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Rozwdj nowoczesnych terapii lekowych szansg na
leczenie dotychczas nieuleczalnych chordb - terapie
genowe w leczeniu rdzeniowego zaniku miesni (SMA)

W ciggu ostatnich 10 lat mozemy zauwazy¢ dynamiczny rozwéj nowoczesnych terapii leczenia chordb,
ktdre do niedawna uznawane byty za nieuleczalne. Badania kliniczne nowoczesnych form lekdw,
a nastepnie wprowadzenie ich do powszechnego uzytku daje wielu pacjentom oraz ich rodzinom
ogromng nadzieje na uratowanie zycia, zdrowia bagdz poprawe jakosci zycia.

Przykfadem takich nowoczesnych terapii sg terapie genowe stosowane od niedawna np. w leczeniu
rdzeniowego zaniku miesni (ang. spinal muscular atrophy, SMA), ktére zaliczane jest do rzadkich
chordb nerwowo-miesniowych, uwarunkowanych genetycznie. Z powodu wady genetycznej stopniowo
obumierajg neurony w rdzeniu kregowym odpowiadajace za prace miesni. Brak impulséw nerwowych
Ssprawia, ze miesnie szkieletowe nie sg pobudzane, stabng i stopniowo zanikaja, co moze prowadzi¢ do
czesciowego albo catkowitego paralizu oraz niewydolnosci oddechowej. W ponad 70% przypadkdéw
pierwsze objawy SMA pojawiajg sie w okresie niemowlectwa albo wczesnym dziecinstwie. Przed
wprowadzeniem leczenia farmakologicznego oraz nowoczesnych metod wspomagania oddechu, SMA
byt najczestszg genetyczng przyczyng Smierci dzieci do drugiego roku zycia. Szacuje sie, ze obecnie
w Polsce zyje okoto 1000 chorych na SMA, a co roku rodzi sie okofo 45-55 dzieci, u ktérych w pewnym
momencie zycia pojawi sie rdzeniowy zanik miesni; 30-40 z nich bedzie miato ostrg posta¢ SMA.

Dzieki ogromnej pracy naukowcéw udato sie wynalez¢ lek, ktory w badaniach klinicznych wykazat
znaczacg skuteczno$¢ w leczeniu tej choroby. Substancja czynna o skomplikowanej nazwie
Onasemnogen abeparwowek wykazata szybkie dziatanie lecznicze poprzez znaczne podniesienie
poziomu brakujgcego biatka SMN. Dziatanie to obserwowane jest u chorych w krétkim czasie od
podania leku. Jak wykazaty badania, wzrost biatka jest tak znaczacy, ze jego poziom jest poréwnywalny
z poziomem u osoby zdrowej. Dodatkowg zaletg jest to, ze lek ten stosuje sie jednorazowo.

Terapia genowa polega na wprowadzeniu materiatu genetycznego do komérki, co docelowo ma
pozwoli¢ na skompensowanie dziatania niefunkcjonalnego genu. Oznacza to, ze jezeli uszkodzony gen
nie jest w stanie wywota¢ produkgji dziatajgcego biatka, wéwczas wprowadzana jest prawidtowa kopia
genu, ktora przejmuje jego funkcje i na jej podstawie produkowane jest w petni sprawne biatko. Nalezy
mie¢ na uwadze, ze terapia genowa nie zmienia istniejgcego kodu genetycznego cztowieka ani nie
likwiduje wady genetycznej lezacej u podtoza SMA.

Wprowadzenie tego leku - zwanego najdrozszym lekiem Swiata na rynek jest nadziejg dla wielu
pacjentéw i ich rodzin. W Polsce lek Zolgensma (nazwa handlowa leku, ktérego substancja czynng jest
Onasemnogen abeparwowek) jest refundowany przez NFZ od 1 wrzesnia 2022 roku do leczenia dzieci
w wieku do 6 miesiecy, u ktdrych zdiagnozowano SMA w badaniach przesiewowych i ktére nie



otrzymywaty wczesniej innych lekdw na SMA. Producent pracuje nad postacig leku, ktérg bedzie
mozna podac takze starszym pacjentom.

Wiecej szczegdtow na temat rdzeniowego zaniku miesni oraz metod leczenia mozna znalez¢ na stronie
Fundacji SMA https://www.fsma.pl/
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