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Doporuceni postupu pri lécbé Nusinersenem k Fijnu 2017.

Postup vypracovan na zakladé informaci z probéhlych klinickych studii ENDEAR, CHERISH, NURTURE,
v budoucnu se mtuze dle novych znalosti ménit.

Indikacni kritéria Iécby Nusineresenem ktera jsou spolecna pro vSechny typy SMA:

- Geneticky potvrzena diagndza 5qSMA (homozygotni delece ¢i heterozygotni delece a mutace
v genu SMIN1).

- Stanoveni poctu kopii SMN2 genu — prikaz minimalné 1 kopie.
- Vék pacienta: bez omezeni.

Priorita nasazeni lécby by méla byt dana pacientim s tézsimi formami SMA a nové diagnostikovanym
pacientdm s SMA u kterych je predikce vyznamné progrese v nasledujicich 6-12 mésicich, zejména riziko
ztraty chize, nutnost umélé plicni ventilace.

Vylucuijici kritéria 1écby Nusinersen ktera plati pro vSechny typy SMA:
- NemozZnost provedeni lumbalni punkce.

- Symptomaticka lécba, kterd neodpovida mezinarodnim standarddim péce.

Nespolupracujici rodina pacienta — vzdy zvazovano individualné oSettujicim lékafem.

Jiné zavazné interni onemocnéni nesouvisejici se zakladni diagnézou — vzdy zvazovano individualné
oSetfujicim lékarem.

Schema lécby a jednotlivé davky jsou shodné pro vSechny typy SMA pacientti bez rozdilu véku a vahy.

PFi prvnim podani IéCby je doporucena observace stavu 24 hodin po podani, pti ndslednych podani je
mozné snizit dobu observace na 6 hodin.

Pravidelné kontroly — zakladni pediatrické a neurologické vysetieni, APTT, Quick, KO, zdkladni biochemie
véetné CRP, zakladni ionty, glykémie, jaterni enzymy, biochemie moc¢i minimalné a 4 mésice. Jedenkrat
rocneé EKG.

Hodnoceni efektu lécby:
SMA typ | (vék nastupu obtizi do 6 mésicli véku, pocet kopii do 3)

- Klinické hodnoceni |écby je nutné provadét pred nasazenim lécby, nasledné po 6 mésicich Iécby
Skalou HINE, CHOP INTEND, vysetifeni dechovych fci.

- Po 12 mésicich I1éCby je nutné provést vyhodnoceni efektu IéCby - pfi prokazani zlepseni ¢i stagnaci
v nékterém z vySe uvedenych testl pokracovani v Ié¢bé, v ostatnich pfipadech ukonceni léCby.
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SMA typ Il a lll (vék nastupu obtiZi v détstvi, po 6. mésici véku)

- Béhem |écby je klinické testovani indikovano pred nasazenim lécby a dale v intervalech minimalné 6
mésicl skalou HFMSE+ 13 poloZzek, RULM - RULM - revidovany modulovy test horni koncetiny, skala
WHO hodnotici motorické milniky, 6 MWT (test 6minutové chlize) pokud je moziné jej provést,
spirometrie.

- Po 12 mésicich l1é¢by vyhodnoceni efektu, pti stagnaci Ci zlepseni ve Skdle HFMSE pokracovani
v |éCbé, v ostatnich pfipadech ukonceni |écby.

SMA typ IV (néstup obtizi v dospélosti)

- Nebyly provedeny zadné klinické studie 1é¢by, nelze tudiz doporudit Zadné kritéria hodnoceni k
posouzeni efektu. Presto i v této skupiné pacient( lIze dle principu efektu Iéku pfedpokladat efekt,
jako skalu hodnoceni efektu bychom doporucili pouzit HFMSE. Provedeni testu doporucujeme pred
nasazenim lécby a dale doporucujeme testovat v intervalech 6 mésicl, interval hodnoceni efektu
doporucujeme 12 mésicl. Pfi stagnaci ¢i zlepseni klinického obrazu pokracovani v [é¢bé.

Zdrojova dokumentace - pfilohy

Skaly hodnoceni:

SMA typ |

HINE - Hammersmith Infant Neurological Examination

CHOP INTEND- Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test for Neuromuscular Disease
SMA typ llalll

Zakladni HFMSE skala a jeji rozsiteni o 13 bodu.

RULM (revised upper limb test) - revidovany modulovy test horni koncetiny

6 MWT (test 6minutové chlize)

Spirometrie
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