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Etiopatogeneze SMA  5q 

Zdravá 
osoba

SMA pacient

Počet
SMN
kopií

SMA
tíže

autozomálně recesivní
dědičnost

SMN1 gen – survival motor neuron gene 

SMN2 gen – back up pro SMN1
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Typ Věk manifestace Inc. Prev. Nejlepší 

výkon

SMN2

kopie

Očekávaná 

délka 

života
0 fetální <1% 0 žádný 1 d- t

1 <6m 1A P-2 t

1B <3 m

1C >3 m

60% 15% Nikdy nesedí 1,2,3 <2 r

2 6- 18 m 25% 70% Nikdy nechodí 2,3,4 20-40 r

3 1,5-10 r 3A <3 r

3B >3 r

15% 15% Chůze, 

zhoršování
3,4,5 norm

4 >35 r <1% 1% Pomalá 

progrese
4,5 norm

Klasifikace

Briefing Document to the Clinical Trial Readiness in Spinal Muscular Atrophy (SMA) SMA Europe, TREAT-NMD and 
European Medicines Agency meeting November 11, 2016, EMA, London, UK
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Multidisciplinární péče
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Děti <2 roky

Bez omezení věkem
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• Všechny typy SMA jsou progresivní

• Etiologie a patofyziologie SMA je stejná u dětí i 
dospělých

• KHL dokládají stabilizaci nebo zlepšení klinického 
nálezu u dětí i dospělých 

• 2015 SMA Europe survey u 822 pacientů SMA II + 
III byla pozitivní odpověď u 81% respondentů pro 
stabilizaci současného stavu léčbou

Důvody proč léčit SMA pacienty >18 let

SMA, spinal muscular atrophy.
1. Zerres K, et al. J Neurol Sci. 1997současného ;146:67–72. 2. Arnold WD, et al. Muscle Nerve. 2015;51(2):157–167. 3. De Vivo D, et al. Nusinersen in 
presymptomatic infants with spinal muscular atrophy (SMA): interim efficacy and safety results  from the Phase 2 NURTURE study. Presented at: MDA Clinical 
Conference, March 11–14, 2018. Arlington, VA, USA. 4. Finkel RS, et al. N Engl J Med. 2017; 377:1723–1732; 5. Mercuri E, et al. Efficacy and safety of 
nusinersen in children with later-onset spinal muscular atrophy (SMA): end of study results from the Phase 3 CHERISH study. Presented at: Cure SMA. June 29–
July 2, 2017, Orlando, FL, USA. 6. Mercuri E, et al. N Engl J Med. 2018;378:625–635. 7. Chiriboga CA, et al. Nusinersen in treatment-naïve children with later-
onset spinal muscular atrophy (SMA): efficacy results from a Phase 1b/2a multicenter study (CS2) and its open-label extension (CS12). Presented at: Cure SMA, 
June 29–July 2, 2017, Orlando, FL, USA. 8. Darras BT, et al. Nusinersen in treatment-naïve children with later-onset spinal muscular atrophy (SMA): efficacy 
results from a Phase 1b/2a multicenter study (CS2) and its open-label extension (CS12). Presented at: WMS, October 4–8, 2016, Granada, Spain. 9. Rouault F, 
et al. Neuromusc Disord. 2017;27:428–438.
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SMA a dospělí pacienti

• Velmi heterogenní 
skupina

• Hodnocení výsledku a 
očekávání je nutné 
přizpůsobit aktuálnímu 
stavu

• Výdrž („endurance, 
stamina“)

• Funkce rukou

• Respirační funkce

• Hlas, žvýkání

• Stabilita trupu a hlavy

Sedící Chodící

HFMSE

RULM / EK5

6MWT

1OmWT

Respirační funkce

Další testy

TOMASS masticatory and 

swallowing

Pohyblivost bránice (UZ)

Oral Motor Feeding Scale

Síla hlasu

Patient reported outcome

index
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CHERISH ENDEAR

2016-2021

LP SPINRAZA ( nusinersen)
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HFMSE RULM

6MWT
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LP SPINRAZA – SPC aktualizace  2/2021

