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Streszczenie
Rdzeniowy zanik mięśni (Spinal Muscular Atrophy, SMA) jest 
genetycznie uwarunkowanym postępującym schorzeniem cha-
rakteryzującym się przedwczesnym obumieraniem komórek 
ruchowych rdzenia kręgowego, którym szacunkowo w Polsce 
dotkniętych jest obecnie ok. 1200 osób. W pracy zaprezentowa-
na jest analiza odpowiedzi na zaproponowaną przez autorów an-
kietę badawczą, która została rozesłana do ponad 30 krajowych 
ośrodków leczących SMA, zarówno u pacjentów dorosłych jak 
i dotkniętych nią dzieci. Zgromadzone dane o blisko 247 leczo-
nych w Polsce pacjentów dorosłych oraz 286 dzieci, pozwoliły 
przy użyciu zaawansowanych narzędzi statystycznych, na wy-
ciągnięcie istotnych wniosków dotyczących obecnej sytuacji 
terapeutycznej SMA w skali kraju. Ustalono rozkład wiekowy 
pacjentów z SMA i na jej podstawie wyznaczono zmiany warto-
ści średniej masy ciała i jej mediany w zależności od typu SMA 
i liczby kopii genu SMN2. Przeanalizowano zależność występo-
wania skoliozy oraz czynników ryzyka jej wystąpienia u pacjen-
tów z SMA. W tym kontekście przedstawiono również dane do-
tyczące obecnych metod leczenia pacjentów, w szczególności 
z wykorzystaniem nusinersenu i wskazano główną przyczynę 
zaprzestania terapii tym preparatem. Dane przedstawione w pra-
cy mogą być przydatne w optymalizacji oraz ocenie skuteczno-
ści leczenia. Jednocześnie praca nakreśla podstawowy obraz 
doświadczenia pacjenta i opiekuna z SMA w erze po leczeniu, 
w tym zmiany jakości życia z roku na rok w wyniku stosowa-
nia nowych terapii i lepszej opieki.stanu zagrożenia życia. Celem 
pracy jest podsumowanie informacji na temat dotychczas opu-
blikowanych objawów neurologicznych COVID-19 w populacji 
pediatrycznej, ocena możliwych patomechanizmów ich powsta-
wania oraz porównanie z objawami występującymi u dorosłych.
Słowa kluczowe: rdzeniowy zanik mięśni, SMA, opieka, lecze-
nie, nusinersen, skolioza, komplikacje, przebieg choroby, kopie 
SMN2, demograficzne dane, cechy kliniczne, optymalizacja le-
czenia, analiza statystyczna

Abstract
Spinal Muscular Atrophy (SMA) is a genetically determined 
progressive disease characterized by the premature death of 
motor cells of the spinal cord, which currently affects approxi-
mately 1,200 people in Poland. The study presents an analysis 
of responses in the research questionnaire sent to over 30 na-
tional centers treating SMA, both in adult and children patients. 
The collected data on 247 adult patients and 286 children tre-
ated in Poland was processed with advanced statistical tools. 
The aim was to draw significant conclusions about the current 
therapeutic situation of SMA patients in the country. The age di-
stribution was determined. The changes in average and median 
body weight were established depending on the type of SMA 
and the number of SMN2 gene copies. The relationship betwe-
en scoliosis occurrence and risk factors for its occurrence in 
patients with SMA was analyzed. In this context, data on the 
current methods of treating patients, particularly with the use 
of nusinersen, was presented and the main reason for discon-
tinuing the medication was indicated. Finally, the work outlines 
a basic picture of the patient’s and caregiver’s experience with 
SMA in the post-treatment era, including changes in quality of 
life, year by year, due to new therapies and better care.
Key words: spinal muscular atrophy, SMA, healthcare, nusi-
nersen, treatment, scoliosis, complications, burden of illness, 
age, SMN2 copies, demographics, clinical features, medication 
optimization, statistical data analysis
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24]. Typ 4 z kolei rozpoczyna się w wieku dorosłym; jest 
to bardzo rzadko występujący typ SMA [25].

W 2016 roku pojawiły się pierwsze możliwości lecze-
nia zmieniającego naturalny przebieg SMA. Nusinersen 
(Spinraza®) jest to oligonukleotydem antysensownym   
zwiększającym produkcję białka SMN przez gen SMN2 
[17,26]. Lek został zarejestrowany w Europie, a więc 
i w Polsce w szerokim wskazaniu: rdzeniowy zanik mię-
śni. W Polsce jest w takim wskazaniu refundowany w ra-
mach programu lekowego finansowanego przez Narodowy 
Fundusz Zdrowia. Nusinersen jest podawany drogą nakłu-
cia lędźwiowego, w dawce 12 mg niezależnie od wieku pa-
cjenta, jego wagi i zaawansowania choroby. Pierwsze trzy 
dawki podaje się w odstępach dwutygodniowych, kolejną 
po miesiącu, a każdą następną co 4 miesiące [18]. Lek jest 
dobrze tolerowany, a jego działania niepożądane związane 
są najczęściej z drogą podania. Nakłucie lędźwiowe celem 
podania nusinersenu u starszych dzieci i osób dorosłych 
może być problematyczne ze względu na nasiloną skoliozę 
[27]. Czasami do podania leku konieczne jest  znieczule-
nie ogólne i kontrola radiologiczna (najczęściej tomografia 
komputerowa), 

W 2019 roku w USA, a w 2021 roku w Europie zare-
jestrowano rysdyplam (Evrysdi®), który  jest także mody-
fikatorem składania mRNA dla genu SMN2, dzięki czemu 
w oparciu o ten gen powstaje więcej prawidłowego białka. 
Nie jest jednak oligonukleotydem antysensownym, tylko  
małą cząsteczką modyfikującą splicing RNA [28,29]. Lek 
jest podawany doustnie w formie roztworu, codziennie. 
W Europie rejestracja leku nie obejmuje dzieci poniżej 2 
miesiąca życia. Rysdyplam nie jest obecnie w Polsce re-
fundowany, jego dostępność ogranicza się do uczestnictwa 
w badaniach klinicznych, programu wczesnego dostępu 
(grupa 50 pacjentów) oraz  korzystania z procedury ratun-
kowego dostępu do leku (RDTL).

Trzecim z zarejestrowanych leków na SMA jest ona-
semnogen abeparwowek (Zolgensma®), czyli terapia ge-
nowa. Lek ten dostarcza prawidłową kopię genu SMN1 
za pomocą wektora adenowirusowego (adeno associated 
virus serotype 9; AAV-9) [30-32]. Lek jest podawany do-
żylnie, raz w życiu. Rejestracja obejmuje dzieci do 2 roku 
życia (w USA) lub ważące do 21 kg (w Europie, przy czym 
nie zaleca się stosowania leku u dzieci ważących ponad 
13,5 kg). Terapia genowa nie jest refundowana; jest do-
stępność w Polsce ogranicza się do komercyjnego poda-
wania leku oraz niewielkiej grupy pacjentów zakwalifiko-
wanych do programu wczesnego dostępu, a także kilkorga 
dzieci uczestniczących w próbach klinicznych.  

Poza leczeniem wpływającym na przebieg naturalny 
choroby, pacjenci powinni być objęci wielospecjalistyczną 
opieką, obejmująca rehabilitację, wspomaganie oddecho-
we i żywieniowe, leczenie ortopedyczne i inne, dostoso-
wane do potrzeb indywidualnych pacjentów [33-35]. 

