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We wrzesniu br. szpitale w wojewddztwie lubuskim dotaczyty do
"Programu badan przesiewowych noworodkow w Polsce" w kierunku

rdzeniowego zaniku miesni (SMA).

Informacje potwierdza lek. Marzena Michalak-Kloc, kierowniczka Klinicznego
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Oddziatu Neonatologii Szpitala Uniwersyteckiego w Zielonej Gorze. - Juz od kilku dni
badania przesiewowe noworodkéw w kierunku rdzeniowego zaniku miesni (SMA) sg
robione u wszystkich dzieci, ktére rodzg sie w naszym szpitalu - mowi.

Podobnie jest w Wielospecjalistycznym Szpitalu Wojewddzkim w Gorzowie WIkp.,
gdzie badania w kierunku SMA u nowonarodzonych dzieci prowadzone sg juz od
sierpnia. Do tej pory przebadano juz 130 maluchéw.

Marszatkowie apelowali do rzadu

Przypomnijmy, ze w listopadzie ub.r. podczas Konwentu Marszatkow, ktéremu
woéwczas przewodzito Wojewddztwo Lubuskie, zwracano uwage na problemy z
dostepnosciag do badan profilaktycznych dla dzieci w kierunku SMA. Marszatkowie

jednogtosnie przyjeli tez apel do polskiego rzagdu o umozliwienie finansowania
terapii genowej dzieci chorych na SMA.

- Inspiracjg do przygotowania apelu byta historia matej Ani z Zielonej Gory, ktore;j
rodzice zbierali pienigdze na najdrozszy lek swiata. W styczniu apel ponowita
Lubuska Wojewdédzka Rada Kobiet - méwi marszatek Elzbieta Anna Polak.

Chodzi o lek Zolgensma, ktéry - choc jest obecnie dostepny w Polsce - kosztuje
ponad 9 min zt. Rodzice dzieci - nie mogac sfinansowacd leczenia z wtasnej kieszeni -
zmuszeni sg do organizowania dramatycznych i trudnych zbiérek pieniedzy.

SMA - co to takiego?

Rdzeniowy zanik miesni (z ang. SMA) to ciezka, rzadka choroba, w ktérej dochodzi
do obumierania w rdzeniu kregowym neuronéw odpowiadajgcych za prace miesni.
Brak impulséw nerwowych powoduje postepujgce ostabienie i zanik miesni
szkieletowych, a w koncowym efekcie czesSciowy lub catkowity paraliz. W okoto 90
proc. przypadkow pierwsze objawy choroby wystepujg w niemowlectwie lub
wczesnym dziecinstwie, chociaz choroba ta moze pojawiac sie u 0s6b w réznym
wieku. Rdzeniowy zanik miesni jest spowodowany wadg genetyczng - mutacjg w
genie SMN1. Mutacje te osoba chora otrzymuje po obojgu rodzicach, zazwyczaj
nieSwiadomych faktu jej posiadania.

W Polsce od maja 2020 roku - warunkowo na okres jednego roku - jest dostepna,
ale nie jest refundowana terapia genowa lekiem o nazwie Onasemnogen
abeparwowek (nazwa handlowa - Zolgensma). Dziatanie lecznicze Zolgensma
polega na podniesieniu w motoneuronach poziomu biatka SMN, ktérego deficyt jest
odpowiedzialny za rdzeniowy zanik miesni. Przy terapii genowej degeneracja
motoneurondéw zatrzymuje sie, a choroba przestaje postepowad. W przypadku
pacjentéw, u ktérych miesnie nie ulegty jeszcze znacznemu zanikowi, wtasciwa
fizjoterapia i opieka medyczna pozwalajg przynies¢ znaczng poprawe.

Obecnie w Polsce finansowane ze srodkdéw publicznych jest leczenie Spinraza,
jednak zasadne bytoby objecie refundacjg NFZ rdwniez leku Zolgensma, tak aby
chorzy i lekarze mieli mozliwos¢ wyboru optymalnej metody leczenia, zwtaszcza u
najmtodszych dzieci, u ktérych leczenie genowe wigze sie z wyjatkowa
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skutecznoscia. Takie rozwigzanie jest postulowane takze przez Fundacje SMA.
Jak sie leczy rdzeniowy zanik miesni?

Terapia genowa jest bardzo droga - kosztuje ok. 9-10 min zt. Rodziny dzieci, ktore
chorujg na rdzeniowy zanik miesni - chcac uzyskac¢ dostep do leku - zmuszone sg
do organizowania zbiérek pieniedzy i pozyskiwania srodkéw na leczenie ze Zrédet
pozarzgdowych. Prowadzenie zbidrek pieniedzy nie tylko wydtuza okres oczekiwania
na terapie genowa, ale réwniez naraza pacjentédw na ryzyko nieotrzymania leku w
odpowiednim czasie (wedtug Zzrédet naukowych Zolgensma nalezy poda¢ dzieciom,
ktére nie przekroczyty wagi 13,5 kg).

Rozpowszechnienie rdzeniowego zaniku miesni w Polsce nie jest doktadnie znane.
Szacuje sie, ze obecnie w naszym kraju zyje okoto 800-1000 chorych na SMA, a co
roku rodzi sie okoto 40-50 dzieci, u ktérych rozpozna sie rdzeniowy zanik miesni, w
tym 30-40 dzieci z najciezszg postacig choroby.

Witasciwa opieka medyczna, a szczegdlnie fizjoterapia, potrafi znacznie spowolnic
postep choroby. Nowoczesne leczenie farmakologiczne nie tylko zatrzymuje postep
choroby, ale przynosi wymierng poprawe stanu zdrowia - jest tym skuteczniejsze,
im szybciej zostanie rozpoczete. Leczenie wprowadzone przed wystgpieniem
pierwszych objawdéw choroby, np. niedtugo po urodzeniu, jest w stanie catkowicie
zapobiec wystgpieniu objawdéw. Z tego powodu na Swiecie wprowadza sie badania
przesiewowe wszystkich noworodkéw w kierunku SMA, tak aby moc rozpoczad
leczenie natychmiast po wykryciu wady genetycznej, jeszcze zanim rozpocznie sie
Smierc¢ neurondw i utrata funkcji przez miesnie.
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