
Скрининг 
новорожденных 
на СМА
Почему скрининг новорожденных 
на СМА так важен?

Структурное или 
операционное 
подразделение
Франшиза или отдел

Место для изображения

Подразделение генной 
терапии компании 
«Новартис»



СМА — спинальная мышечная атрофия.

СМА — необратимое быстро 
прогрессирующее заболевание1–3

СМА — редкое моногенное заболевание4–6

Для СМА характерна нехватка белка SMN, обусловленная делецией или мутацией 
гена SMN17–10

При СМА наблюдается прогрессирующая дегенерация и необратимая потеря 
мотонейронов спинного мозга, из-за чего в разной степени проявляются3, 11, 12:

Мышечная слабость

Нарушения опорно-двигательного аппарата

Нарушения дыхания

Отсутствие или ослабление рефлексов (арефлексия)

Проблемы с питанием



3СМА — спинальная мышечная атрофия, SMN — белок выживаемости мотонейронов.

СМА — ведущая генетически 
обусловленная причина 
младенческой смертности13

ПРИМЕРНО 60 % 
СЛУЧАЕВ СМА ПРЕДСТАВЛЕНЫ 
1-М ТИПОМ4 И СОПРОВОЖДАЮТСЯ
БЫСТРОЙ НЕОБРАТИМОЙ ПОТЕРЕЙ
МОТОНЕЙРОНОВ13, 15–17

НА КАЖДЫЕ 58 ЧЕЛОВЕК
ПРИХОДИТСЯ КАК МИНИМУМ 

1 НОСИТЕЛЬ МУТАЦИИ ГЕНА SMN114

СМА —  второе
по распро- 
страненности
СМЕРТЕЛЬНОЕ ГЕНЕТИЧЕСКОЕ 
ЗАБОЛЕВАНИЕ ПОСЛЕ МУКОВИСЦИДОЗА18, 19

БОЛЕЗНЬ ВСТРЕЧАЕТСЯ 

у 1 из 10 000 
ДЕТЕЙ, РОДИВШИХСЯ ЖИВЫМИ14



По материалам Schorling и соавт. 202020

≤ 6 месяцев 18 месяцев > 18 лет
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СМА 1-го типа20, 21

Неспособность 
самостоятельно 
сидеть 

СМА 2-го типа21

Способность сидеть 
и стоять, но не ходить 
самостоятельно

СМА 3-го типа20, 21

Ходьба без поддержки
СМА 4-го типа20, 21

Ходьба без поддержки 
во взрослом возрасте

С
им

пт
ом

ы

Симптомы обычно 
появляются в течение 
первых 6 месяцев 
жизни, в их числе3,21,22:

•  Неспособность 
удерживать голову

•  Слабость 
конечностей

•  Затрудненное 
дыхание и глотание

•  Слабые плач 
и кашель 

Симптомы обычно 
развиваются в возрасте 
от 6 до 18 месяцев 
и включают3, 21–23:

•  Слабость конечностей

•  Трудности с сидением 
без поддержки 

•  Невозможность 
переворачиваться 

•  Замедление/регресс 
физического развития

Симптомы появляются 
в период с  раннего 
детства (> 18 месяцев) 
до  позднего 
подросткового 
возраста 
и включают3, 21, 22, 24:

•  Проблемы 
с ходьбой/подъемом 
по лестнице

•  Нарушение 
равновесия

•  Трудности 
поддержания 
вертикального 
положения

При самой легкой 
форме СМА симптомы 
не проявляются 
вплоть до взрослого 
возраста. Люди 
с этой формой СМА 
обычно ощущают 
легкую слабость, 
не испытывая 
никаких затруднений 
с дыханием20, 21

Симптомы, общие для СМА 2-го и 3-го типов3, 21, 22:

• Проблемы с глотанием и кашель

• Тремор

• Боль и затруднение движений в суставах

• Искривление позвоночника

Выделяют несколько типов СМА3, 20, 21 

Типы СМА различаются по возрасту начала 
симптомов, тяжести нарушений двигательной 
функции и клинической картине20

СМА — спинальная мышечная атрофия.



5СМА — спинальная мышечная атрофия.