Pojawienie się leczenia przyczynowego w SMA nie 
tylko spowodowało zmianę rokowania w tej do niedaw-
na śmiertelnej lub bardzo ciężkiej chorobie, ale zmieniło 
także zakres świadczeń zdrowotnych, których pacjenci  
z SMA wymagają. W związku z programem lekowym i te-

Wstęp
Rdzeniowy zanik mięśni (Spinal Muscular Atrophy, 

SMA; ICD10: G12) jest genetycznie uwarunkowanym 
postępującym schorzeniem charakteryzującym się przed-
wczesnym obumieraniem komórek ruchowych rdzenia krę-
gowego. W związku z wprowadzeniem badań przesiewo-
wych noworodków w Polsce znane są obecnie dane doty-
czące częstości występowania choroby w naszej populacji. 
Jest to około 1 na 7000 noworodków, co odpowiada opubli-
kowanym danym niemieckim [1]. Liczba chorych w Polsce 
szacowana jest na około 1200 osób [2, 3].

Rdzeniowy zanik mięśni spowodowany jest mutacją 
w genie SMN1, kodującym białko SMN, którego niedo-
bór powoduje postępujące uszkodzenie komórek rucho-
wych rdzenia kręgowego i objawy choroby, czyli przede 
wszystkim osłabienie i zanik mięśni [4, 5]. Białko SMN 
jest kodowane również przez drugą, centromerową kopię 
genu SMN, czyli gen SMN2. Gen ten jednak wskutek nie-
wielkiej zmiany odpowiada za produkcje niewielkiej ilości 
stabilnego białka. Równocześnie jednak ilość ta może być 
różna, gdyż gen SMN2 może być zwielokrotniony. Więk-
sza liczba kopii genu SMN2 wiąże się zazwyczaj z póź-
niejszym początkiem i wolniejszym postępem objawów 
SMA [6,7].

Objawy SMA, czyli osłabienie, zanik i wiotkość doty-
czą wszystkich mięśni, także oddechowych, mogą jednak 
rozpocząć w różnym wieku i rozwijać w różnym tempie. 
Historycznie w przebiegu naturalnym choroby wyodręb-
niano 5 typów choroby w zależności od wieku, w jakim 
u pacjenta wystąpią objawy i jego najlepszego stanu funk-
cjonalnego [8,9]. Podział ten obejmuje postać „zero” - naj-
wcześniejszą i najostrzej przebiegającą, charakteryzującą 
się objawami wiotkości i osłabienia mięśni, a najczęściej 
także niewydolnością oddechową od urodzenia [10,11]. 
Typ 1 SMA jest najczęstszy. Rozpoznaje się go, gdy pierw-
sze objawy widoczne są u niemowlęcia przed 6 miesiącem 
życia i przed osiągnieciem umiejętności samodzielnego 
siedzenia. SMA typu 1 jest szybko postępujący; większość 
dzieci wymaga wentylacji mechanicznej już w pierwszym 
roku życia [12-15]. Ten typ SMA był do niedawna naj-
częstszą genetycznie uwarunkowaną przyczyną śmiertel-
ności niemowląt. Wdrożenie rehabilitacji, wentylacji me-
chanicznej, żywienia dojelitowego pozwala na wydłużenie 
życia chorych dzieci, dzięki czemu w ostatnich dekadach 
rosła liczba pacjentów z SMA typu 1, którzy przeżywają 
do wieku dorosłego. W ostatnich latach leczenie zmienia-
jące przebieg naturalny SMA radykalnie poprawiło roko-
wanie w SMA typu 1 [16-19].

Typ 2 SMA rozpoznaje się u pacjentów, u których 
pierwsze objawy wystąpiły między 7 a 18 miesiącem ży-
cia, czyli po osiągnięciu przez pacjenta umiejętności samo-
dzielnego siedzenia a przed osiągnięciem samodzielnego 
chodzenia. Ta postać choroby postępuje wolniej, jednak 
część pacjentów wymaga w ciągu kilku pierwszych lat ży-
cia wsparcia oddechowego. Objawem częstym w SMA ty-
pu 2 jest szybko rozwijająca się skolioza [20-22]. U dzieci, 
u których pierwsze objawy SMA wystąpiły po osiągnieciu 
samodzielnego chodzenia rozpoznaje się typ 3 SMA [23, 
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rapią nusinersenem konieczne są powtarzane hospitaliza-
cje pacjentów oraz liczne wymagane programem konsul-
tacje. Terapia rysdyplamem także łączy się z konieczno-
ścią wizyt pacjentów, choć mogą się one odbywać w trybie 
ambulatoryjnym. Terapia genowa jest podawana w ramach 
hospitalizacji. 

Obecnie 32 ośrodki w Polsce prowadzą program lecze-
nia SMA.

Cel pracy
Celem pracy była charakterystyka grup chorych na 

SMA ze szczególnym uwzględnieniem problemu skolio-
zy i jej wpływu na możliwość leczenia SMA u pacjentów 
pozostających pod opieką w ośrodkach prowadzących te-
rapię w ramach programu lekowego oraz w ramach innego 
sposobu finansowania.

Metodyka
Badanie zostało przeprowadzone w Polsce w okresie 

stycznia do marca 2021 r. Do badania zaproszono leka-
rzy mających pod swoją opieką przynajmniej 5 pacjentów 
z SMA.  Każdy z uczestników wypełniał kwestionariusz 
badawczy oraz wypełniał dzienniczki dotyczące pacjen-
tów. Kwestionariusz badawczy zawierał pytania na temat 
ośrodka prowadzącego leczenia, liczby pacjentów leczo-
nych poszczególnymi lekami (Tab. I) 
Tabela I. Kwestionariusz dotyczący ośrodka i charakterystyki leczonych pacjentów.   
Table. I. Site and Patient Characteristics Questionnaire.

Liczba osób aktualnie leczonych

Aktualne postępowanie terapeutyczne:

Leczeni w ramach Programu lekowego B.102

Leczeni w ramach badań klinicznych

Leczeni w innym trybie finansowania terapii

Aktualnie nieleczeni

Liczba osób aktualnie leczonych przez ankietowanych

Roczna liczba rozpoznań SMA? 

Typ SMA nowo rozpoznanych chorych 

Typ 0

Typ 1

Typ 2

Typ 3

Typ 4

Pacjenci przedobjawowi

Ilu spośród nowo rozpoznawanych w ciągu roku chorych na SMA danego typu spełnia kryteria włączenia do Programu 
lekowego B.102? 

Typ 0

Typ 1

Typ 2

Typ 3

Typ 4

Pacjenci przedobjawowi

Ile osób ogółem jest aktualnie leczonych nusinersenem

Dzienniczki miały na celu raportowanie konkretnych 
problemów związanych z SMA w oparciu o dokumentację 
medyczną, w tym typ choroby, masę ciała, problem sko-
liozy, wyniki badania funkcjonalnego w różnych skalach,  
a także stosowane leki.  

