
Rad is t raž ivača i  znanstvenika Sveuči l iš ta  u  Albert i  doveo je  do toga da je  u
Sjedinjenim Američkim Državama (SAD) odobren novi  l i jek -  vi tolarsen ,  za
l i ječenje  osoba koje  boluju od Duchenne miš ićne dis t rof i je  (DMD).  

Početkom ove godine odobren je  za uporabu u Japanu te  je  u  kolovozu Agenci ja  za
hranu i  l jekove SAD-a (U.S.  Food and Drug Adminis trat ion:  FDA) odobri la
njegovu upotrebu u SAD-u,  a  t renutno se  tes t i ra  u  Kanadi .  Vitolarsen je  razvi la
farmaceutska tvr tka Nippon-Shinyaku u suradnj i  s  Nacionalnim centrom za
neurologi ju i  psihi ja tr i ju  u Japanu,  na temelju rada Toshifumi Yokote.  

Li jek je  posebno dizajniran za l i ječenje  oko 10% osoba s  DMD koji  imaju
specif ičnu mutaci ju  gena (na eksonu 53) .  Is t raž ivanje  iz  2009.  godine jedno je  od
prvih koje  je  pokazalo da molekule s l ične DNK mogu vrat i t i  funkci ju proizvodnje
proteina gena,  a  s  vi l tolarsenom molekule s l ične DNK pri lagođene su specif ičnoj
mutaci j i  koja  kod nekih osoba uzrokuje DMD. 

Pri jašnja is t raž ivanja  l i ječenja  razl ič i t ih  obl ika miš ićne dis t rof i je  ukl jučivala  su
pris tup koriš tenja  s tvarne DNK za obnavl janje  nedostajućih proteina,  međutim,  ta j
je  pr is tup bio pr i l ično š te tan za s tanice i  ž ivot injske modele š to  je  obično
dovodilo do značajnog imunološkog odgovora.  Trenutni  pr is tupi  l i ječenju
genetskih bolest i  ukl jučuju upotrebu s intet ičkih molekula s l ičnih DNK, nazvanih
antisense ol igonucleot ides  koje  su s tabi lni je  te  se  vežu za DNK i  RNK na način da
imunološki  sustav manje reagira  na nj ih .

Is t raž ivač Yokota,  č i j i  je  rad bio podloga za s tvaranje  l i jeka,  iz javio je  kako se
nada da će se  u budućnost i  proš i r i t i  broj  obol jel ih  koj ima bi  l i jek mogao pomoći
te  vjeruje  da bi  do 90 % osoba s  DMD-om moglo imati  koris t i .  Također  je
is taknuo da s intet ička DNK može djelovat i  na druge obl ike miš ićne dis t rof i je  iako
bi  svaki  obl ik t rebao jedinstvenu molekulu s l ičnu DNK koja će bi t i  dizajnirana za
nju.  [1]

Vitolarsen je  dizajniran da se veže na 
ekson 53 dis trof ina pri je  glasničke RNK 
(messenger RNA-mRNA) čime se taj  ekson 
iskl jučuje  t i jekom obrade mRNA u osoba 
s  genetskim mutaci jama kod koj ih je  
primjenj ivo preskakanje eksona 53 -  
to  pak omogućuje proizvodnju unutarnjeg 
izmijenjenog dis trof ina kod t ih  osoba.  

[1]Universi ty  of  Alberta.  FDA approves new drug to treat  common form of  muscular dystrophy based on research from U of
A scient is t  (2020).  Dostupno na:  ht tps: / /www.fol io .ca/ fda-approves-new-drug-to- treat-common-form-of-muscular-
dystrophy-based-on-research-from-u-of-a-scient is t /   

Agencija za hranu i lijekove SAD-a (FDA) 

odobrila novi lijek za liječenje Duchenne mišićne distrofije 

SDDH @-BILTEN

SAVEZ DRUŠTAVA DISTROFIČARA HRVATSKE

CROATIAN MUSCULAR DYSTROPHY ASSOCIATION

Studeni, 2020.

Nova Ves 44, Zagreb

Tel/Fax: 01 46 66 849

www.sddh.hr, e-mail: sddh@zg.t-com.hr1

Broj: 1

https://sites.google.com/ualberta.ca/yokota-lab
https://www.folio.ca/fda-approves-new-drug-to-treat-common-form-of-muscular-dystrophy-based-on-research-from-u-of-a-scientist/


Zolgensma,  inovat ivna je  genska terapi ja  koja  ci l ja  direktno na uzrok
spinalne miš ićne atrof i je  (SMA) te  je  indicirana pr imarno za obol jele  od t ipa
I  ove bolest i .  Radi  se  o revolucionarnom otkriću jer  je  to  prvi  l i jek koj i
djeluje  na uzrok bolest i ,  točni je  gen koj i  nedostaje  i l i  ne funkcionira .
Terapi ja  je  jednokratna te  se  pr imjenjuje  infuzi jom s  obzirom na to  da je
l i jek dizajniran tako da može pr i jeći  krvno-moždanu bari jeru i  doći  do
motoneurona koj i  kod SMA propada.  

