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ZdAdNiA...eeeeeieeenneennnnen 2020 roku

w sprawie finansowania terapii genowej dzieci chorych na SMA -

rdzeniowy zanik mie$ni

Rdzeniowy zanik migsni (z ang. SMA) to cigzka, rzadka choroba, w ktorej dochodzi do
obumierania w rdzeniu kr¢ggowym neuronéw odpowiadajacych za prace mig¢sni. Brak impulséw
nerwowych powoduje postepujace ostabienie i zanik migsni szkieletowych, a w koncowym
efekcie czesciowy lub catkowity paraliz. W okoto 90 proc. przypadkéw pierwsze objawy
choroby wystepuja w niemowlectwie lub wczesnym dziecinstwie, chociaz choroba ta moze
pojawiac¢ si¢ u os6b w réoznym wieku. Rdzeniowy zanik migs$ni jest spowodowany wada
genetyczng — mutacjg w genie SMN 1. Mutacje te osoba chora otrzymuje po obojgu rodzicach,
zazwyczaj nieSwiadomych faktu jej posiadania.

Rozpowszechnienie rdzeniowego zaniku migsni w Polsce nie jest dokltadnie znane.
Szacuje si¢, ze obecnie w naszym kraju zyje okoto 800—1000 chorych na SMA, a co roku rodzi
si¢ okoto 40-50 dzieci, u ktérych rozpozna si¢ rdzeniowy zanik migsni, w tym 30—40 dzieci
Z najcigzsza postacig choroby.

Wiasciwa opieka medyczna, a szczeg6lnie fizjoterapia, potrafi znacznie spowolni¢
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 objawéw choroby, np.
niedtugo po urodzeniu, jest w stanie catkowicie zapobiec wystgpieniu objawow. Z tego powodu
na Swiecie wprowadza si¢ badania przesiewowe wszystkich noworodkéw w kierunku SMA,
tak aby modc rozpocza¢ leczenie natychmiast po wykryciu wady genetycznej, jeszcze zanim

rozpocznie si¢ $mier¢ neurondéw i utrata funkcji przez migsnie.

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). Dzialanie lecznicze Zolgensma polega na podniesieniu
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w motoneuronach poziomu biatka SMN, ktérego deficyt jest odpowiedzialny za rdzeniowy
zanik migsni. Przy terapii genowej degeneracja motoneuronéw zatrzymuje si¢, a choroba
przestaje postgpowac. W przypadku pacjentéw, u ktérych mig$nie nie ulegly jeszcze
znacznemu zanikowi, wlasciwa fizjoterapia 1 opieka medyczna pozwalaja przynieS¢ znaczng
poprawe.

Obecnie w Polsce finansowane ze srodkéw publicznych jest leczenie Spinrazg, jednak
zasadne byloby objecie refundacjag NFZ réwniez leku Zolgensma, tak aby chorzy i lekarze mieli
mozliwos¢ wyboru optymalnej metody leczenia, zwlaszcza u najmtodszych dzieci, u ktorych
leczenie genowe wigze si¢ z wyjatkowa skutecznos$cig. Takie rozwigzanie jest postulowane
takze przez Fundacje SMA.

Terapia genowa jest bardzo droga — kosztuje ok. 9-10 mln zl. Rodziny dzieci, ktore
choruja na rdzeniowy zanik mig$ni — chcac uzyska¢ dostep do leku — zmuszone sa do
organizowania zbiérek pienigdzy 1 pozyskiwania S$rodkéw na leczenie ze zrddet
pozarzadowych. Prowadzenie zbiérek pienigdzy nie tylko wydtuza okres oczekiwania na
terapi¢ genowa, ale rOwniez naraza pacjentdw na ryzyko nieotrzymania leku w odpowiednim
czasie (wedtug zrodet naukowych Zolgensma nalezy poda¢ dzieciom, ktdre nie przekroczyly
wagi 13,5 kg).

Majac na wzgledzie powyzsze, po wnikliwej analizie dostgpnych danych na temat
leczenia rdzeniowego zaniku migs$ni oraz Wspdlnego Stanowiska Polskiego Towarzystwa
Neurologéw Dziecigcych 1 Fundacji SMA w sprawie leczenia SMA, Konwent Marszatkow
Wojewddztw RP apeluje do Prezesa Rady Ministréw, Ministra Zdrowia i Ministra Finanséw
o umozliwienie polskim pacjentom, spetniajacym konieczne kryteria kliniczne, dost¢epu do
terapii genowej m.in. poprzez uwzglednienie jej w Narodowym Planie Choréb Rzadkich. Tym
samym Konwent apeluje o wprowadzenie leczenia terapia genowa rdzeniowego zaniku mig¢sni

do koszyka §wiadczen gwarantowanych finansowanych ze srodkéw publicznych.

Stanowisko kieruje si¢ do:
1. Pana Mateusza Morawieckiego - Prezesa Rady Ministrow RP

2. Pana Adama Niedzielskiego - Ministra Zdrowia

3. Pana Filipa Nowaka - p. o. Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia



