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SMAci, z.s. — zakladni udaje

Pravni forma: zapsany spolek
Sidlo: Nova 862, MniSek pod Brdy, 252 10
ICO: 058 79 205

Spisova znaéka: L 67966 - SMAci, z. s. jsou zapsani ve spolkovém rejstfiku vedeném
Méstskym soudem v Praze

ID datové schranky: hjb2n6s
Transparentni uc¢et: 2401187434/2010 (FIO Banka)

Informacni e-mail: info@smaci.cz

Webové stranky: www.smaci.cz

O nas

SMAci byli zaloZeni skupinou pacient(i se SMA, jejich rodi&ti a pratel. Ustavuijici schiize
SMAKkU probéhla 17. ledna 2017, k zapisu do spolkového rejstiiku doslo dne 9. bfezna 2017.

Cinnost je zaloZena na dobrovolné praci pacientl se SMA, rodicu a jejich piatel. V éele
SMAKkU je 5ti 8lenny vykonny vybor, za ktery jednaji pfedseda a 1. mistopredseda. Vybor je
sloZeny z pacientd se SMA a rodi¢u pacientd se SMA. Dle Stanov byl dale zfizen Kontrolni
vybor.

Ke konci roku 2019 mél spolek celkem 154 ¢lenu. 36 zletilych pacientd se SMA, 34
nezletilych pacientl, 78 zakonnych zastupct nebo jinych blizkych osob pacientl a 5 dalSich
zajemcu o Clenstvi ve spolku.

Ucel a poslani SMAKk{

Ugel a poslani SMAku vychazi ze Stanov, které byly schvaleny na ustavujici schizi.
SMAci prosazuji, podporuji a haji zajmy pacienti se SMA, osob blizkych pacientti se
SMA a ostatnich osob o tyto pacienty pecujicich. Dale se spolupodileji na zajisténi
kvalitniho zivota, pé€e, podpory a ucinné IéCby pacientl se SMA.


https://www.fio.cz/ib2/transparent?a=2401187434
https://www.fio.cz/ib2/transparent?a=2401187434
mailto:info@smaci.cz
http://www.smaci.cz/
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Co je Spinalni Muskularni Atrofie

Spinalni Muskularni Atrofie (SMA) patfi do skupiny neuromuskularnich onemocnéni a
jedna se o onemocnéni motoneurond, které odpovidaji za védomé pohyby svalu, jako
napfi. béhani, pohyby hlavy a polykani. SMA postihuje kosterni svaly, tzv. proximalni
svaly (ramena, kyCle, zadové svalstvo), které jsou postizeny nejvice. Slabost v dolnich
koncetinach je vSeobecné vétsi nez u pazi. Mohou byt také postiZzeny polykaci svaly,
svaly krku a Zvykaci svaly. Smyslové vnimani a intelektualni schopnosti nejsou
postizeny. Naopak je ¢asto pozorovano, ze pacienti se SMA jsou neobvykle duSevné Cili
a pratelsti.

Klinicky jsou pacienti rozdéleni do 4 skupin, podle motorického vyvoje, kterého
pacient dosahl:

Typ | - akutni infantilni forma (Werdniguv-Hoffmannav syndrom) - diagnéza byva
obvykle stanovena pfed dosaZenim 6. mésice Zivota. K progresi dochazi v prvnich
mésicich zivota. Spontanni hybnost se omezuje na minimum. Pacienti se SMA I. typu

Ty

obvykle nepfeziji 2 roky Zivota.

Typ Il - pfechodna pozdné infantilni forma (chronicky typ Werdnigovy-Hoffmannovy
choroby) - diagnéza tohoto typu atrofie byva stanovena pfed dosaZenim 2. roku Zivota.
Pacienti se zpravidla nauci sedét, nékdy dokazi i samy stat nebo udélat par prvnich
krackd. Samostatné chlize nejsou nikdy schopni. Brzy dochazi k poklesu dosazené
urovné motorického vyvoje v€etné schopnosti stat. Pokud maji pacienti se SMA Il. typu
zajisténu kvalitni péci, dozivaji se primérné 30-50 let.