Ova genska terapi ja  mogla bi  promijeni t i  nasl jednu s l iku SMA, međutim,
ci jena ovog l i jeka predstavl ja  ograničavajući  faktor  u  pogledu f inanci jske
dostupnost i .  Podaci  govore kako je  t renutna ci jena oko 2,125 mil i juna dolara
za američko t rž iš te ,   a  usporedbe radi ,  u  SAD-u Spinraza za prvu godinu
l i ječenja  koš ta  750.000 dolara ,  a  svaku iduću 370.000 dolara .  U susjednim
zemljama,  Srbi j i  i  Sloveni j i ,  dvoje  djece se  s  rodi tel j ima uput i lo  na l i ječenje
u SAD gdje su obol jela  djeca pr imila  gensku terapi ju za ovaj  obl ik SMA.
Humanitarna zaklada „Budi  human –  Aleksandar Šapić“  iz  Srbi je ,  kroz
donaci je  je  pr ikupi la  sredstva za gensku terapi ju,  kao i  za  putne t roškove i
t roškove smješ ta ja  u  inozemstvu te  je  djevojčica Sofi ja  Markul jević  u rujnu
ove godine,  u  Los Angelesu,  pr imila  gensku terapi ju koja  za sada pokazuje
dobre rezul tate .  Krajem rujna 2019.  godine i  Sloveni ju je  potresao poziv u
pomoć,  dječaku Krisu iz  Kopra,  hi tno je  bi lo  potrebno 2,23 mil i juna eura za
l i ječenje  i  pokrivanje  drugih t roškova.  Kroz neprofi tnu udrugu „Palčica

pomagačica“  pokrenuta je  dobrotvorna kampanja koja  se  proš i r i la  c i je lom
državom, zahval jujući  kojoj  su pr ikupl jena potrebna sredstva te  je  Kris
upućen u inozemstvo gdje  je  pr imio gensku terapi ju.  Kris  je  danas godinu
dana s tar i j i ,  a  napredak nakon terapi je  je  vidl j iv .  

Genska terapi ja  pokazala  se  djelotvornom, međutim,  njegova ci jena i  dal je  je
vrtoglava.   Zolgensma je  najskupl j i  ( jednokratni)  l i jek na svi je tu tako da su
sva potrebna sredstva za l i ječenje  spomenute djece pr ikupl jena kroz
donaci je ,  a  kroz Facebook s tranice* koje  su bi le  akt ivne t i jekom prikupl janja
donaci ja ,  rodi tel j i  djece danas objavl juju napredak te  pozivaju na donaci je
drugoj  potrebi toj  djeci  sa  SMA t ip 1.  U Republici  Hrvatskoj  zasada još
uvijek ni tko ne pr ima ovu gensku terapi ju,  a  nadamo se kako će se  pi tanje
f inanci jske dostupnost i  l i jeka r i ješ i t i  sustavno i  brzo jer  je  bolest  vr lo
progresivna.

https://web.facebook.com/Go-Help-Kris-
107188067351112/?ref=page_internal  

https://www.facebook.com/zasofijinprviko
rak?_rdc=1&_rdr 

FB STRANICE:

Zolgensma: iskustva liječenja u SAD-u djece iz susjednih zemalja
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Charcot-Marie-Tooth UK (CMT UK),  jedina dobrotvorna organizaci ja  u
Ujedinjenom Kral jevstvu posvećena pružanju podrške osobama s  Charcot-
Marie-Tooth (CMT) di jagnozom, kako bi  promovirala  t je lesnu akt ivnost  kod
oboljel ih  objavi la  je  videozapise s  vježbama koje  obol jel i  mogu provodit i  u
udobnost i  svog doma.  Vježbe predstavl ja  Rebekah Knight ,  f iz ioterapeutkinja  s
di jagnozom CMT1A. Kroz f iz ioterapi ju nastoje  se  promicat i  načini  kako
oboljele  osobe mogu poboljšat i  razinu akt ivnost i  i  upravl jat i  s tanjem najbol je
š to  mogu.

Procjenjuje  se  kako CMT pogađa gotovo t r i  mil i juna l judi  š i rom svi jeta ,  a
glavne značajke bolest i  su def ici t i  kao posl jedica oš tećenja  donjeg motornog
neurona,  senzorički  znakovi  i  s imptomi.  Disfunkci je  senzoričkog sustava
javl jaju se  kod oko 70% oboljel ih  te  ukl jučuju gubi tak osjećaja  vibraci je  i
pozici je  zglobova praćeno smanjenjem osjećaja  bol i  i  temperature u području
šaka,  s topala  i  donjeg di je la  potkol jenica.  Vježbanje odnosno t je lesna akt ivnost
(unutar  granica i  okvira  mogućnost i )  kl jučni  su za l jude koj i  ž ive sa  CMT.
Trenutna pandemija  COVID-19 prekinula  je  akt ivnost i  za  mnoge obol jele ,  s toga
je  CMT UK objavi la  ser i ju  videozapisa o vježbanju,  pr i lagođenu obol jel ima,
koje  se  mogu izvodi t i  kod kuće uz minimalnu opremu.

