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Podsumowanie

292. warsztaty ENMC odbyty sie w dniach 23-25 stycznia 2026 r. w Hoofddorp w Holandii.
Zgromadzity ekspertédw w dziedzinie choréb nerwowo-miesniowych oraz przedstawicieli
Srodowisk pacjentéw z Europy, Ameryki Pétnocnej i Australii, aby omoéwic najlepsze praktyki po
uzyskaniu dodatniego wyniku badan przesiewowych noworodkdéw (NBS) w kierunku
rdzeniowego zaniku miesni (SMA). Spotkanie dotyczyto kluczowych krokéw po badaniu
przesiewowym, w tym potwierdzenia rozpoznania, komunikacji z rodzinami, podejmowania
decyzji terapeutycznych, termindéw rozpoczecia leczenia oraz dtugoterminowej obserwacji.

SMA jest rzadka chorobg nerwowo-miesniowg spowodowang brakiem genu SMN1, co prowadzi
do postepujacej degeneracji neuronéw ruchowych. W konsekwencji dominujgcym objawem jest
ostabienie miesni dowolnych, o zmiennym nasileniu — od bardzo ciezkich postaci wrodzonych
po ostabienie, ktédre moze ujawnic sie w zyciu dorostym. Podczas gdy gen determinujacy
chorobe (SMN1) jest nieobecny, SMN2 petni role genu ,,zapasowego”, wytwarzajac niewielkie
ilosci funkcjonalnego biatka SMIN. Dlatego liczba kopii genu SMIN2 wptywa — cho¢ nie pozwala w
petni przewidzie¢ — na przebieg choroby. Wiecej kopii SMN2 jest skorelowana z fagodniejszym
przebiegiem. Dostepnosc terapii modyfikujgcych przebieg choroby oraz dowody, ze leczenie jest
najskuteczniejsze przy wczesnym rozpoczeciu, zmotywowaty rozszerzanie programéw NBS na
Swiecie. Wczesna identyfikacja wigze sie jednak z wyzwaniami: zmiennoscig oceny liczby kopii
SMN2, niepewnoscig rokowania (szczegdlnie u niemowlat z 24 kopiami SMN2), obcigzeniem
emocjonalnym rodzin otrzymujacych nieoczekiwang diagnoze oraz wspolnym podejmowaniem
decyzji dotyczacych wyboru terapii, majgc na uwadze oczekiwania rodzicow.

Celem warsztatéw byto ujednolicenie podejscia do potwierdzania rozpoznania genetycznego, w
szczegoblnosci w zakresie okreslania liczby kopii SMN2 i oceny jakosci tego oznaczenia. Kolejnym
waznym celem byto zdefiniowanie wspdlnych zasad kierujgcych decyzjami terapeutycznymi
zarowno u niemowlat objawowych, jak i przedobjawowych wykrytych dzieki NBS, w tym u dzieci
z 24 kopiami SMN2. Uczestnicy starali sie réwniez wskazac¢ praktyczne sposoby ograniczania
opdznien miedzy dodatnim wynikiem przesiewu, potwierdzeniem diagnozy a rozpoczeciem
leczenia. Kluczowymi tematami dyskusji byty komunikacja z rodzinami, priorytety
dtugoterminowej obserwacji oraz miedzynarodowa wspodtpraca w zakresie danych.

Uczestnicy uzgodnili kluczowe zasady laboratoryjne i kliniczne, ktére powinny zostaé wtgczone
do zaktualizowanych wytycznych najlepszych praktyk. Obejmujg one potrzebe doktadnego i
powtarzalnego oznaczania liczby kopii SMN2, ujednoliconego raportowania oraz strategii
ponownego testowania w przypadku niepewnych wynikéw. W zakresie postepowania
klinicznego podkreslono, ze u niemowlat objawowych leczenie nalezy rozpocza¢ natychmiast —
bez opdzniania z powodu dodatkowych badan potwierdzajgcych — oraz ze podejscie typu
,Czekaj i obserwuj” u niemowlat z 4 kopiami SMN2 wigze sie z gorszymi wynikami i powinno by¢
unikane.



Warsztaty podkreslity znaczenie standaryzowanych sciezek postepowania, ktére skracajg czas do
rozpoczecia leczenia, oraz jasnych umiejetnosci i narzedzi komunikacyjnych dla rodzin, a takze
dziatan wspierajgcych dostosowanych do zasobéw kazdego osrodka. Proponowane rezultaty
obejmuja zaktualizowane wytyczne laboratoryjne, rekomendacje dotyczace komunikacji oraz
opracowanie minimalnego miedzynarodowego zestawu danych dla dtugoterminowej obserwacji
i federacyjnego wspdtdzielenia danych. Podkreslono role zespotéw wielodyscyplinarnych w
zapewnieniu spojnej opieki kontrolnej. Uczestnicy zwrdcili rowniez uwage na rosngca role
biomarkerow, takich jak poziomy neurofilamentow i biomarkery cyfrowe, ktére mogg wspieraé
wczesniejsze wykrywanie aktywnosci choroby oraz pomdc w doprecyzowaniu rokowania i
ocenie odpowiedzi na leczenie. Ustalenia te zostang uwzglednione w raporcie z warsztatow
ENMC, wraz z inicjatywami wspdtpracy ukierunkowanymi na poprawe zbierania danych z
praktyki klinicznej (real-world data).

Poprzez promowanie wczesniejszej i doktadniejszej diagnostyki, bardziej przejrzystej
komunikacji oraz terminowego rozpoczecia leczenia, rekomendacje z warsztatow majg na celu
ograniczenie progresji choroby, poprawe wynikéw rozwojowych oraz zmniejszenie obcigzenia
emocjonalnego rodzin. Ujednolicone standardy mogg takze redukowaé nieréwnosci w dostepie
do optymalnej opieki miedzy krajami.

Kolejne kroki obejmujg opracowanie petnego raportu z warsztatéw, aktualizacje
miedzynarodowego dokumentu typu white paper dotyczacego NBS (pod auspicjami European
Alliance for Neonatal Screening), zdefiniowanie miedzynarodowego minimalnego zestawu
danych, kt6®e powinny by¢ zbierane oraz dalsze prace nad harmonizacjg rejestréw oraz
opracowanie wytycznych komunikacji dla rodzin.

Petny raport zostanie opublikowany w czasopismie Neuromuscular Disorders.



