!/, NOVARTIS

Spinalnu muskularnu atrofiu méze odhalit
novorodenecky skrining

V¢asna liecba zlepsSuje prognézu deti s tymto ochorenim.
Sep 11, 2020

Vcasné odhalenie viacerych ochoreni v novorodeneckom obdobi umoZriuje novorodenecky skrining. Prave
vcasné odhalenie ochorenia spinalnej muskularnej atrofie a ¢o najskorsie nasadenie liecby v obdobi bez
symptémov méZe mat vyznamny vplyv na celkovi progndzu ochorenia a dalsiu kvalitu Zivota pacientov s
SMA.

Na Slovensku Zije v su¢asnosti asi $estdesiatstyri pacientov s touto diagnézou, ktora postihuje ¢ast nervového
systému zodpovedného za pohyb svalov ovladanych vlastnou vélou. Klinicky sa toto ochorenie manifestuje
progresivnou slabostou a atrofizaciou prie¢ne pruhovaného svalstva. Moderna medicina urobila v ostatnom
desatroci vyznamny pokrok ¢o sa tyka diagnostiky, manazmentu pacientov s SMA, ale aj samotnej lieCby.
Okrem biologickej je dalSou formou lie¢by génova terapia. Tato vysoko-inovativna terapia riesi hlavnu pri€inu
genetického ochorenia a to zavedenim funk&nej kopie génu prezivania motorickych neurénov nazyvaného
SMN (survival of motor neurons). Génova terapia méze vyznamne ovplyvnif Zivot pacientov s SMA, avsak je
doélezité, aby bola podana v€as, najlepSie v presymptomatickom obdobi. Aj preto je dblezité, aby sa
diagnostika tohto zriedkavého ochorenia stala st¢astou novorodeneckého skriningu.

Na to, aby sa znizila iumrtnost a zlepsila prognéza deti s SMA je potrebné véasné odhalenie ochorenia a
lieCba, ktora sa zadina uz presymptomaticky.

Novorodenecky skrining dokazZe identifikovat genetické ochorenie SMA az u 95% pacientov a tym ovplyvnit
dal$iu kvalitu ich Zivota. ,Ochorenia vhodné na novorodenecky skrining musia spifiat viaceré podmienky —
priamy benefit novorodenca zo skorej diagnézy, vhodny test zo suchej kvapky krvi, efektivnu liecbu a
sledovanie zachytenych pacientov v $pecializovanych centrach.

V suc€asnosti existuje laboratérna diagnostika na stanovenie SMN1 génu zo suchej kvapky krvi. Zavedenim
inovativnej lieCby, incidenciou ochorenia a laboratérnym testom sa SMA zaradila medzi ochorenia, vhodné na
novorodenecky skrining aj na Slovensku. Skrining novorodencov na SMA by predstavoval vyznamny pokrok v
oblasti v€asného zachytenia ochorenia a nasadenia adekvatnej lieCby, “ vysvetluje RNDr. Maria Knapkova,
PhD., veduca laboratéria Skriningového centra novorodencov SR v Banskej Bystrici.
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Novorodenecky skrining na SMA spifia kritéria na zahrnutie do rutinného skriningu poéas prvych dni Zivota
dietafa. KedZe na Slovensku sa novorodenecky skrining SMA zatial nerealizuje, lekari diagnostikuji toto
ochorenie u mentalne zdravych deti az na zaklade pohybového vyvoja, ktory nenapreduje podfa normalnych
vyvojovych milnikov ako u zdravych deti. Po neurologickom vysSetreni, ktoré lekar vyhodnoti ako podozrive, sa
odobera krv na genetické vysetrenie, ktoré SMA potvrdi, alebo vyluéi. AvSak spoliehat sa na vyvojové milniky
nestacgi. Akonahle sa motorické neurdny stratia, su stratené navzdy a nenavratne a to zhorSuje celkovu
prognézu ochorenia, kvalitu Zivota a aj jeho dizku.

Spinalna muskularna atrofia (SMA) je autozomalne recesivne dedi¢né ochorenie, ktoré je charakterizované
degeneraciou motoneurdnov. Pri tomto ochoreni sa netvori protein, ktory je potrebny k prezivaniu
motoneurdnov a normalnej funkcii prie€ne pruhovanych svalov. Nasledne dochadza k svalovej slabosti a
Ubytku svalovej hmoty. Ide o dedi¢né ochorenie a na to, aby bolo dieta ochorenim postihnuté, musia byt obaja
rodiCia prenasaémi génu, ktory toto ochorenie spdsobuje. K prenosu génov dochadza Uplne nahodne a ak su
obaja rodicia prenasa¢mi mutécie, je tu riziko 25%, Ze ich potomok bude mat SMA. K spontannemu
poskodeniu génu dochadza priblizne len u 2% pacientov. SMA postihuje asi jedno z 11 000 deti, v Eur6pe sa
ro¢ne narodi 550 az 600 deti s touto diagndzou. Napriek tomu, Ze ide o zriedkavé ochorenie, je najcastejSou
pri¢inou smrti u deti.

Odbornici rozliSuju pat typov ochorenia SMA. Jednotlivé typy sa liSia nastupom prvych symptémov, svojou
zavaznostou aj prognézou. SMA1 je najzavaznej$im typom tohto ochorenia. ,Prvé priznaky sa pri skorej forme
choroby objavuju v prvych tyZdioch Zivota a ochorenie sa velmi rychlo rozvija. Dieta nie je schopné zdvihnit
hlavu, ochabuji mu svaly, neskor nie je schopné sediet, chodit a nastupuiju aj problémy s dychanim. Prognéza

je velmi zla a bez lieCby az 95% deti zomrie do 2 roku Zivota na respiracné zlyhavanie,“ vysvetluje MUDr.
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Miriam Kolnikova, PhD, prednostka kliniky detskej neurolégie LF UK a NUDCH. Vyskum v&ak ukazuje, Ze
véasna lieCba mdze pomoct a odvratif mnohé predcasné umrtia malych deti.
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