Pytania, dla których odpowiedzi zostały zakwalifiko-
wane jako ilościowe, przedstawiono za pomocą podstawo-
wych statystyk opisowych (średnia i odchylenie standardo-
we, mediana, kwartyle oraz wartości minimalne i maksy-
malne). Parametry jakościowe zostały scharakteryzowane 
przez liczbę wystąpień danej kategorii oraz odpowiadają-
cą jej wartość procenta. Porównania procentów wykona-
no za pomocą testu chi-kwadrat. Ten sam test został uży-
ty do zweryfikowania związku między dwoma pytaniami  
o charakterze jakościowym, o ile liczebności oczekiwane 
nie były mniejsze od 5 – w takich przypadkach wykorzy-
stano dokładny test Fishera. Dla zweryfikowania bardziej 
szczegółowych zależności między parametrami jakościo-
wymi, wykonano dodatkowo jednoczynnikową regresję 
logistyczną. Porównanie odpowiedzi na pytania o charak-
terze ilościowym dokonano za pomocą nieparametryczne-
go testu Manna-Whitney’a, We wszystkich analizach przy-
jęto poziom istotności statystycznej p = 0,05. Przedstawio-
ne obliczenia statystyczne zostały wykonane w programie 
STATISTICA v, 13 oraz pakiecie R ( R Core Team (2018), 
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R: A language and environment for statistical computing, 
R Foundation for Statistical Computing, Vienna, Austria, 
Available online at https://www,R-project,org/)

Wyniki
W projekcie udział wzięło 12 lekarzy (5 leczących 

pacjentów dorosłych i 7 leczących dzieci i młodzież). 
W sumie ośrodki, z których pochodziły raporty i eksper-
ci, miały pod opieka 533 pacjentów z SMA, w tym 286 
dzieci (53,7% wszystkich leczonych) oraz 247 dorosłych 
(46,3%). Charakterystykę pacjentów opisanych w ankie-
tach przedstawia Tabela II.  

Najczęściej stosowanym lekiem był nusinersen (376 
osób, 70,5%). Spośród wszystkich dzieci ten lek stosuje 
226 osób (79% ogółu wszystkich pacjentów pediatrycz-
nych), zaś wśród dorosłych nusinersen stosuje 192 osoby 
(77,7% wszystkich dorosłych pacjentów SMA). Poza nu-
sinersenem, 77 osób (14,5%) jest leczonych innymi leka-
mi w ramach badań klinicznych, natomiast 39 osób (7,3%) 
korzysta z innych trybów finansowania różnych terapii. 
Aktualnie nieleczonych było 41 pacjentów (7,7% ogółu 
raportowanej grupy). Istotne statystycznie różnice w aktu-
alnym postępowaniu terapeutycznym (p < 0,0001) są ob-
serwowane w przypadku leczenia w innym trybie finanso-
wania i braku leczenia: z innego trybu finansowania korzy-
stają głównie dzieci (38 pacjentów pediatrycznych (16,4% 
wszystkich leczonych dzieci) oraz 1 dorosły (0,4% leczo-

nych dorosłych), zaś brak leczenia zdecydowanie częściej 
dotyka dorosłych (34 osoby (13,8% wszystkich dorosłych) 
oraz 7 dzieci (2,5% wszystkich dzieci)). 

Według szacunków ankietowanych, rocznie w Polsce 
rozpoznawane są 52 nowe przypadki SMA (co stanowi 
ok. 10% wszystkich leczonych pacjentów SMA), z czego 
38 pacjentów to dzieci (73% wszystkich rocznych rozpo-
znań) i 14 dorosłych (ok. 27% wszystkich rocznych roz-
poznań). Wśród nowych rozpoznań SMA najwięcej przy-
padków jest typu 1 (22 osoby, 42% wszystkich rocznych 
rozpoznań) oraz typu 3 (19 osób, 36,5% wszystkich rocz-
nych rozpoznań). Najmniej przypadków odnotowano dla 
typu 4 (3 osoby, 5,8% wszystkich rocznych rozpoznań), 
typu 0 (1 osoba, ok. 2% wszystkich rocznych rozpoznań) 
oraz pacjenta przedobjawowego (1 osoba, ok. 2% wszyst-
kich rocznych rozpoznań). Należy podkreślić, że ankie-
ta była przeprowadzona przed wprowadzeniem do Pol-
ski powszechnych badań przesiewowych noworodków.  
W ostatnim roku zarejestrowano także 6 przypadków typu 
2 (11,5% wszystkich rocznych rozpoznań). Niemal wszy-
scy raportowani pacjenci z SMA rozpoznanym w ciągu 
roku spełnili kryteria włączenia do Programu Lekowego 
B.102. Do tego programu nie został włączony tylko jeden 
pacjent z SMA typu 1. 

Wśród raportowanych pacjentów leczonych nusinerse-
nem najwięcej osób ma typ 3 SMA (203 osoby, co stano-
wi 48,6% wszystkich leczonych tym lekiem), 110 osób ma 

Proszę teraz rozdzielić leczonych w Pana/ią OŚRODKU nusinersenem według typu SMA 

Typ 0

Typ 1

Typ 2

Typ 3

Typ 4

Pacjenci przedobjawowi

U ilu spośród chorych leczonych nusinersenem w Pana/i OŚRODKU zakończono już terapię tym lekiem? 

W oparciu o Pana/i wiedzę i doświadczenia, jak Pan/i szacuje, u jakiego odsetka chorych na SMA nie jest w ogóle 
możliwe rozpoczęcie leczenia nusinersenem z uwagi na brak możliwości wykonania nakłucia lędźwiowego lub 
podpotylicznego? †

Ilu ma Pan/i obecnie pod swoją opieką chorych na SMA nieleczonych nusinersenem z powodu braku możliwości 
wykonania nakłucia lędźwiowego lub podpotylicznego? 

W oparciu o Pana/i wiedzę i doświadczenia, jak Pan/i szacuje, u jakiego odsetka chorych na SMA leczonych 
nusinersenem, preparat ten podawany jest dooponowo przez nakłucie podpotyliczne, z powodu braku możliwości 
wykonania nakłucia lędźwiowego? 

Ilu ma Pan/i obecnie pod swoją opieką chorych na SMA chorych leczonych nusinersenem, u których preparat 
ten podawany jest dooponowo przez nakłucie podpotyliczne, z powodu braku możliwości wykonania nakłucia 
lędźwiowego? 

Jak Pan/i ocenia potrzebę udostępnienia polskim chorym na SMA możliwości leczenia risdiplamem w ramach 
programu lekowego? †

W przypadku pełnej swobody wyboru pomiędzy nusinersenem a risdiplamem, u jakiego % pacjentów, u których 
ROZPOCZYNANE jest leczenie modyfikujące przebieg choroby wprowadzałby/aby Pan/i każdy z tych leków? †

Nusinersen

Rysdyplam

W przypadku pełnej swobody wyboru pomiędzy nusinersenem a risdiplamem, u jakiego % pacjentów OBECNIE 
LECZONYCh nusinersenem wprowadziłby/aby Pan/i risdiplam? †
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Tabela II. Charakterystyka pacjentów będących pod opieką ośrodków eksperckich biorących udział w badaniu 
Table. II. Characteristics of patients under the care of centers of excellence participating in the study.

