3 ± 9,58 bodu v průměru o 7 bodů. 

Skóre se zvyšovalo také v dalších měsících 

a po půl roce dosahovala oproti výchozí 

hodnotě (46,1 ± 8,8 bodu) průměrná změna 

15,4 bodu (obr. 1) [15].

Obdobně rychlá odpověď byla patrná 

také u presymptomatických dětí se dvěma 

kopiemi genu SMN2 ve studii SPR1NT: skóre 

CHOP INTEND vzrostlo během prvního mě-

síce v průměru o 3,9 bodu a po půl roce 

o 14,8 bodu (obr. 2) [12]. 

Poznatky z klinických studií Dr. Morenové 

doplnila vlastní zkušeností se sedmi sympto-

matickými pacienty léčenými onasemnoge-

nem abeparvovekem v Hospital Santa Maria 

v Lisabonu. V tomto retrospektivně hodnoce-

ném souboru byly první klinické změny, např. 

zlepšení kontroly hlavy, svalového tonu či po-

hybů končetin proti gravitaci, pozorovány již za 

2– 16 dní po léčbě a následné hodnocení po-

mocí CHOP INTEND u většiny dětí ukazovalo 

další zlepšování nebo stabilizaci motorických 

funkcí. Nejčastější nežádoucí příhodou bylo 

zvracení; u čtyř ze sedmi dětí se zvýšily transa-

minázy, avšak bez známek jaterního selhání. 

Možnost zahájit léčbu ještě před rozvo-

jem klinických příznaků zásadně rozšířilo za-

vádění novorozeneckého screeningu SMA, 

jehož dostupnost však v Evropě zůstává ne-

rovnoměrná [18]. Na pracovišti Dr. More-

nové byl screening zahájen v říjnu 2022 a do 

března 2026 umožnil zachytit 23 dětí se SMA.

Dr. Morenová upozornila, že dítě dia-

gnostikované prostřednictvím screeningu 

však nemusí být v době následného vyšet-

ření skutečně presymptomatické. Při rozli-

šení presymptomatických dětí od pacientů 

s prvními či již zřetelnými projevy je proto 

třeba zohlednit klinický nález, amplitudu 

sumačního svalového akčního potenciálu 

(compound muscle action potential; CMAP) 

a počet kopií genu SMN2.

Zdůraznila princip „čas jsou neurony“ 

(time is neurons), který odráží rychlou 

progresi neurodegenerace u SMA1 (viz 

obr. 3) [19]. První příznaky se mohou obje-

vit již během prvních 4 měsíců života [14] 

a do 6. měsíce může dojít ke ztrátě až 95 % 

motorických neuronů [20]. Včasná dia gnóza 

a bezprostředně navazující léčba jsou proto 

zásadní pro možnost ovlivnit rychlou a pro-

gresivní neurodegeneraci [21].

Přetrvává léčebná odpověď 
i po letech?
Na otázku rychlosti nástupu účinku navázala 

prof. Liesbeth De Waeleová z University Hos-

pitals Leuven a Neuromuscular Reference 

Centre for Children v belgické Lovani pohle-

dem na jeho dlouhodobé přetrvávání. Před-

stavila dvě probíhající observační studie LT-

-001 a LT-002, které sledují pacienty po po-

dání onasemnogenu abeparvoveku až 15 let.

Studie LT-001 zahrnuje 13 symptomatic-

kých pacientů se SMA 1. typu z původní stu-

die START, z nichž deset dostalo terapeu-

tickou a tři nižší dávku [22]. LT-002 sleduje 

68 symptomatických a presymptomatic-

kých pacientů ze studií STR1VE-EU, STR1VE-

-US, STR1VE-AP a SPR1NT [23]. Dlouhodobé 

sledování těchto kohort tak umožňuje hod-

notit, zda se výsledky dosažené po jednorá-

zovém podání genové terapie udržují i s od-

stupem let.

První dlouhodobá data představila 

prof. De Waeleová u deseti pacientů ze stu-

die START léčených terapeutickou dávkou 

onasemnogenu abeparvoveku. Všechny do-

sažené motorické milníky zůstaly zachovány 

až deset let po podání léčby a u dvou pa-

cientů navíc během sledování přibyl nový 

milník –  stoj s dopomocí. Současně nebyly 

v dlouhodobém sledování zaznamenány 

Obr. 2. Zlepšení motorických funkcí u pacientů s presymptomatickou spinální 
svalovou atrofi í. Zdroj: přednáška Dr. Teresy Morenové, upraveno podle Strauss KA et al. [12].
CHOP INTEND – Children‘s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders; 

SMA – spinální muskulární atrofi e

Fig. 2. Improvement in motor function in patients with presymptomatic spinal muscular 
atrophy. Source: presentation by Dr. Teresa Moreno, adapted from Strauss KA et al. [12].
CHOP INTEND – Children‘s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders; 

SMA – spinal muscular atrophy
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žádné nové bezpečnostní signály; žádná ze 

závažných nežádoucích příhod nebyla hod-

nocena jako související s onasemnogenem 

abeparvovekem [22].

Obdobný vývoj ukázala studie LT-002 

u 41 symptomatických pacientů sledovaných 

přibližně čtyři až šest let od podání onasem-

nogenu abeparvoveku. Ani zde nebyla za-

znamenána ztráta dosažených motorických 

milníků a více než polovina pacientů během 

sledování získala milník nový. Samostatné 

chůze dosáhlo šest pacientů –  dva již v pů-

vodních studiích a další čtyři během LT-002. 

Část nových milníků však byla zaznamenána 

až po přidání další chorobu modifi kující léčby 

(disease modifying therapy; DMT), např. risdi-

plamu nebo nusinersenu, což –  jak upozornila 

prof. De Waeleová –  je třeba při interpretaci 

výsledků zohlednit [24].

Ještě příznivější dlouhodobý vývoj byl pa-

trný u 26 presymptomatických pacientů ze 

studie SPR1NT. Po průměrné době sledování 

5,8 roku u dětí se dvěma a 6,5 roku u dětí se 

třemi kopiemi genu SMN2 nebyla zazname-

nána ztráta žádného dosaženého motoric-

kého milníku a všichni pacienti dosáhli sa-

mostatného sedu, lezení, stoje i samostatné 

chůze. Také v této kohortě však byly ně kte ré 

nové milníky zaznamenány až po přidání 

DMT, což je třeba při interpretaci výsledků 

zohlednit [23].

Ani bezpečnostní sledování presympto-

matických pacientů trvající až 7,2 roku neu-

kázalo nové nebo nově se objevující bez-

pečnostní signály; žádná z nežádoucích 

příhod zvláštního zájmu (adverse event of 

special interest; AESI) nebyla hodnocena 

jako související s léčbou onasemnogenem 

abeparvovekem [23].

Dlouhodobé výsledky zároveň dokládají, 

jak se v éře DMT proměňuje fenotyp. V sou-

vislosti s tím prof. De Waeleová ukázala na 

příkladech ze své klinické praxe, že tradiční 

klasifi kace založená na nejvyšším dosaže-

ném motorickém milníku již nemusí vysti-

hovat další funkční vývoj léčených pacientů.

Bulbární funkce jako důležitý 
výsledek léčby SMA
Změna fenotypu SMA však přináší do po-

předí také další aspekty onemocnění, které 

významně ovlivňují každodenní fungování 

pacientů. Prof. Giovanni Baranello z UCL 

Great Ormond Street Institute of Child 

Health a Great Ormond Street Hospital NHS 

Foundation Trust v Londýně, Velká Británie, 

v této souvislosti obrátil pozornost k bulbár-

ním funkcím. Ty zahrnují schopnost otevírat 

ústa, žvýkat, polykat a mluvit. Jejich posti-

žení se u SMA může projevovat obtížemi při 

příjmu potravy a polykání a současně úzce 

souvisí s respiračními komplikacemi, jako 

jsou oslabený kašel, porucha odstraňování 

sekretu nebo aspirace [25– 29]. Zachování či 

zlepšení bulbárních funkcí tak může mít kon-

krétní přínos pro každodenní život pacientů 

i jejich rodin [25].