Typ Il - juvenilni forma (Kugelberglv-Welanderové syndrom) se projevuje obvykle v
predskolnim &i Skolnim véku. Nejprve se obvykle projevi poruchami chize vyvolanymi
narUstajici slabosti svalstva nohou. Postupné se horSi i hybnost rukou, klesa sila
svalstva trupu. Mezi 20 az 40 lety véku pacienti ztraceji pohyblivost.

Typ IV - vliastni adultni forma (Aranav-Duchennelv syndrom) - prvni pfiznaky tohoto
typu SMA se obvykle projevuji az po 35. roce. Postup nemoci byva obvykle velmi
pomaly.

Podle udajti z kvétna 2018 je podet pacienti se SMA v CR 122, z nichZ polovina je nezletila.
Pocet je postupné upresnovan. Aktualni prehled o poc¢tu pacientt je uveden na
WWW.Smaci.cz.


http://www.smaci.cz/
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Nejdulezitéjsi aktivity v roce 2019
a) zvysovani povédomi o SMA a dostupné lécbé

V roce 2019 jsme pribézné informovali nasi komunitu o novinkach ve svété SMA. Nasim
¢lentim jsme zpfistupriovali infromace, pfekladali a “vysvétlovali” jsme zahrani¢ni zdroje.

V bfeznu 2019 byla zrealizovana prednaska na workshopu Dostupna osobni asistenci pro
pacienty s DMD/BMD a SMA, v zafi jsme se zucastnili diskuze u kulatého stolu v budové
poslanecké snémovny na téma ,Dostupnost, financovani a implementace inovativni 1é€by se
zameéfenim na metodiky zdravotnich pojistoven® a v listopadu byla uskuteénéna pfednaska
Vzacna onemocnéni déti v 21. stoleti v Klimkovicich - blok Mentoring ve Skolskych
zarizenich u zakl a studentd se vzacnymi onemocnénimi, kterou vedla ¢lenka vyboru
SMAkU — Mgr. Helena Kogova, Ph.D., SMAci, NRZP Praha.

Nase plsobeni saha i za hranice. V Iété 2019 ¢len vyboru Dan Kostan béhem soukromé
cesty oslovil Mongolskou komunitu a zorganizoval Y2-denni seminaf v Ulan-Batoru, kde
informoval o aktualni situaci a moznostech |écby.

b) informovani o moznostech zajisténi kvalitniho zivota, péce, Ié¢by a podpory
pacientli se SMA, zarazovani do databazi pacientt a klinickych studii

Bé&hem roku jsme pokracovali jsme v aktualizaci Seznamu €lend a Seznamu pacient,
publikovali jsme také informaéni ¢lanky na naSich webovych strankach a sdileli jsme
relevantni informace na naSem Facebooku.

Prelozili jsme mezinarodni standardy péce pro pacienty s SMA. Timto se snazime pfiblizit
standardy ¢eskym lékartm, ktefi tyto standardy ¢asto z nevédomosti nedodrzuiji.

Spolu s Biogenem jsme rozdali prvni vytisky kniZky Zac, ktera pfibliZuje Zivot pacienta s
SMA hlavné zdravym détem. V nasledujicim roce bychom ji chtéli rozSifit mezi vice smackd,
aby ji mohli ukazat svym spoluzakim.

c) spoluprace se subjekty obdobného zaméfeni v CR i v zahraniéi

Nadale jsme aktivnim ¢lenem Ceské Asociace Vzacnych Onemocnéni, Asociace
Pacientskych Organizaci a spolupracujeme s organizacemi obdobného zaméfeni s dirazem
na nervosvalova nebo vzacna onemocnéni (viz nize).

Spolupracujeme s statnimi institucemi v oblasti zdravotnictvi. Jsme ¢€leny nékolika
pracovnich skupin spadajicich pod pacientskou radu MZ CR. Jsme partnerskou organizaci
SUKLu. Komunikujeme s fakultnimi nemocnicemi.

Ve spolupraci s pacientskou organizaci EndDuschene probéhly workshopt v Hradci Kralove,
Ceskych Budéjovicich a v Praze, jejichZ pFiprava zad&ala uz v lofiském roce.

Nadale pokracujeme v naSem ¢lenstvi v SMA Europe - zastfeSujici organizace Evropskych
SMA pacientskych organizaci. V roce 2019 jsme byli tzv. “Associate Member”, coz je



Clenstvi bez hlasovacich prav, ale za aktivni u¢asti na vSech €innostech organizace, kde se
aktivné podilime na riznych projektech.

d) podpora vyzkumu SMA a lééby nemoci

Priibézné monitorujeme vyvoj dalSich 1€kt pro SMA, které se nachazeji v rliznych etapach
klinickych studii. Komunikujeme s Pharma firmami, které stoji za vyvojem lékd. Konkrétné
jde o firmy Biogen, Novartis, Roche a Avexis.

V ramci naseho ¢lenstvi v SMA Europe taktéz pfispivame na podporu vyzkumu SMA na
mezinarodni urovni. V roce 2019 jsme do fondu pfispéli ¢astkou 1.000 EUR. Vice informaci
o aktualné podporovanych vyzkumnych projektech je mozné ziskat na webu Current

projects.

Podafilo se nam navazat komunikaci s dospélou odbornou spole¢nosti pro neuromuskularni
onemocnéni a stat se jejich partnery. V tomto roce jsme jim dodali jak pfelozené standardy
[éEby SMA tak mnozstvi diikazl o Ucinnosti Ié¢by SMA dospélych pacientll Spinrazou.
Komunikace se zastupci détské odborné spolecnosti je dlouhodobé na vysoké urovni.

Pomahali jsme prosadit schizkami a diskuzi s platci rozSifeni indika¢nich kritérii pro déti do
18 let véku.

Pripravili jsme rozsahly dotaznik a jiz po nékolikaté jsme jej revidovali se zastupci firmy
iHeta, ktera se specializuje na HTA tedy na zdravotnické technologie. Dotaznik je
rozpracovan a v roce 2020 bude tato aktivita pokracovat.

e) organizace setkavani ¢lent Spolku a jejich vzajemné vymény zkusenosti a
informaci

V roce 2019 jsme pokracovali v naSich online aktivitach. Pravidelné pfispivame na Facebook
a weboveé stranky. Vedeme také skupinu, v niZ probihaji diskuze, které pomahaji zlepSovat
komunikaci s pacienty a dalSimi zajemci o SMA problematiku.

f) zprostiedkovani odbornych (nejen Iékarskych) konzultaci

V roce 2019 vyrazné pfibylo konzultaci pro Cleny i ne€leny spolku pfes email &i telefon. K
dispozici je také kontakt pfes Facebookovou stranku a skupinu, dale také krizova intervence
(denné od 8 do 20 hodin, telefonni Cislo 604 330 489).

V roce 2019 jsme také externé konzultovali nékolik bakalafskych a diplomovych praci
spojenych s problematikou SMA.


https://www.sma-europe.eu/our-projects/research-projects/current-projects/
https://www.sma-europe.eu/our-projects/research-projects/current-projects/
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Vyména zkusenosti a informaci

Webinare

V rdmci zajiSténi informovanosti a sdileni informaci prob€hlo na konci roku 2018 a v 1 pol.
roku 2019 nékolik webinaF( zamé&Fenych na problematiku:
e ziskani |éCivého pFipravku nehrazeného z vefejného zdravotniho pojiSténi
(Spinraza),
e zkuSenosti se ziskanim a aplikace Spinrazy u dospé&lého pacienta v CR,
e Umluvy o pravech osob se zdravotnim postiZenim.

Spoluprace se subjekty v CR

Ministerstvo zdravotnictvi

Spoluprace v ramci pracovnich skupiny pfi Pacientské radé MZCR.

Pravidelna ugast v pracovnich skupinach pro inovativni Ié€bu a socialni pomezi. Diskuze
nad novelou zakona €. 48/1997 Sb.Zakon o vefejném zdravotnim pojisténi.