Ogół Dzieci Dorośli Wartość p

Liczba % Liczba % Liczba %
Liczba osób aktualnie leczonych 533 286 53,66 247 46,34 0,091
Aktualne postępowanie terapeutyczne: < 0,0001
Leczeni w ramach Programu lekowego 
B.102 376 70,54 194 67,83 182 73,68

Leczeni w ramach badań klinicznych 77 14,45 47 16,43 30 12,15
Leczeni w innym trybie finansowania terapii 39 7,32 38 13,29 1 0,40
Aktualnie nieleczeni 41 7,69 7 2,45 34 13,77
Liczba osób aktualnie leczonych przez 
ankietowanych 493 260 52,74 233 47,26 0,224

Roczna liczba rozpoznań SMA? *** 52 9,76 38 73,08 14 26,92 0,0009
Typ SMA nowo rozpoznanych chorych * 0,0006
Typ 0 1 1,92 1 2,63 0 0,00
Typ 1 22 42,31 21 55,26 1 7,14
Typ 2 6 11,54 5 13,16 1 7,14
Typ 3 19 36,54 10 26,32 9 64,29
Typ 4 3 5,77 0 0,00 3 21,43
Pacjenci przedobjawowi 1 1,92 1 2,63 0 0,00
Ile osób ogółem jest aktualnie leczonych 
nusinersenem 418 78,42 226 79,02 192 77,73 0,096

Proszę teraz rozdzielić leczonych w Pana/
ią OŚRODKU nusinersenem według typu 
SMA **

Typ 0 0 0,00 0 0,00 0 0,00 0,0007
Typ 1 110 26,32 92 40,71 18 9,38
Typ 2 89 21,29 58 25,66 31 16,15
Typ 3 203 48,56 73 32,30 130 67,71
Typ 4 13 3,11 0 0,00 13 6,77
Pacjenci przedobjawowi 3 0,72 3 1,33 0 0,00
U ilu spośród chorych leczonych 
nusinersenem w Pana/i OŚRODKU 
zakończono już terapię tym lekiem? **

45 10,77 34 15,04 11 5,73 0,0006

W oparciu o Pana/i wiedzę 
i doświadczenia, jak Pan/i szacuje, 
u jakiego odsetka chorych na SMA 
nie jest w ogóle możliwe rozpoczęcie 
leczenia nusinersenem z uwagi na 
brak możliwości wykonania nakłucia 
lędźwiowego lub podpotylicznego? 

5 (5-5) 5,59 
(3,73) 5 (1-5) 4,57 

(3,05) 5 (5-5) 7 (4,47) 0,43

Ilu ma Pan/i obecnie pod swoją 
opieką chorych na SMA nieleczonych 
nusinersenem z powodu braku możliwości 
wykonania nakłucia lędźwiowego lub 
podpotylicznego? ***

16 3,25 2 12,5 14 87,5 0,0027

W oparciu o Pana/i wiedzę 
i doświadczenia, jak Pan/i szacuje, 
u jakiego odsetka chorych na SMA 
leczonych nusinersenem, preparat 
ten podawany jest dooponowo przez 
nakłucie podpotyliczne, z powodu 
braku możliwości wykonania nakłucia 
lędźwiowego? 

1 (0,5-3,5) 2,33 
(2,96) 1 (0-2) 1,43 

(1,72) 2 (1-5) 3,6 
(4,04) 0,34
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typ 1 (26,3% wszystkich leczonych tym lekiem), 89 osób 
ma typ 2 (21,3% wszystkich leczonych tym lekiem). Naj-
mniej osób leczonych nusinersenem ma typ 4 (13 osób, 
3% wszystkich leczonych tym lekiem) lub jest zaliczana 
do grupy pacjentów przedobjawowych (3 osoby, 0,7% 
wszystkich leczonych tym lekiem). Wśród leczonych nu-
sinersenem nie ma pacjentów SMA z typem 0. 

Cechy kliniczne raportowanych pacjentów przedstawia 
Tabela III. Należy zwrócić uwagę, że czas trwania terapii 
nusinersenem jest zdecydowanie dłuższy u dzieci niż u do-
rosłych (średni czas leczenia u dzieci to 21 miesięcy gdy 
u dorosłych to 14 miesięcy). Badana grupa jest obecnie le-
czona nusinersenem i rysdyplamem, a w przeszłości był 
jeszcze stosowany olesoksym (u 4 dorosłych osób). Wśród 
badanej grupy nie było pacjentów uczestniczących w ba-
daniu klinicznym branaplamu. W zakresie częstości wy-
stępowania i nasilenia skoliozy nie stwierdzono żadnych 
istotnych różnic między dorosłymi i dziećmi. Tabela IV 
przedstawia dane dotyczące pacjentów ze skoliozą. 

Z danych zebranych w ankietach wynika, że ryzyko 
skoliozy jest związane  z  aktualnym wiekiem pacjenta, 
wiekiem pacjenta w momencie diagnozy, czasem, jaki 
upłynął od rozpoznania SMA, typem SMA, liczbą kopii 
genu SMN2 oraz stanem funkcjonalnym pacjenta. Ryzyko 

skoliozy nie ma związku z masą ciała pacjenta ani czasem 
trwania terapii nusinersenem. Pacjenci ze skoliozą są starsi 
od tych bez skoliozy, a w momencie diagnozy byli młodsi 
od pacjentów bez skoliozy. W ocenach w skalach funkcjo-
nalnych pacjenci ze skoliozą osiągają niższe wartości niż 
pacjenci bez skoliozy. Zarówno w grupie osób ze skoliozą, 
jak i bez skoliozy nie ma żadnych statystycznie istotnych 
różnic w skalach funkcjonalności między dziećmi i doro-
słymi (wartości p dla tych porównań powyżej 0,05). 

Ankiety dotyczyły także liczby kopii genu SMN2 
stwierdzonych u raportowanych pacjentów oraz typu 
choroby (Tabela V). Ponad połowa pacjentów rozpozna-
ny miała typ 3 choroby, 20% - typ 1, 26%- typ2, 2% - 
typ4, a tylko 3 pacjentów (1%) było w przedobjawowej 
fazie choroby. 

Stwierdzono również statystycznie istotny związek 
wieku z typem SMA (p < 0,001), co ilustruje Tabela VI. 
W Tabeli VII przedstawiono rozkład  wiekowy pacjentów  
z SMA w zależności od liczby kopii genu SMN2. 

Wśród badanej populacji 3 kopie genu SMN2 najczę-
ściej występują u pacjentów w wieku od 3 do 49 lat. W tym 
samym przedziale wiekowym dość często pojawiają się 4 
kopie tego genu. Najwięcej osób z dwiema kopiami genu 
SMN2 jest w wieku od 3 do 11 lat. 

Ilu ma Pan/i obecnie pod swoją opieką 
chorych na SMA chorych leczonych 
nusinersenem, u których preparat 
ten podawany jest dooponowo przez 
nakłucie podpotyliczne, z powodu 
braku możliwości wykonania nakłucia 
lędźwiowego? ***

3 0,61 0 0,00 3 100 0,083

Jak Pan/i ocenia potrzebę udostępnienia 
polskim chorym na SMA możliwości 
leczenia rysdyplamem w ramach 
programu lekowego? 

7 (6,5-7)
zbyt 
mała 
skala

7 (7-7)
zbyt 
mała 
skala

7 (6-7)
zbyt 
mała 
skala

0,53

W przypadku pełnej swobody 
wyboru pomiędzy nusinersenem 
a risdiplamem, u jakiego % pacjentów, 
u których ROZPOCZYNANE jest 
leczenie modyfikujące przebieg choroby 
wprowadzałby/aby Pan/i każdy z tych 
leków? 

Nusinersen 30,0 
(17,5-
46,7)

32,6 
(21,5)

30,0 
(11,7-
50,0)

35,0 
(26,3)

28,3 
(23,3-35)

29,3 
(14,7) 0,639

Rysdyplam 70,0 
(53,3-
82,5)

67,4 
(21,5)

70,0 
(50,0-
88,3)

65,0 
(26,3)

71,7 (65-
76,7)

70,7 
(14,7) 0,639

W przypadku pełnej swobody wyboru 
pomiędzy nusinersenem a rysdyplamem, 
u jakiego % pacjentów OBECNIE 
LECZONYCh nusinersenem wprowadziłby/
aby Pan/i rysdyplam? 

58,3 
(33,3-70)

54,3 
(23,6)

58,3 
(30,0-
71,7)

55,0 
(27,2)

63,3 
(36,7-
68,3)

53,3 
(20,3) 0,876

* Procent liczony do rocznej liczby rozpoznań
** Procent liczony do liczby osób leczonych nusinersenem
*** Procent liczony do ogółu liczby osób w danym pytaniu
**** W kolumnach „Liczba” znajduje się mediana w nawiasie kwartyl dolny-kwartyl górny, zaś w kolumnach  „%” znajduje się średnia 
arytmetyczna i w nawiasie odchylenie standardowe
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Tabela III. Charakterystyka raportowanych pacjentów 
Table. III. Characteristics of the reported patients
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Tabela IV. Korelacja badanych parametrów z występowaniem skoliozy u pacjentów. 
Table. IV. Correlation of the studied parameters with the occurrence of scoliosis in patients

Ogół (N=219) Skolioza 
Nie (N=97)

Skolioza
Tak (N=122)

Wartość 
p

Płeć 0,2
Kobieta 110 (50,2%) 44 (45,4%) 66 (54,1%)
Mężczyzna 109 (49,8%) 53 (54,6%) 56 (45,9%)
Masa ciała w momencie rozpoznania (kg) 0,13
Wartość średnia (SD) 25,6 (23,5) 28,3 (23,9) 22,4 (22,7)
Mediana [Q1-Q3] 14 [9-45] 16,5 [9,5-49,5] 12 [9-17]
Brak danych 102 (46,6%) 33 (34,0%) 69 (56,6%)
Aktualna masa ciała (kg) 0,91
Wartość średnia (SD) 22,7 (15,5) 21,5 (18,2) 23,6 (13,0)
Mediana [Q1-Q3] 21 [9-34] 16 [5-36] 23 [13-33]
Wiek pacjenta w momencie diagnozy (lata) 0,015
Wartość średnia (SD) 6,65 (10,2) 9,03 (12,1) 4,76 (7,86)
Mediana [Q1-Q3] 2 [1-9] 4 [1-12] 2 [1-4]
Czas od diagnozy (mies.) < 0,0001
Wartość średnia (SD) 194 (154) 150 (154) 228 (146)
Mediana [Q1-Q3] 157 [56-306] 73 [29-229] 204 [109-337]
Typ SMA 0,0015
Chorzy przedobjawowi 3 (1,4%) 3 (3,1%) 0 (0%)
Typ 1 43 (19,6%) 17 (17,5%) 26 (21,3%)
Typ 2 56 (25,6%) 16 (16,5%) 40 (32,8%)
Typ 3 112 (51,1%) 56 (57,7%) 56 (45,9%)
Typ 4 5 (2,3%) 5 (5,2%) 0 (0%)
Liczba kopii genu SMN2 < 0,0001
>4 kopie 5 (2,3%) 4 (4,1%) 1 (0,8%)
2 kopie 30 (13,7%) 15 (15,5%) 15 (12,3%)
3 kopie 128 (58,4%) 41 (42,3%) 87 (71,3%)
4 kopie 52 (23,7%) 36 (37,1%) 16 (13,1%)
Brak danych 4 (1,8%) 1 (1,0%) 3 (2,5%)
Ostatni pomiar skali funkcjonalności CHOP-
INTEND 0,23

Wartość średnia (SD) 29,9 (14,5) 33,8 (20,2) 28,6 (11,7)
Mediana [Q1-Q3] 31 [20-36,5] 34 [15,5-50,5] 30 [20,5-35,5]
Brak danych 111 (50,7%) 69 (71,1%) 42 (34,4%)
Ostatni pomiar skali funkcjonalności HFMSE 0,0016
Wartość średnia (SD) 36,8 (17,4) 40,8 (17,0) 30,2 (16,2)
Mediana [Q1-Q3] 37 [24-52] 41 [28-56] 29,5 [14-45]
Brak danych 108 (49,3%) 28 (28,9%) 80 (65,6%)
Ostatni pomiar skali funkcjonalności MFM-32 0,0007
Wartość średnia (SD) 52,1 (25,6) 79,6 (6,43) 42,3 (22,4)
Mediana [Q1-Q3] 55 [35-74] 81 [74-84] 44,5 [32-56]
Brak danych 200 (91,3%) 92 (94,8%) 108 (88,5%)
Ostatni pomiar skali funkcjonalności RULM 0,0036
Wartość średnia (SD) 25,3 (11,4) 35,6 (3,13) 22,5 (11,3)
Mediana [Q1-Q3] 30 [16-36] 37 [37-37] 23,5 [16-32]
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Brak danych 196 (89,5%) 92 (94,8%) 104 (85,2%)
Dotychczasowa długość terapii 
nusinersenem (mies) 0,098

Wartość średnia (SD) 17,7 (10,0) 18,4 (10,1) 17,0 (9,89)
Mediana [Q1-Q3] 17 [13-20] 18 [13-20] 16 [13-19]
Brak danych 26 (11,9%) 8 (8,2%) 18 (14,8%)

Tabela V. Rozkład liczby kopii genu SMN2 w każdym typie SMA (liczby na czerwono mają liczebność > 10) 
Table. V. Distribution of the SMN2 gene copy number in each SMA type (numbers in red colour are for > 10 cases).

Typ SMA
Liczba kopii genu SMN2

2 kopie 3 kopie 4 kopie >4 kopie Brak danych Razem

Typ 1 20 20 3 0 0 43

% ogółu 9% 9% 1% 0% 0% 20%

Typ 2 6 44 5 1 0 56

% ogółu 3% 20% 2% 0% 0% 26%

Typ 3 3 62 40 3 4 112

% ogółu 1% 28% 18% 1% 2% 51%

Typ 4 0 1 4 0 0 5

% ogółu 0% 0% 2% 0% 0% 2%

Chory 
przedobjawowy 1 1 0 1 0 3

% ogółu 0% 0% 0% 0% 0% 1%

Ogół 30 128 52 5 4 219

% ogółu 14% 58% 24% 2% 2% 100%

Tabela VI. Rozkład wieku pacjentów w każdym typie SMA (liczby na czerwono mają liczebność > 10). 
Table. VI. Age distribution of patients in each type of SMA (numbers in red colour are for > 10 cases).

przedziały 
wiekowe

Typ SMA

Typ 1 Typ 2 Typ 3 Typ 4 Chory przedobjawowy Razem

0-2 lata 2 3 0 0 1 6

% ogółu 1% 1% 0% 0% 0% 3%

3-11 lat 23 17 20 0 2 62

% ogółu 11% 8% 9% 0% 1% 28%

12-17 lat 7 8 19 0 0 34

% ogółu 3% 4% 9% 0% 0% 16%

18-29 lat 5 16 23 0 0 44

% ogółu 2% 7% 11% 0% 0% 20%

30-39 lat 4 9 20 3 0 36

% ogółu 2% 4% 9% 1% 0% 16%

40-49 lat 2 3 19 0 0 24

% ogółu 1% 1% 9% 0% 0% 11%

50-59 lat 0 0 7 2 0 9

% ogółu 0% 0% 3% 1% 0% 4%

60-69 lat 0 0 4 0 0 4

% ogółu 0% 0% 2% 0% 0% 2%

Ogół 43 56 112 5 3 219

% ogółu 20% 26% 51% 2% 1% 100%
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Istotny statystycznie okazał się też związek między ak-
tualną masą ciała pacjentów a typem SMA i liczbą kopii 
genu SMN2. Wykryto dodatnią korelację o średniej sile 
masy ciała z typem SMA (p < 0,0001, współczynnik kore-
lacji rang Spearmana wynosi 0,57), jak również masy ciała  
z liczbą kopii genu SMN2 (p < 0,0001, współczynnik kore-
lacji rang Spearmana wynosi 0,41). Tabele VIII i IX poka-
zują, jak zmienia się wartość średnia masy ciała i jej media-
na w zależności od typu SMA i liczby kopii genu SMN2. 
W przypadku typu SMA, ze wzrostem liczby definiującej 
typ SMA wzrasta aktualna masa ciała. Podobna zależność 
jest widoczna dla liczby kopii genu SMN2 – ze wzrostem 
liczby kopii genu, wzrasta masa ciała pacjenta. Wyjątek sta-
nowi tu 5 pacjentów mających więcej niż 4 kopie tego genu 
– być może to odstępstwo od tej reguły jest spowodowane 
zbyt mała liczbą osób z taką liczbą kopii genu.  