LP SPINRAZA – recentně schválena úhrada 1.léku pro SMA  
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Nusinersen a covid19 infekce

Léčba SMA není elektivní a neměla by být přerušena během pandemie
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Klinický program risdiplam
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Vzestup MFM32 během 36 měsíců a porovnání s 
přirozeným průběhem
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Vzestup RULM a HFMSE zůstává v léčené větvi
stabilní po 3 roky

Při přirozeném průběhu SMA se RULM snižuje 
o 0,41 bodu za rok

Změna o ≥ 2 body je považována za klinicky významnou

Při přirozeném průběhu SMA se HFMSE snižuje o 0,5–1,0 bodu za rok
Změna o ≥ 3 body je považována za klinicky 

významnou
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Naše zkušenosti
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Léčba na Neurologické klinice

2020 - 2022

LP Spinraza (nusinersen) 
• 22 pacientů     19x VZP  2x 211  1x OZP
• v procesu schvalování 5 pacientů

LP Evrysdi (risdiplam)
• 14 pacientů

Příjem nových pacientů z různých zdrojů

*aktivace dosud nerozhodnutých pacientů
*přebírání pacientů léčených na dětské části NMC ve FN Motol
*uprchlíci
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11

Kyfoskolióza

22

4 pac.operace

9 M 13 Ž

NUSINERSEN

3 kopie

4 kopie

Typ SMA Počet kopií

Stupeň postižení

Věk pacientů

12

16

6

14

20-30

30-40

40-50

99

4

5

3
SMA I

SMA II

SMA III14

14
3

5

vozík

bez vozíku12
10
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• Dávkování – 1,14,30,60 den, pak každé 4 M -

• Lumbální punkce – bolest hlavy

• CT navigace  - nutná u 9 pacientů

• SCH fenestrace páteře – žádný

• Nikdo léčbu neukončil během 24M

NUSINERSEN
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14

Kyfoskolióza

14

4 pac.operace

8 M 5 F

RISDIPLAM

3 kopie

4 kopie

Typ SMA Počet kopií

el.vozík

Stupeň postižení Věk pacientů

14

12

2
SMA I

SMA II

SMA III

4

20-30

30-40

40-50

54

5

9

1
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EVRYSDI

RULM (maximum 43 b.)
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CHOP intend (maximum je 64 b.)
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FVC  (%)
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• Dávkování – denně u osob nad 20 kg 6.6 ml/den

• Perorální sirup – u 2 pacientů trávicí potíže

• Chladový řetězec – nutno sledovat teplotu a 
používat chladící tašku

• Nikdo léčbu neukončil během 18 M

EVRYSDI
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Kazuistika

Muž *1981
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Děkuji za pozornost
Dan Mazanec 2018
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Kazuistika
Nikdy samostatně nechodil, s dopomocí byl schopen chůze až do 5 let

Od 13 let elektrický vozík, respirační insuficience a kyfoskolióza 

Operace deformity páteře nebyla

1981-2010 NMC VFN (doc.Havlová) – lázně, rhb

2011-dosud NMC FNM 

1995 DNA - homozygotní delece 7+8 exon SMN1

2018 DNA - určen počet 3 kopií SMN2 genu 

Léčba

Dětství – dosud – rhb, pomůcky, el.vozík, kašlací asistent

3/2021 -12/2021 SLP Roche risdiplam

1/2022 úhrada Evrysdi
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Kazuistika – aktuální stav

Pracuje 8 h denně- CK Pestrý svět, byl zastupitel pro Prahu  

pečuje s manželkou o adoptivní dcerku

Subj.za 5 let pozvolná progrese slabosti na HK (PC, jídlo, hybnost 
prstů LHK),

progrese deformity páteře, vybočení kyčle vsedě. Dýchá dobře vsedě, 

vleže dýchá obtížně, má perif.edémy nohou, kontraktury AŠ

Obj. hodnocení                 3/2021         9/2021        3/2022 

CHOP intend (64)      :      22                 23                23

RULM               (43)      :      10                 10 11

FVC                   (%)      :       59                54                54