Klinické výsledky v této oblasti přiblí-

žila post hoc analýza studií START, STR1VE-

-US a STR1VE-EU u symptomatických dětí lé-

Obr. 3. Časná léčba je klíčová: „čas jsou neurony“ (time is neurons) [19].
Zdroj: přednáška Dr. Teresy Morenové, upraveno podle Govoni A et al. [19]; Mendell JR et al. [14]; Lin CW et al. [40]; D’Amico A et al. [20]; 
Finkel RS et al. [41]; Glascock J et al. [21].
SMA – spinální muskulární atrofi e

Fig. 3. Early treatment is key: “time is neurons” [19].
Source: presentation by Dr. Teresa Moreno, adapted from Govoni A et al. [19]; Mendell JR et al. [14]; Lin CW et al. [40]; D’Amico A et al. 
[20]; Finkel RS et al. [41]; Glascock J et al. [21].
SMA – spinal muscular atrophy
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nými později se jejich podíl změnil z 51 na 

46 %; medián změny skóre byl v obou sku-

pinách nulový.

Rozdíly byly patrné také podle počtu kopií 

genu SMN2. Kritérium perorálního příjmu 

splňovalo při posledním sledování 40 % pa-

cientů se dvěma a 92 % pacientů se třemi 

kopiemi; výrazný rozdíl mezi skupinami byl 

ovšem přítomen již při vstupním hodnocení, 

kdy činily odpovídající podíly 43 a 85 %. Tato 

data vycházejí přímo z klinické zkušenosti 

prof. Baranella.
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Očima českých účastníků sympozia

Z každodenní péče o děti se spinální muskulární atrofi í (SMA) víme, jak zásadní roli hraje čas. Čím dříve onemocnění rozpoznáme a zahájíme léčbu, 

tím větší šanci má dítě na zachování motorických neuronů a rozvoj i udržení funkčních schopností. V praxi vidíme zřetelný rozdíl mezi dětmi lé-

čenými až po rozvoji příznaků a těmi, u nichž léčba začala ještě v presymptomatickém stadiu. Tuto naši zkušenost dobře dokládají výsledky stu-

die SPR1NT.

Nezastupitelnou úlohu v tomto směru hraje novorozenecký screening SMA. V našem centru s ním máme zkušenosti od zahájení pilotního pro-

jektu v roce 2022. Ani záchyt při screeningu však nezaručuje, že dítě ještě nemá příznaky. Záleží proto i na tom, jak rychle po potvrzení dia gnózy 

dokážeme zahájit léčbu. Často přistupujeme k tzv. bridging terapii, abychom minimalizovali riziko ztráty motorických neuronů během čekání na 

podání genové terapie. U SMA může skutečně záležet na každém dni.

Za důležitá považuji také prezentovaná dlouhodobá data po podání genové terapie. Ukazují, že dosažené motorické milníky mohou přetrvávat 

řadu let. Z pohledu dlouhodobé péče je pro mě podstatné i to, že sledování neodhalilo nové bezpečnostní signály.

Sympozium mi také připomnělo, jak se s nástupem účinné léčby mění fenotyp SMA. Tradiční klasifi kace podle nejvyššího dosaženého motoric-

kého milníku už nemusí plně vystihovat schopnosti léčeného pacienta ani jeho další vývoj.

Zvlášť mě zaujala část věnovaná bulbárním funkcím. Zlepšování motorických schopností totiž nemusí provázet stejný vývoj v oblasti polykání –  

obtíže mohou přetrvávat nebo se vyvíjet jiným směrem, přestože pacient po motorické stránce dělá pokroky. Za důležitou součást komplexní 

péče o děti se SMA tak považuji systematické a opakované hodnocení bulbárních funkcí.

Ze sympozia si tak odnáším především potvrzení naší každodenní zkušenosti: časná dia gnóza a bezprostředně navazující léčba jsou klíčové pro 

co největší využití potenciálu dostupné terapie.“
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