Dwie kopie genu częściej występują u kobiet niż u męż-
czyzn, trzy kopie genu praktycznie jednakowo często po-

jawiają się u obu płci, ale 4 i więcej kopii genu przeważają 
u mężczyzn niż u kobiet. Masa ciała w momencie rozpo-
znania różni między osobami z 2 kopiami genu i czterema 
kopiami genu (p < 0,0001) oraz między trzema i czterema 
kopiami genu (p < 0,0001), przyjmując największą war-
tość dla 4 kopii genu w porównaniu do 2 i 3 kopii genu. 
Aktualna masa ciała, podobnie jak masa ciała w momen-
cie rozpoznania, różni się między osobami z 2 kopiami  
i czterema kopiami genu (p < 0,0001) oraz między trzema 
i czterema kopiami genu (p = 0,0007), ale także między 
dwoma i trzema kopiami genu (p < 0,0001). Wiek bada-
nych różni się tylko między osobami z 2 kopiami i czte-
rema kopiami genu (p < 0,0001) oraz między dwoma  
i trzema kopiami genu (p = 0,0013). Tu także widać trend 
rosnący, tzn.  im większa liczba kopii genu tym pacjent 
starszy, jednak różnica wieku wśród pacjentów z 3 i 4 ko-
piami genu nie jest istotna statystycznie (p = 0,46). Wiek  
w momencie diagnozy różni się między praktycznie 

Tabela VII. Rozkład wieku pacjentów ze względu na liczbę kopii genu SMN2 (liczby na czerwono mają liczebność > 10). 
Table. VII. Age distribution of patients according to the number of copies of the SMN2 gene (numbers in red colour are 
for > 10 cases).

Typ SMA
Liczba kopii genu SMN2

2 kopie 3 kopie 4 kopie >4 kopie Brak danych Razem

0-2 lata 4 2 0 0 0 6

% ogółu 2% 1% 0% 0% 0% 3%

3-11 lat 15 34 8 3 2 62

% ogółu 7% 16% 4% 1% 1% 28%

12-17 lat 3 22 9 0 0 34

% ogółu 1% 10% 4% 0% 0% 16%

18-29 lat 4 25 13 0 2 44

% ogółu 2% 11% 6% 0% 1% 20%

30-39 lat 2 24 9 1 0 36

% ogółu 1% 11% 4% 0% 0% 16%

40-49 lat 2 16 5 1 0 24

% ogółu 1% 7% 2% 0% 0% 11%

50-59 lat 0 3 6 0 0 9

% ogółu 0% 1% 3% 0% 0% 4%

60-69 lat 0 2 2 0 0 4

% ogółu 0% 1% 1% 0% 0% 2%

Ogół 30 128 52 5 4 219

% ogółu 14% 58% 24% 2% 2% 100%

Tabela VIII. Aktualna masa pacjentów ze względu na typ SMA.
Table. VIII. The current weight of patients by the type of SMA.

Aktualna masa ciała pacjentów

Typ SMA N Średnia Mediana

Typ 1 43 26,2 21

Typ 2 56 41,2 41

Typ 3 112 57,9 58

Typ 4 5 80,0 83

Chory przedobjawowy 3 12,3 14
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wszystkimi rodzajami kopii genu: między dwoma i trze-
ma kopiami (p = 0,004), dwoma i czterema (p < 0,0001) 
oraz trzema i czterema kopiami genu (p < 0,0001). Tu rów-
nież widać trend rosnący, im więcej kopii genu SMN2, tym 
starszy pacjent w momencie rozpoznania SMA. Czas ja-
ki upłynął od diagnozy różni się tylko między 2 kopiami  
i trzema kopiami genu (p = 0,0027), przy czym ten czas 
dla pacjentów z trzema kopiami genu jest zdecydowanie 
dłuższy niż wśród pacjentów z dwoma kopiami tego genu. 
Typ 2 SMA koreluje z dwiema kopiami genu, 3 kopie genu 
są charakterystyczne raczej dla typ 2 i 3 SMA, natomiast  
z typem 3 SMA częściej łączą się 4 i więcej niż 4 kopie 
genu SMN2. Zatem typ 1 SMA jest powiązany z 2 kopiami 
genu, typ 2 SMA z trzema kopiami genu, a typ 3 SMA z 3, 
4 i więcej 4 kopiami genu SMN2. Wynik w skali CHOP-
-INTEND różni się jedynie między grupą z 2 kopiami genu  
a grupą o liczbie kopii genu więcej niż 4 (p = 0,0235). Na-
tomiast wynik w skali HFMSE jest wyższy w grupie pa-
cjentów z 4 niż 3 kopiami (p = 0,0004) – i jest to jedyna 
różnica dla tego parametru z względu na liczbę kopii ge-
nu SMN2. Wśród pacjentów ze skoliozą najczęściej były 
obecne 2 lub 3 kopie genu SMN2. Podobnie, 2 lub 3 ko-
pie genu SMN2 najczęściej występowały wśród pacjentów  
z kątem Cobba większym niż 40 stopni. 

Stwierdzono statystycznie istotny związek między licz-
bą kopii genu SMN2 a typem SMA (p < 0,0001). Dwie 
kopie genu najczęściej występują w typie 1, a 4 kopie genu 
– w typie 3. 

Ankietowani lekarze wskazali, że spośród  pacjentów 
będących pod ich opieką 45 osób zakończyło leczenie nu-
sinersenem (ok. 11% spośród wszystkich leczonych tym 
preparatem). Wśród tych osób znacznie więcej jest dzie-
ci (34 pacjentów SMA, co stanowi 15% wszystkich dzieci 
leczonych nusinersenem) niż dorosłych (11 osób, co sta-
nowi ok. 6% wszystkich dorosłych leczonym tym lekiem) 
– zaobserwowana różnica jest istotna statystycznie (p = 
0,0006). Wśród powodów zakończenia terapii nusinerse-
nem najczęściej wskazywano (Tabela XI): pogorszenie się 
stanu pacjenta (średnio u 14,5% osób), brak poprawy stanu 
pacjenta (średnio u 17% osób), bezwzględne przeciwwska-
zania do nakłucia lędźwiowego (średnio u ok. 6% osób), 
zaawansowana skolioza uniemożliwiająca podanie doka-
nałowe leku (średnio u 18,4% osób), zgon pacjenta (śred-
nio u 20% osób), zmiana na inny lek (średnio u 16% osób).  

