Dv¢ sté devadesaty druhy workshop ENMC se konal ve dnech 23.-25. ledna 2026 v
Hoofddorpu v Nizozemsku. Workshop spojil 1ékate se specializaci na neuromuskularni
onemocnéni se zastupci pacientskych organizaci. Byli pfitomni zastupci z Evropy, Severni
Ameriky a Australie. Cilem workshopu bylo prodiskutovat postup péce v ptipad¢ pozitivniho
vysledku novorozeneckého screeningu (NBS) spinalni muskulédrni atrofie (SMA). Setkani se
zaméfilo na kli¢ové kroky po screeningu, v¢etné potvrzeni diagndzy, komunikace s rodinami,
rozhodovani o 1é¢bé, Casovani zahajeni terapie a dlouhodobého sledovani.

SMA je vzacné neuromuskularni onemocnéni s vazbou na SMN/1 gen, které vede k
progresivni degeneraci motorickych neuront. Hlavnim projevem je proto slabost kosternich
svalli s riznou mirou postizeni — od velmi tézkych vrozenych forem az po slabost, ktera se
mize projevit az v dospélosti. Zatimco urcujici SMNI gen je nefunkéni, SMN2 gen pusobi
jako ,,zalozni* gen a produkuje malé mnozstvi funkéniho proteinu SMN. Pocet kopii genu
SMN2 genu tedy ovliviiuje — i kdyZ zcela nepredikuje — zavaznost onemocnéni. Cim vice
kopii SMN2 genu, tim mirnéjsi jsou obvykle projevy. Dostupnost kauzalni 1écby a evidence,
ze 1éCba je nejucinnéjsi pii Casném zahajeni, vedly k rychlému rozsifovani programt
novorozeneckého screeningu po celém svété. Casna identifikace viak p¥inasi i vyzvy:
variabilitu ve stanoveni poctu kopii SMN2 genu, nejistotu prognézy (zejména u kojencti s >4
kopiemi SMN2 genu), emoc¢ni zatéz rodin pi1 necekané diagnoze a potiebu sdilené¢ho
rozhodovani o volbé¢ terapie pti soucasném nastavovani realistickych ocekavani.

Cilem workshopu bylo sjednotit pfistupy k potvrzeni genetické diagnozy, zejména pokud jde
o stanoveni a hodnoceni kvality ureni poc¢tu kopii SMN2 genu. Dal$im kli¢ovym cilem bylo
definovat spolecné principy pro rozhodovani o 1é¢be jak u symptomatickych, tak u
presymptomatickych novorozenct zachycenych v ramci NBS, véetné téch s >4 kopiemi
SMN2 genu. Utastnici se rovnéz snazili identifikovat a fesit praktické uskali diagnostiky,
naptiklad jak zkratit prodlevy mezi pozitivnim screeningovym vysledkem, potvrzenim
diagnozy a zahajenim 1écby. Mezi hlavni diskutovana témata patfila komunikace s rodinami,
priority dlouhodobého sledovani a mezinarodni spoluprace pfi sdileni dat.

Utastnici se shodli na kli¢ovych laboratornich a klinickych vysetieni, které maji byt
zaClenény do aktualizovanych doporucenych postupt. Patii mezi né€ potieba presného a
opakovatelného testovani poctu kopii SMN2 genu, harmonizované vykazovani vysledku a
strategie opakovaného testovani v piipad¢€ nejistych naleza. V oblasti klinického
managementu zdlraznili, Ze symptomaticti novorozenci vyzZaduji okamzité zahdjeni 1écby bez
odkladu kvili potvrzovacim testtim a ze dlouhodobé piistupy typu ,,watch-and-wait* u
kojenct se 4 kopiemi SMN2 genu jsou spojeny s hor§imi vysledky a je tfeba se jim vyhnout.

Workshop zdiraznil vyznam standardizovanych postupti pro zkraceni ¢asu do zahéjeni 1éCby,
jasnych komunikac¢nich dovednosti a néstroji pro rodiny a podptrnych opatteni
pfizptsobenych zdrojim jednotlivych center. Navrhované vystupy zahrnuji aktualizovana
laboratorni doporuc¢eni, doporuc¢eni pro komunikaci a vytvoreni minimalniho mezinarodniho
datového souboru pro dlouhodobé sledovani a sdileni dat prostiednictvim sdilenych systému.
Byla zdlraznéna role multidisciplindrnich tymt v zajisténi disledného sledovani pacientii.
Ugastnici rovnéZ upozornili na rostouci vyznam biomarkert, jako jsou hladiny neurofilament
a digitalni biomarkery, které mohou podpofit Casnéjsi identifikaci aktivity onemocnéni a
pomoci zpiesnit prognoézu i hodnoceni odpovédi na 1é¢bu. Tyto vystupy budou zahrnuty do
finalni zpravy z workshopu ENMC spolu s dal$imi iniciativami zaméfenymi na zlepSeni sbéru
dat z realné klinické praxe.



Doporuceni vychazejici z workshopu maji za cil podpofit Casné€jsi a presnéjsi diagnostiku,
srozumitelngjs$i komunikaci a v€asnost zahajeni 1é€by a tim zpomalit progresi onemocnéni,
zlepsit efektivitu 1€cby a snizit emocni zatéz rodin. Jednotné standardy péce mohou rovnéz
snizit nerovnosti v pfistupu k optimalni pé¢i mezi jednotlivymi zemémi.

Dalsi kroky zahrnuji vypracovani findlni zpravy z workshopu, aktualizaci mezinarodniho
white paperu k NBS (pod zastitou European Alliance for Neonatal Screening), definovani
mezindrodniho minimalniho datového souboru, podporu sbéru dat pomoci registri a
vypracovani komunikac¢nich doporuceni pro diskuzi s rodinami.

Findlni zprava bude publikovéana v ¢asopise Neuromuscular Disorders.