Из-за поздней диагностики состояние пациентов ухудшается настолько, 
что польза от лечения сильно уменьшается15, 33

*Без респираторной поддержки

Все варианты болезни значимо влияют 
на жизнь пациента3, 25–28

Самой тяжелой и распространенной формой является СМА 
1-го типа3, 25–28

•  СМА 1-го типа вызывает быструю и необратимую денервацию — в течение 6 месяцев
гибнут 95 % мотонейронов, что приводит к тяжелым последствиям15, 16, 29, 30

•  Без лечения не достигается ни один из важнейших этапов развития двигательной
активности31, 32

Ранняя диагностика и быстрое начало лечения имеют огромное 
значение для замедления быстро прогрессирующего ухудшения 
состояния, так свойственного для пациентов со СМА 1 типа.7, 33

Без лечения 
к 20 месяцам 
жизни погибают  
92 % детей31*

РОЖДЕНИЕ
Ребенок рождается 
с определенным 
количеством 
мотонейронов 
спинного мозга, 
которые не 
восстанавливаются 
в случае гибели3, 34 3 МЕСЯЦА

Прогрессирующая 
слабость в связи 
с быстрой потерей 
мотонейронов3

6 МЕСЯЦЕВ
Потеря 95 % 
мотонейронов13; 
младенец не 
может сидеть, 
движения его 
рук, ног и головы 
ограничены3, 32

11 МЕСЯЦЕВ
Потребность 
в респира-
торной 
поддержке35

8 МЕСЯЦЕВ
Потребность 
в нутритивной 
поддержке35



СМА — спинальная мышечная атрофия.

«Терапевтические вмешательства, эффективные до появления 
симптомов или на ранних стадиях болезни, требуют повышения 
информированности, ускорения диагностики и рассмотрения 
вопроса о скрининге новорожденных»38 
— проф. Эдуардо Тиццано, 2019 г.

«В условиях наличия эффективных препаратов нельзя допускать 
потерю даже небольшого количества мотонейронов, поскольку 
она необратима, но может быть предотвращена с помощью 
раннего лечения»4 
— Междисциплинарная рабочая группа по скринингу новорожденных 
на СМА, 2020 г.

Имеются зарегистрированные препараты, ожидается появление новых 
перспективных лекарств15, 36, 39, 40

Для СМА характерно узкое 
терапевтическое окно11

Лечение дает наилучшие результаты, если его начать 
до появления симптомов11, 36, 37

По материалам Serra-Juhe C и Tizzano EF11.



7

*Промежуточные результаты клинического исследования NURTURE c применением нусинерсена у n = 25 пациентов 
в досимптомный период СМА (n = 15 с 2 копиями гена SMN2, n = 10 с 3 копиями гена SMN2). На момент окончания 
сбора данных (29 марта 2019 года) детям, участвующим в исследовании NURTURE, было 25,7–45,4 (медиана 
34,8) месяца36. †В исследовании NURTURE «сидение без поддержки» по ВОЗ достигли 25/25 младенцев. Из них n = 21 
детей уложились во временные рамки, установленные ВОЗ для здоровых детей36. ‡Этапа «ходьба с поддержкой»
достигли в исследовании NURTURE n = 23/25 младенцев. Из них n = 15 детей уложились во временные рамки, 
установленные ВОЗ для здоровых детей36. §Самостоятельно ходить в исследовании NURTURE научились
n = 22/25 участников. Из них n = 16 детей вошли в 99-й процентиль ВОЗ по возрасту достижения этого этапа36.
СМА — спинальная мышечная атрофия; ВОЗ — Всемирная организация здравоохранения.

В настоящее время зарегистрированы 
препараты, способные существенно 
изменить естественное течение СМА36, 37

Раннее лечение обеспечивает наилучшие результаты 
и развитие двигательной активности пациента в соответствии 
с возрастными нормами15, 36

Промежуточный анализ данных продолжающихся исследований свидетельствует 
о том, что применение уже зарегистрированных препаратов в досимптомный период 
обеспечило у некоторых пациентов развитие двигательной активности, практически 
соответствующее возрастным нормам36*

Раннее начало лечения СМА может замедлить или 
остановить прогрессирующее ухудшение состояния 
и дать возможность развиваться ребенку со СМА 
в соответствии c возрастными нормами36

Сидение 
без поддержки

Ходьба 
с поддержкой

Самостоятельная 
ходьба

100 %36† 92 %36‡ 88 %36§

73 %36§84 %36† 65 %36‡

Последующее 
наблюдение 
в исследовании 
NURTURE

Развитие 
в пределах 
нормы (ВОЗ)



СМА — спинальная мышечная атрофия.

