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Uvod: Spinalni muskuldrni atrofie (SMA) je po cystické fibréze druhym nejéast&j$im autozomalné
recesivnim onemocnénim s incidenci 1 : 10 000. V klinickém obraze dominuje progresivni svalova
slabost zplisobena degeneraci alfa motoneuronl prednich rohd misnich. Pacienti jsou typicky
homozygoty pro deleci genu SMN1, pouze 4 % pacientl jsou sloZenymi heterozygoty pro deleci a
bodovou mutaci SMN1 genu. Hlavnim prediktorem zavaZnosti onemocnéni je pocet kopii genu SMIN2.
Aktudlné jsou na SMA registrovany tfi léky - nusinersen, risdiplam a onasemnogene abeparvovek, coz
je prvni systémové podavanda genova terapie. Efekt Ié¢by obecné zavisi na ¢asnosti jejiho nasazeni.

Cile: Od zacatku roku 2022 byl v CR spustén pilotni projekt laboratorniho novorozeneckého screeningu
SMA a SCID s cilem ¢asného zachytu a zahajeni presymptomatické lé¢by. Screening SMA zajistuji 2
centra. Pro oblast Cech probiha screening v Diagnostickych laboratofich DMP na Klinice pediatrie a
dédi¢nych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN. Verifikace nalezu a komplexni péce o pacienty s SMA
je zajisténa na pracovistich ve Fakultni nemocnici v Motole (Ustav biologie a |ékai'ské genetiky a Klinika
détské neurologie 2. LF UK a FNM). Screening a naslednou péci o pacienty s SMA pro oblast Moravy
poskytuje Fakultni nemocnice Brno.

Metodika: Screeningové vysetieni je provadéno po izolaci DNA ze suché kapky krve metodou real-time
PCR. Tato analyza detekuje pouze homozygoty pro deleci SMN1 genu, nezachyti sloZzené heterozygoty.
V pfipadé pozitivity screeningu je rodina obratem zvana ke konzultaci s klinickym genetikem a détskym
neurologem. Z odbéru krve novorozence probiha konfirmace nalezu delece SMN1 genu metodou
MLPA, soucasné se analyzuje pocet kopii SMN2. Dalsi vzorek je odesildn do zahranic¢ni referencni
laboratore ke stanoveni protilatek proti AAV9 viru.

Vysledky: V prazském centru byl za obdobi leden az kvéten 2022 proveden screening SMA u 23 880
novorozencl. Od zac¢atku pilotniho projektu byl v této spadové oblasti 1 pozitivni zachyt u novorozence
(udaj k 7. 7. 2022). Divce byla podana jednorazova genova terapie (onasemnogene abeparvovek) 22.
den Zivota. Druhy zachyt byl u kojence narozeného ke konci roku 2021, screening byl proveden na
Zadost rodicu. Divce byla taktéZ podana genova terapie.

Zavér: Novorozenecky screening vyznamné zlepSuje progndézu déti s SMA umoZnénim
presymptomatické IéCby. V pfipadé pozitivniho zachytu je zdsadni rychla tymova spoluprace s cilem
bezodkladného zahajeni terapie.



