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Streszczenie w języku polskim  

 

Rdzeniowy zanik mięśni (spinal muscular atrophy, SMA) to ciężka, uwarunkowana 

genetycznie, choroba prowadząca do postępującej niepełnosprawności ruchowej, a także 

niewydolności oddechowej i zgonu w pierwszych latach życia w postaci o wczesnym 

początku. SMA występuje z częstością ok. 1:9000 urodzeń i jest związana z mutacją genu 

SMN1, dziedziczoną w sposób autosomalny recesywny. Charakteryzuje się szerokim 

spektrum fenotypowym, które zależy od wieku wystąpienia pierwszych objawów. Jednym z 

czynników determinujących postać kliniczną SMA jest liczba kopii genu SMN2, który 

produkuje białko SMN, jednak w znacznie mniejszych ilościach niż gen SMN1. 

Nusinersen był pierwszym lekiem zarejestrowanym na świecie do leczenia SMA. Mechanizm 

jego działania opiera się na zwiększeniu produkcji funkcjonalnego białka SMN z genu SMN2 

poprzez korektę splicingu. W cyklu publikacji analizowano przebieg leczenia nusinersenem w 

populacji „rzeczywistej”. Potwierdzono, że leczenie nusinersenem pacjentów z SMA typu 1 

powyżej 7 miesiąca życia jest skuteczne i bezpieczne oraz wykazano, że lepszy wyjściowo 

status ruchowy oraz wyższa odpowiedź na leczenie po 6 miesiącach są pozytywnymi 

czynnikami prognostycznymi pozycji siedzącej u chorych. Ponadto udowodniono, że 

wprowadzenie odpowiednich działań organizacyjnych oraz dostosowanie harmonogramu 

leczenia, a przede wszystkim, mobilizacja środowiska medycznego i priorytetowość 

nadawana leczeniu SMA w trakcie trwania pandemii COVID 19 sprawiły, że pacjenci nie 

doświadczyli istotnych opóźnień w podawaniu leku w tym okresie.   

 