Из-за отсутствия скрининга новорожденных на СМА и задержке в постановке 
диагноза большинство пациентов начинают лечение уже после окончания периода 
его наибольшей эффективности15

> 24 недель
СМА 2-ГО ТИПА

> 7 недель
СМА 1-ГО ТИПА

> 46 недель
СМА 3-ГО ТИПА

Скрининг новорожденных может стать самым 
эффективным способом завершить диагностическую 
одиссею больных со СМА30

СМА часто диагностируется 
на поздних стадиях15, 30, 33, 41

Состояние пациентов ухудшается настолько, что польза 
от лечения сильно уменьшается15, 33

Средний срок от появления симптомов до установления диагноза41:
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Программы 
скрининга 

новорожденных 

Обеспечить начало 
лечения до развития 

симптомов

Выявить больных детей 
в период бессимптомного 

течения

Уменьшить необратимое 
поражение функции 

мотонейронов

Проведение скрининга новорожденных может повысить 
эффективность лечения СМА без увеличения его 
стоимости и существенно снизить затраты на помощь 
пациентам с инвалидностью15, 42

Скрининг новорожденных (СН) 
способствует более быстрому оказанию 
медицинской помощи15, 33, 42

Программы скрининга новорожденных на СМА могут 
помочь33:



*Ранее компания «Авексис»44

СМА — спинальная мышечная атрофия.

Последние успехи в выявлении СМА позволили пациентским организациям  
говорить о необходимости проведения массового скрининга новорожденных 
на это заболевание40, 48

•  Организация SMA Europe создала Европейский альянс по скринингу
новорожденных на СМА в поддержку его широкого внедрения48

•  Подразделение генной терапии компании «Новартис»* входит в состав
Европейского альянса по скринингу новорожденных на СМА и разделяет его
позицию относительно планового скрининга новорожденных48 

Тайвань34 Австралия45 Бельгия46 Германия47

Год начала 2016 2018 2018 2018

Прошли скрининг
120 267 103 903 94 463 278 970

Выявлено 
случаев СМА

7 9 9 38

Скрининг новорожденных 
позволяет выявить СМА 
до развития симптомов34, 43, 44

Разработаны надежные методы скрининга 
СМА, обладающие высокой чувствительностью 
и специфичностью34, 43, 44



11СН — скрининг новорожденных; СМА — спинальная мышечная атрофия.

Пациентские организации активно 
поддерживают широкое внедрение 
скрининга новорожденных48, 49

«Имеются убедительные данные о том, что раннее начало 
лечения (в идеале — до развития клинических проявлений 
заболевания) сопровождается заметно лучшими клиническими 
исходами по сравнению с более поздним началом терапии. Таким 
образом, включение СМА в программы скрининга новорожденных 
прдставляется целесообразным»50

— Kirschner, 2020 г.

ВСЕГО НАСЕЛЕНИЯ (n = 196/232)49

Большинство пациентов и их родственников, а также 
представителей общественности высказались в пользу 
скрининга новорожденных49

БОЛЬНЫХ СМА (n = 236/337)49

70 % 84 %

УЧАСТВУЮЩИЕ (n = 3 826/4 114)
Пилотный проект по скринингу 
новорожденных в штате Нью-Йорк44

В пилотных программах скрининга согласны 
участвовать 9/10 родителей44

93 % 85 %

УЧАСТВУЮЩИЕ (n = 120 267/141 874)
Пилотный проект по скринингу 
новорожденных в Больнице 
Национального университета Тайваня34



Начать скрининг новорожденных 
на СМА необходимо уже сейчас42, 51, 52

Широкое внедрение скрининга новорожденных на СМА 
может помочь пациентам и их семьям получить помощь 
как можно раньше!

Спинальная мышечная атрофия (СМА) —  
быстро прогрессирующее заболевание, 
вызывающее необратимую денервацию, при 
котором раннее вмешательство крайне важно15, 29, 33

СМА свойственно узкое терапевтическое окно11: 
только раннее лечение может дать наилучшие 
результаты и развитие двигательной активности 
пациента в соответствии с возрастными нормами15, 36

Скрининг новорожденных позволяет выявить 
СМА до развития симптомов34, 41, 42 и начать 
оказание специализированной медицинской 
помощи, включая применение лекарственной 
терапии, максимально быстро15, 33, 42

Пациентские организации активно поддерживают 
широкое внедрение скрининга новорожденных 
на СМА 48, 49

СМА — спинальная мышечная атрофия.
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