CAVO

Setkavani se v ramci pracovnich skupin MZCR a dale pak na pravidelnych schiizich CAVO.

Stredocesky kraj

S pfispénim StfedoCeského kraje byly realizovany upravy webovych stranek (novy web -
spusténi duben 2020).
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APO

Nadale jsme ¢lenem Asociace pacientskych organizaci, ktera spojuje pacientské organizace a
poskytuje informace, Skoleni, monitoruje dostupné finanéni prostfedky a podporuje pacientské
organizace Vv jejich ¢innosti.

AlIP

Na konci roku 2019 se pacientska organizace zucastnila ustavujici schize Aliance pro
integrovanou podporu (AIP), ktera spojuje pacientské a rodi€ovské organizace za ucelem
prosazeni lepSi socialni péce pro znevyhodnéné osoby. ACkoliv na schuzi Aliance nakonec
ustavena nebyla, jeji zamér se dale rozviji. Po jejim definitivnim ustaveni se pravdépodobné
staneme jejimi Cleny.

AKJV

Spoluprace s advokatni kancelari AK Vlasak advokati na prosazeni IéCby pro dospélé pacienty s
SMA a rozSifeni indikagnich kritérii pro détské pacienty.

Clenstvi v SMA Europe a mezinarodni
spoluprace

Nadale pokraujeme v naSem €lenstvi v SMA Europe - zastfeSujici organizace Evropskych
SMA pacientskych organizaci. V roce 2019 jsme byli tzv. “Associate Member”, coz je
Clenstvi bez hlasovacich prav, ale za aktivni u€asti na vSech ¢innostech organizace, kde se
aktivné podilime na riznych projektech.

Nasi zastupci se zu€astnili védeckého kongresu v Evry ve Francii. Zde to Zilo pfedevsim

prelomovou genovou terapii Zolgensma, fesSily se jeji vysledky i porovnani se Spinrazou.

Prezentovany byly i dal$i moznosti IéCby, které jsou ve vyvoji. O poznatcich z konference
jsme informovali na naSich webovych strankach.

Prostfednictvim uéasti v SMA Europe jsme také nepfimo nebo aktivné ¢leny dalSich
organizaci. V budoucnu bychom se i v nich chtéli aktivné podilet na jejich aktivitach. Jedna
se o tyto organizace:
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EURORDIS - https://www.eurordis.org/about-eurordis - nevladni evropska
aliance pacientskych organizaci vzacnych onemocnéni

EMA - European Medicines Agency - htip://www.ema.europa.eu - Evropska
Iékova agentura

Cure SMA - http://www.curesma.org/about/ - nevladni organizace zastfeSujici
SMA piedevSim USA, podili se také na financovani vyzkumu



https://www.eurordis.org/about-eurordis
http://www.ema.europa.eu/
http://www.curesma.org/about/

Informace farmaceutickych firem k vyvoji 1é€iv

a lé€by SMA v roce 2019

Nize uvedené informace nam poskytly farmaceutické firmy, které jsme oslovili za ucelem
shrnuti dulezitych informaci k 1&é€ivim a Ié€bé SMA v roce 2019.

Biogen
Vyznamné milniky roku 2019:

Ceska spole¢nost détské neurologie CLS JEP vydala spoleéné stanovisko s VZP CR —
Doporucené podminky pouziti I&Civych pfipravkd s obsahem ucinné latky nusinersen v

pediatrické populaci a sit indikujicich specializovanych center. Nusinersen je indikovan

pacientim do dovrseni 19 let véku v souladu s nize uvedenymi podminkami pouziti.

e Geneticky potvrzena diagnéza 5qSMA (homozygotni i heterozygotni mutace nebo
delece genu SMN1)
e Stanoveni poctu kopii SMN2

Lécbu je mozné indikovat v neuromuskularnich centrech pro détské pacienty ve FN Motol,
FN Brno, Thomayerova nemocnice a FN Ostrava.

e V CR bylo na konci roku 2019 71 détskych pacientt Ié&enych nusinersenem.
Na celém svété bylo v roce 2019 Ié€eno vice nez 10 000 pacientd, z toho 2/3
détskych pacientu a 1/3 dospélych pacientd SMA.

e Do programu klinického zkouSeni nusinersenu v SMA je zahrnutych vice nez 340
pacientt |é€enych az po dobu 6 let (Udaj za rok 2019).