Prikazane su i  demonstr i rane vježbe fokusirane na donj i  dio t i je la ,  gornj i  dio
t i je la  i l i  oboje  kao i  video laganog kardio t reninga i  is tezanja .  Poveznice za
svaki  video možete  pronaći  ovdje.  Također  objavl jene su i  modif ikaci je  vježbi
kako bi  svatko individualno mogao odabrat i  ono š to  najbol je  odgovara
trenutnom stanju.  [3]

[3] Charcot-Marie-  Tooth News.  CMT UK of fering video series  of  excercises  for  home use (2020).  Dostupno na:
ht tps: / /charcot-marie- toothnews.com/2020/10/23/cmt-uk-of fering-at-home-exercise-videos- for-cmt-pat ients /
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Kako očuvati  mentalno zdravlje  
u uvjet ima "novog normalnog" ?

Očito je  da COVID-19 ima vel iki  učinak na mentalno zdravl je  s tanovniš tva
općeni to,  a  posebice na osobe koje  boluju od kroničnih bolest i ,  poput  miš ićne
dis trof i je .  To ne proizlazi  iz  same bolest i  već i  iz  izazovnih okolnost i
uzrokovanih t renutnom pandemijom i  poduzet ih mjera opreza.  Mnoge osobe
oboljele  od miš ićne dis t rof i je  teško dož ivl javaju aktualnu s i tuaci ju  zbog
prekida svakodnevnih akt ivnost i  i  prakt iciranja  samoizolaci je  jer  su ranj iva
skupina.  To povećava razinu s t resa i  t jeskobe,  a  upravo zbog toga važna je
briga o mentalnom zdravl ju.  S obzirom kako se danas sve češće susrećemo s
pojmom imuniteta ,  osim t je lesnog imuniteta  postoj i  i  psihološki  imunitet ,  koj i
je  u  uskoj  povezanost i  sa  somatskim imunitetom. Psihološki  imunitet  proglašen
je  supermoći  21.  s tol jeća (prema Paul  G.  Stol tz) ,  a  predstavl ja  sposobnost
pojedinca za uspješnu pri lagodbu u loš im okolnost ima.  Stres  može imati
negat ivne posl jedice na f iz ičko zdravl je ,  s toga,  kako bi  olakšal i  nošenje  s
okolnost ima u koj ima se nalazimo,  važno je ,  osim brige o f iz ičkom zdravl ju,
jačat i  i  psihološki  imunitet .  Neke od pr imjera preporuka za očuvanje mentalnog
zdravl ja  borbom prot iv negat ivnih ut jecaja  i  s t resa izdao je  Hrvatski  zavod za
javno zdravstvo u suradnj i  s  Nastavnim zavodom za javno zdravstvo „Dr.
Andri ja  Š tampar“  te  Klinikom za psihi ja tr i ju  Vrapče,  a  korisne preporuke koje
se mogu primijeni t i  nalaze se  na s l jedećim poveznicama [4] :  

ht tps: / /www.hzjz .hr /wp-content /uploads/2020/04/Postupak-s-uznemirujucim-
misl ima.pdf  

ht tps: / /www.hzjz .hr /wp-content /uploads/2020/04/Suocavanje-sa-s tresom.pdf

ht tps: / /www.hzjz .hr /wp-content /uploads/2020/04/Preporuke-za-slusanje-
opustajuce-glazbe.pdf   

Također  više informaci ja  o  upravl janju s t resom i  t jeskobom u ovim teškim
vremenima možete  pronaći  i  na s l jedećim poveznicama/webinarima [5] :

Kako upravl jat i  s tresom i  t jeskobom izazvanim COVID-19

COVID-19,  soci jalno udal javanje i  karantena:  suočavanje sa s tresom i
t jeskobom

[4]Paket  preporuka za očuvanje mentalnog zdravl ja borbom prot iv  negat ivnih ut jecaja,  t jeskobe i  s tresa (2020).
Dostupno na:  www.bolnica-vrapce.hr,  www.stampar.hr,  www.hzjz .hr

[5] The World Duchenne Organizat ion.  At tent ion to  mental  wel l  being in  dmd/bmd famil ies  (2020).  Dostupno na:
ht tps: / /www.worldduchenne.org/news/at tent ion-to-mental-wel l-being-in-dmd-bmd-famil ies /
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https://www.hzjz.hr/wp-content/uploads/2020/04/Postupak-s-uznemirujucim-mislima.pdf
https://www.hzjz.hr/wp-content/uploads/2020/04/Postupak-s-uznemirujucim-mislima.pdf
https://www.hzjz.hr/wp-content/uploads/2020/04/Suocavanje-sa-stresom.pdf
https://www.hzjz.hr/wp-content/uploads/2020/04/Preporuke-za-slusanje-opustajuce-glazbe.pdf
https://www.worldduchenne.org/news/webinar-covid-4/
https://www.youtube.com/watch?v=qCxlpDcnonw&feature=emb_logo
https://bolnica-vrapce.hr/
http://www.stampar.hr/
https://www.hzjz.hr/