Według lekarzy zaangażowanych w leczenie SMA dla 
średnio 5,6% pacjentów chorych na SMA nie jest możliwe 
rozpoczęcie leczenia nusinersenem z uwagi na brak możli-

wości wykonania nakłucia. Obecnie, 16 pacjentów spośród 
wszystkich pacjentów SMA leczonych przez ankietowa-
nych (3,3%) nie jest leczonych nusinersenem z tego powo-
du. Zdecydowana większość tych pacjentów to dorośli (14 
osób, czyli 87,5% pacjentów nieleczonych nusinersenem) 
– różnica między liczbą takich pacjentów wśród dzieci  
i dorosłych jest istotna statystycznie (p = 0,003). Ankieto-
wani lekarze szacują, że jedynie u średnio 2,3% chorych na 
SMA leczonych nusinersenem, preparat ten jest podawany 
przez nakłucie podpotyliczne z powodu braku możliwości 
wykonania nakłucia lędźwiowego. Obecnie pod opieką an-
kietowanych lekarzy znajduje się 3 takich pacjentów (sta-
nowią 0,6% wszystkich pacjentów leczonych przez ankie-
towanych), z których wszyscy to pacjenci dorośli.  

Ankietowani lekarze uważają, że istnieje istotna po-
trzeba udostępnienia leczenia rysdyplamem w ramach 
programu lekowego, przy czym nie było różnicy między 
opiniami lekarzy zajmujących się pacjentami dorosłymi  
i dziećmi (p = 0,53). W przypadku pełnej swobody wybo-
ru leku u pacjentów, u których rozpoczynane jest leczenie 
modyfikujące ok. 30% takich pacjentów byłoby leczonych 
nusinersenem, a 70% - rysdyplamem. Podobny rozkład 
obu leków uzyskano u dzieci i u dorosłych (brak różnic, 
p = 0,63). Natomiast w przypadku pacjentów obecnie le-
czonych, rysdyplam zostałby wprowadzony u średnio 54% 
z nich. 

Dyskusja
W ostatnich trzech latach w Polsce wzrosła liczba 

ośrodków zajmujących się leczeniem SMA, znacząco 
zwiększyła się także liczba lekarzy specjalizujących się  
w tej chorobie. Wprowadzenie programu lekowego finan-
sowanego przez NFZ pozwoliło na objęcie leczeniem zna-
czącej grupy pacjentów w ponad 30 ośrodkach.  

W niniejszej pracy podsumowano doświadczenia tych 
ośrodków, w których pracują specjaliści mający pod opie-
ką więcej niż 5 chorych z SMA. Taka metodyka pozwalała 
na zebranie istotnych doświadczeń własnych, obrazują-
cych codzienną polską praktykę kliniczną w SMA.

Szczególnie interesującą częścią ankiety było wskaza-
nie powodów zakończenia terapii nusinersenem. Należy 
zwrócić uwagę, że w grupie 11 % leczonych pacjentów, 
którzy zakończyli leczenie, u większości powodem za-
kończenia terapii były trudności z podawaniem leku lub 
bezwzględne przeciwwskazania do nakłucia lędźwiowego 
(42%). Brak poprawy raportowano u 21% pacjentów. Przy 
czym, jednocześnie z dostępnych publikacji [16, 36] wyni-

Tabela IX. Aktualna masa pacjentów ze względu na liczbę kopii genu SMN2.
Table. IX. The current weight of patients in terms of the number of copies of the SMN2 gene.

Aktualna masa ciała pacjentów

Liczba kopii genu SMN2 N Średnia Mediana

2 kopie 30 26,0 21

3 kopie 128 45,9 45

4 kopie 52 62,6 60

>4 kopie 5 41,2 24

Brak danych 4 59,5 57
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Tabela IV. Porównanie parametrów ze względu na liczbę kopii genu SMN2. 
Table. IV. Comparison of parameters in terms of the number of copies of the SMN2 gene.

2 kopie
(N=30)

3 kopie
(N=128)

4 kopie
(N=52)

>4 kopie
(N =5)

Brak danych
(N=4) Wartość p*

Płeć 0,002
Kobieta 20 (66,7%) 72 (56,3%) 15 (28,8%) 2 (40,0%) 1 (25,0%) (0,0007)
Mężczyzna 10 (33,3%) 56 (43,8%) 37 (71,2%) 3 (60,0%) 3 (75,0%)
Masa ciała w momencie 
rozpoznania (kg) < 0,0001

Wartość średnia (SD) 14,9 (19,4) 20,2 (19,5) 42,0 (24,4) 28,8 (34,4) Brak danych (< 0,0001)
Mediana [Q1-Q3]

8 [6-13] 12 [9-19] 40 [20-55] 13,5 [9-
48,5] Brak danych

Brak danych 15 (50,0%) 61 (47,7%) 21 (40,4%) 1 (20,0%) 4 (100%)
Aktualna masa ciała (kg) < 0,0001
Wartość średnia (SD) 26,0 (16,4) 45,9 (21,2) 62,6 (24,7) 41,2 (34,1) 59,5 (23,4) (< 0,0001)
Mediana [Q1-Q3] 21 [14-39] 45 [28,5-62] 60 [50-83,5] 24 [14-73] 57 [43-76]
Wiek (lata) 0,0001
Wartość średnia (SD) 12,9 (13,3) 23,0 (14,6) 28,2 (16,3) 19,8 (21,1) 17,8 (8,42) (0,0001)
Mediana [Q1-Q3] 6,5 [4-20] 22 [11-35,5] 27 [15-39,5] 8 [3-38] 17,5 [10,5-25]
Wiek pacjenta w momencie 
diagnozy (lata) < 0,0001

Wartość średnia (SD) 3,40 (8,76) 5,02 (8,37) 12,3 (12,6) 9,60 (14,2) 5,75 (6,85) (< 0,0001)
Mediana [Q1-Q3] 0 [0-1] 2 [1-5] 10 [3-15,5] 2 [0-13] 2,5 [2-9,5]
Czas od diagnozy (mies.) 0,0038
Wartość średnia (SD) 115 (124) 217 (154) 194 (164) 120 (116) 143 (74,7) (0,0018)
Mediana [Q1-Q3]

60 [28-152] 203,5 [75-
342]

154,5 [48-
303]

70 [38-
165] 110 [103-183,5]

Typ SMA < 0,0001
Chorzy przedobjawowi 1 (3,3%) 1 (0,8%) 0 (0%) 1 (20,0%) 0 (0%) (< 0,0001)
Typ 1 20 (66,7%) 20 (15,6%) 3 (5,8%) 0 (0%) 0 (0%)
Typ 2 6 (20,0%) 44 (34,4%) 5 (9,6%) 1 (20,0%) 0 (0%)
Typ 3 3 (10,0%) 62 (48,4%) 40 (76,9%) 3 (60,0%) 4 (100%)
Typ 4 0 (0%) 1 (0,8%) 4 (7,7%) 0 (0%) 0 (0%)
Ostatni pomiar skali 
funkcjonalności CHOP-INTEND 0,017

Wartość średnia (SD) 23,3 (17,4) 32,0 (12,4) 25,1 (13,9) 55,0 (1,41) Brak danych (0,074)
Mediana [Q1-Q3] 21,5 [8-35,5] 32 [23-37] 32 [14-35] 55 [54-56] Brak danych
Brak danych 6 (20,0%) 55 (43,0%) 43 (82,7%) 3 (60,0%) 4 (100%)
Ostatni pomiar skali 
funkcjonalności HFMSE 0,0002