PFehled klinickych studii je k dispozici na https://www.clinicaltrials.gov/.

Zdroj: Biogen


https://www.clinicaltrials.gov/
https://www.clinicaltrials.gov/
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Roche

Spole€nost Roche, ktera pfinasi na trh inovativni léky spoleéné s modernimi diagnostickymi
metodami, pokracovala ve vyzkumném klinickém programu v oblasti SMA i v roce 2019.
Neurologicka onemocnéni zuUstavaji nadale jednou z jejich hlavnich priorit. Roche si
uvédomuje vysokou medicinskou potfebu v oblasti I€Eby spinalni muskularni atrofie (SMA) a
i v roce 2019 tato spolecnost potvrdila svymi kroky zavazek rozvijet vyzkumny program s
cilem pfinést nové léCebné moznosti pro pacienty s SMA. Klinicky program, na kterém
Roche spolupracuje se spole¢nosti PTC Therapeutics a organizaci SMA foundation
zahrnuje Ctyfi celosvétové probihajici klinické studie zahrnujici pfiblizné 500 pacientd od
narozeni do 60ti let véku, coz reprezentuje Sirokou populaci pacientd s SMA. Vzhledem k
tomu, Ze v roce 2019 udélila americka FDA (americky Ufad pro kontrolu 1é&iv a potravin) této
inovativni I6é€bé pro jeji schvaleni prioritni status, oCekava se schvaleni v USA do konce roku
2020. Tento prioritni status plné odrazi vyznam, ktery je rozvoji novych lé&ebnych moznosti
pro SMA prisuzovan. Registraci v Evropg, potazmo v Ceské republice, Ize odekavat v
druhém kvartalu 2021.

Zdroj: Roche

Novartis

V kvétnu 2019 byla v USA schvalena genova terapie AVXS-101 (onasemnogene
abeparvovec, Zolgensma), s indikaci pro détské pacienty do dvou let véku s bialelickou
mutaci genu SMN1. Tato terapie cili na genetickou pfi€inu spinalni svalové atrofie.
Potencialné jednorazova terapie nahradi nefunkéni gen jeho funk&ni kopii, ktera je schopna
produktovat SMN protein. Tim je mozné docilit zastaveni progrese onemocnéni. V prabéhu
roku byly podany Zadosti o registraci IéCivého pfipravku také v Evropské unii a v Japonsku.

Zdroj: Novartis

Plan na rok 2020 v oblasti narodni i zahranic¢ni
spoluprace

Stejné jako v pfedchozich letech mame i v roce 2020 v planu pokracovat v naSich aktivitach
na narodni a mezinarodni urovni. Na mezinarodni urovni je to pfedevsim €lenstvim v SMA
Europe, ale i prostfednictvim dalSich organizaci. Na narodni urovni je to pak snaha o
prosazeni IéEby pro vSechny détské a dospélé pacienty i zvySovani povédomi o SMA a
novinkach v pfistupu k pacientim s timto onemocnénim.
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Vysledovka k 31.12.2019

Je uvedena v samostatné pfiloze

Seznam darcu v roce 2019
Fyzické osoby:

Cizkova Marie
FiSer Daniel
Bedac Ales
Navratilova Elena
Mohout Jifi

Pravnické osoby:

Elkov Elektro a.s.

Novartis Czech Republic s.r.o.
Roche s.r.o.

SAS Institute CR

StfedoCesky kraj

Strukturovany prehled vydaju za rok 2019

Polozka VySe vydajl
zahrani¢ni cestovni naklady 49 062,6 KC
webinafe 8 500 K&
administrativni vydaje 2 015 KC
propagace 11 297 K&
platby za sluzby 25410 K¢
Clenstvi v SMA Europe 39 629,1 K&
vratka grantu Novartis 40 931,22 K¢

Celkem 176 844,92 KC
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