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Toukukuun 8:na päivänä järjestetty 244s ENMC työryhmä kokosi yhteen potilasjärjestöjen 
edustajia sekä  neuromuskulaaristen sairauksien asiantuntijoita Euroopasta ja Yhdysvalloista. 
Työryhmän aiheena oli keskustalla Spinaali muskulaarisen atrofian vastasyntyneiden 
seulonnasta. Tavoitteena oli käydä läpi olemassa oleva informaatio vastasyntyneiden 
seulonnan teknisistä, eettisistä, ekonomisista ja käytännöllisistä aspekteista ja löytää 
mahdolliset vajaavuudet olemassaolevasssa ymmärryksessämme koskien potilaiden 
identifointia, diagnoosia ja hoitoa. 
 
Spinaalinen Atrofia (SMA) on resessiivisesti periytyvä geneettinen sairaus jota kuvastaa alfa-
motoristen neuronien rappeutuminen selkäytimessä. SMA on yleisin lapsikuolleisuuden 
geneettinen syy ja sitä on kauan pidetty parantumattomana sairautena. SMA on jaettu 
perinteisesti oireiden vaikeusasteen mukaan tyyppeihin I, II ja III. SMN1 geeni on osallisena 
kaikkiin SMA tyyppeihin ja 90 prosentissa tapauksissa molemmat SMN1 geenikopiot ovat 
deletoituneita. SMN2 geeni on hyvin samankaltainen SMN1 geenin kanssa, ja sen kopioluku 
korreloi hyvin, mutta ei absoluuttisesti fenotyypin kanssa1. Lähiaikoina on kuvattu kaksi eri 
menetelmää joilla on onnistuneesti hoidettu SMA potilaita New England Journal of Medicine -
julkaisussa2,3. Näiden julkaisujen lisäksi useampi lupaava tutkimus antaa suuntaa siitä, että 
tämän sairauksen hoito on muuttumassa dramaattisesti.Tällä hetkellä ainoa SMA:n hoitoon 
hyväksytty lääke on  Nusinersen (Spiranza®) Biogenilta, jonka EMA on  hyväksynyt 1. 
kesäkuuta 2017. Muita kliinisissä tutkimuksissa olevia lääkkeitä ovat Zolgensma Avexis-
Novartis -yhtiöltä (FDA hyväksytty toukokuu 2019) ja RG7916 Rochelta. 



 
Toistaiseksi kaikki olemassa oleva data puoltaa hoidon aloittamista mahdollisimman aikaisin. 
Täten pre-sympromaattinen hoito näyttää olevan paljon tehokkampaa kuin hoito oireiden 
ilmaantumisen jälkeen. Nurture kliininen tutkimus tukee tätä tulkintaa. Tämän lisäksi SMA 
täyttää8 Wilson & Jungnerin kriteerit4 ja useampi vastasyntyneiden seulontaohjelma onkin jo 
käynnistynyt5-7. 
 
Työryhmän aikana esitettiin lukuisten eri SMA seulontaohjelmien edistymistä ja perehdyttiin 
eri metodeihin, ohjelmien tukitoimintoihin, vanhempien suostumuksiin ja yleisesti seulonnan 
järjestämiseen.  
Lääkeyhtiöiden edustajat esittivät dataa olemassa olevista hoidoista sekä tutkimuksista pre-
symptomaattisilla potilailla. Seulonnan taloudellisesta hyödystä keskusteltin unohtamatta 
eettistä kantaa vastasyntyneiden seulontaan. 
  
SMA vanhempien yhdistykset esittivät maakohtaiset raportit hoitoon pääsystä, edistys 
askelista kohti seulontaa ja odotuksista vastasyntyneiden seulontaa kohtaan. Yhdistykset 
esittivät myös mielipiteensä siitä miten SMA kommunikaatio terveydenhuollon ammattilaisilta 
tulisi järjestää ja esittivät ajatuksen yleisistä suuntaviivoista maille jotka suunnittelevat 
saulonna aloittamista. 
 
Hoidon aloitus ja SMN2 kopioluvun rooli ajoituksessa vaatii lisää selvitystä. Erilliset työryhmät 
asetettiin tukemaan tätä päätöksentekoa. Osana tätä työtä tullaan tekemään 
kirjallisuusselvitys potilaista joilla on 4 SMN2 kopiota. Tämän lisäksi työryhmä tulee 
valmistelemaan suosituksen SMA:n vastasyntyneiden seulonnasta sekä Eurooppalaisen 
potilasrekisterin perustamisesta. 
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