Wartość średnia (SD) 33,8 (15,9) 30,7 (17,1) 45,1 (14,1) 56,0 (9,54) 21,8 (17,9) (0,0001)
Mediana [Q1-Q3] 29 [24-50] 28 [16-45] 47 [31-57] 55 [47-66] 19,5 [7,5-36]
Brak danych 24 (80,0%) 73 (57,0%) 9 (17,3%) 2 (40,0%) 0 (0%)
Ostatni pomiar skali 
funkcjonalności MFM-32 0,99

Wartość średnia (SD)
Brak danych 33,5 (25,4) 71,2 (11,1) Brak 

danych 40,5 (2,12) (0,99)

Mediana [Q1-Q3]
Brak danych 33,5 [11-47] 72 [65-76] Brak 

danych 40,5 [39-42]

Brak danych 30 (100%) 120 (93,8%) 43 (82,7%) 5 (100%) 2 (50,0%)
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Ostatni pomiar skali 
funkcjonalności RULM 0,99

Wartość średnia (SD)
Brak danych 20,5 (13,1) 32,8 (4,43) Brak 

danych 24,0 (10,1) (0,99)

Mediana [Q1-Q3]
Brak danych 20 [12-33] 33 [30-37] Brak 

danych 21,5 [16-32]

Brak danych 30 (100%) 117 (91,4%) 44 (84,6%) 5 (100%) 0 (0%)
Skolioza < 0,0001
Nie 15 (50,0%) 41 (32,0%) 36 (69,2%) 4 (80,0%) 1 (25,0%) (< 0,0001)
Tak 15 (50,0%) 87 (68,0%) 16 (30,8%) 1 (20,0%) 3 (75,0%)
Kąt Cobba ** 0,0007
MNIEJSZY lub RÓWNY 40 stopni 7 (23,3%) 26 (20,3%) 13 (25,0%) 1 (20,0%) 1 (25,0%) (0,0002)
WIĘKSZY niż 40 stopni 8 (26,7%) 61 (47,7%) 3 (5,8%) 0 (0%) 2 (50,0%)
Dotychczasowa długość 
terapii nusinersenem (mies) 0,24

Wartość średnia (SD) 21,6 (14,4) 17,3 (9,61) 15,8 (7,00) 21,8 (9,44) Brak danych (0,46)
Mediana [Q1-Q3] 18 [13-37] 16 [13-20] 18 [11-19] 21 [19-21] Brak danych
Brak danych 3 (10,0%) 12 (9,4%) 7 (13,5%) 0 (0%) 4 (100%)

*wartość p obliczona z pominięciem braków danych, a w nawiasie wartość policzona dla trzech kategorii liczby kopii genu: 2 kopie, 3 kopie 
i więcej niż 3 (połączone kategorie: 4 kopie i „>4 kopie”)
** dane tylko dla pacjentów ze skoliozą 

*śr. – wartość średnia
** odch. std. – odchylenie standardowe
***Me – mediana 
****Q1- kwartyl dolny
***** Q3 – kwartyl górny

Tabela XI. Najczęstsze powody zakończenia terapii nusinersenem.  
Table. XI. The most common reasons for  discontinuing nusinersen therapy. 

2 kopie
Ogół (%)

śr. (odch. std.) Me (Q1-Q3)

Pogorszenie się stanu 
pacjenta 14,5 (21,4) 0 (0-40)

Brak poprawy stanu pacjenta 17 (21,5) 5 (0-40)

Bezwzględne 
przeciwwskazania do 
nakłucia lędźwiowego

5,7 (10,3) 0 (0-5)

Zaawansowana skolioza 
uniemożliwiająca podanie 
dokanałowe leku

18,4 (31,3) 5 (0-25)

Zgon pacjenta 20,3 (36,3) 0 (0-33)

Zmiana na inny lek 16 (35) 0 (0-0)

ka, że leczenie u żadnego z pacjentów nie zostało zakoń-
czone z powodów wymienionych w kryteriach programu 
lekowego. Nasuwa się wniosek, że w niektórych przypad-
kach oczekiwania pacjentów wykraczają poza uzyskanie 
jedynie zahamowania postępu choroby. Szczególnie istot-
ne wydaje się zatem przeprowadzenie z każdym pacjentem 
oraz z jego rodziną rozmowy dotyczącej możliwych efek-
tów leczenia przed jego wdrożeniem. 

Uzyskane wyniki są w większości zgodne z wcześniej-
szymi publikowanymi danymi na temat zależności między 
liczba kopii genu SMN2 a typem SMA [37], częstością 

poszczególnych typów SMA . [3, 38-39] W kontekście 
refundowanej w Polsce terapii nusinersenem interesujące 
są dane dotyczące zależności występowania skoliozy u pa-
cjentów z SMA oraz czynników wpływających na ryzyko 
skoliozy w tej chorobie. Największa jak dotychczas opu-
blikowana praca dotycząca skoliozy w SMA obejmowała 
283 pacjentów [40] i wykazała, że ryzyko zaawansowanej 
skoliozy jest najwyższe w typie 1c i 2 SMA. Nasze dane 
wskazują, że ryzyko to wiąże się także z liczba kopii genu 
SMN2 i jest najwyższe u pacjentów z 3 kopiami tego ge-
nu, co może w przyszłości pozwolić na planowanie indy-
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widualnej opieki w SMA. Może także przyczynić się do 
przewidywania odpowiedzi na leczenie oraz wystąpienia 
trudności w podawaniu leku, a co za tym idzie do optyma-
lizacji terapii. 

Ma to szczególne znaczenie w obecnej sytuacji, kiedy 
do leczenia finansowanego ze środków publicznych zosta-
ły dołączone dwa leki w tym terapia doustna. Program le-
kowy wprowadzony z dniem 1 września 2022r daje moż-
liwość rozpoczęcia leczenia rysdyplamem u pacjentów  
z SMA powyżej 2 miesiąca życia, u których stwierdzo-
no przeciwwskazana do podania nusinersenu przed lub  
w trakcie terapii. 

 Równocześnie należy zwrócić uwagę, że w związku  
z wprowadzeniem leczenia modyfikującego naturalny 
przebieg choroby znaczenie zyskały problemy ortopedycz-
ne u pacjentów z SMA, poza skoliozą, która jest znanym 
i stosunkowo dobrze opisanym problemem klinicznych. 
Należy podkreślić wagę zmian stawów biodrowych, rąk  
i stóp, które mogą znacząco wpływać na osiąganie przez 
pacjentów satysfakcjonujących wyników leczenia

Równocześnie wprowadzenie leczenia wprowadziło 
zmiany w leczeniu skoliozy - u leczonych nusinersenem  
w trakcie operacji skoliozy zalecane jest wykonanie lami-
nektomii celem ułatwienia dostępu do leczenia.

Niniejsza praca obrazuje nowe wyzwania stojące przed 
ośrodkami leczącymi SMA i również wzrost świadomości 
na temat tej choroby i związanej z niej problemami w śro-
dowisku medycznym. 

Porównanie wybranych parametrów ze względu na 
liczbę kopii genu SMN2 (Tabela X) wskazuje, że jedynie 
czas trwania terapii nusinersenem oraz skale funkcjonalno-
ści MFM-32 i RULM nie różnią się w zależności od licz-
by kopii wspomnianego genu. W przypadku pozostałych 
parametrów zawartych w tabeli X występują istotne staty-
stycznie różnice między pacjentami o różnej liczbie kopii 
genu SMN2.
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