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Терминология

Излечение (cure): что-то, 
способное привести к
полному восстановлению
Терапия (therapy): что-то, 
способное улучшить
состояние или существенно
изменить течение
заболевания

Клинические
исследования

Профилактика – это
тоже вид вмешательства



*Эффективность
*Продолжительность влияния
простой путь введения
*Доступность
*Безопасность
*Возможность использования для
детей и взрослых
*Биомаркеры
*Стоимость
*Уровень доказательности

Критерии для идеального
лекарственного средства

Цель выступления

n Выбрать заболевания с
наихудшей «репутацией»
по курабельности

n Представить несколько
примеров эффективного их
лечения в России и в мире



Самыми сложными для
диагностики и лечения в практике

невролога часто считаются
наследственные нервно-
мышечные заболевания

Не все они инкурабельны
сегодня!

Примеры

n Спинальные мышечные
атрофии

n Мышечная дистрофия
Дюшенна

n Болезнь Помпе



Спинальные мышечные атрофии



Препарат, одобренный FDA
n Nusinersen

23 декабря 2016 года, FDA объявило , что
оно одобрило лекарственный препарат
Spinraza™ (nusinersen) для лечения
спинальной мышечной атрофии, что делает
его первым в истории FDA утвержденных
для терапии при SMA. 



Препарат, одобренный FDA
n Одобрение FDA из SPINRAZA 
было основано на
положительных результатах
многочисленных клинических
исследований в более чем 170 
пациентов. Пакет данных
включал промежуточный анализ
показателей, трех фаз
контролируемого исследования с
целью оценки SPINRAZA в
младенческом возрасте, а также
данные по более взрослым
пациентов предварительно
симптоматических с или высокой
вероятностью развития СМА 1, 2 
и 3 типов



SPINRAZA
n В апреле 2017 года Комитет лекарственных средств
для человека (CHMP) Европейского медицинского
агентства по лекарственным средствам (EMA) 
принял положительное заключение, 
рекомендующее предоставить разрешение на
продажу SPINRAZA для лечения 5q SMA после
анализа в рамках программы ускоренной оценки. 

n В мае 2017г. было принято положительное решение
Европейской комиссии и получено разрешение на
продажу препарата в странах Европы. 

n Биоген также представил нормативные документы
регуляторам в Японии, Канаде, Австралии и
Швейцарии и планирует инициировать
дополнительные заявки в других странах, в том
числе в России в 2017-2018 году. 
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Мышечная дистрофия Дюшенна





Чем мы располагаем сегодня
(доказанные методы лечения)

n Глюкокортикостероиды
q Кохрановский обзор
q 5 мая 2016г. – Mattews E et al

q 12 законченных и 2 текущих исследований
q 667 пациентов
q Рандомизированные контролируемые



РЕЗУЛЬТАТЫ

n Преднизолон или преднизон
n Доза 0.75 мг/кг/сут дает лучший эффект
чем доза 0.3 мг/кг/сут

n Незначительные дополнительные
эффекты при дозе 1.5 мг/кг/сут

n Улучшение силы и функциональных проб
в виде: время вставания (время Говерса), 
ходьба на время, подъем по ступеням, 
дыхание, возможность поднять вес



СХЕМА ПРИЕМА

n Аналогичные эффекты по силе и
функциональным измерениям при
ежедневном приеме и при приеме дозы 5 
мг/кг/сут в выходные дни

n Ежедневный прием в течение 4 лет
продление самостоятельного
передвижения лучше, чем схема 10 дней
приема – 10 дней без препарата

ПОБОЧНЫЕ ЯВЛЕНИЯ

n Больше при приеме стероидов, чем в
группе плацебо

n Прибавка в весе, изменение поведения, 
кушингоид, избыточный рост волос

n Более выражены при ежедневном приеме
(по сравнению с 10-10)

n Нет различий при приеме ежедневно и «по
выходным»

n Более выражены на дозе 0.75 мг/кг/сут
чем на 0.3 мг/кг/сут



ЗАКЛЮЧЕНИЕ

n Увеличивается сила мышц и функция
кратковременно (12 месяцев)

n Увеличивается сила (до двух лет)
n Нет удлинения периода самостоятельного
передвижения

n Рекомендуемая доза 0.75 мг/кг/сут
ежедневно (либо схема «по выходным»)

n Дефлазакорт (1 год приема) дает
несколько меньшее увеличение веса

Новые доказанные методы
медикаментозной тераии
для мальчиков с DMD

nАТАЛУРЕН

nИДЕБЕНОН



Аталурен
n Экспериментальный новый препарат
n Восстанавливает активность
нефункционирующих нонсенс-аллелей
– побуждает мышечные клетки
«перескочить» нонсенс-мутацию, 
приодящую к образованию
преждевременного стоп-кодона и
синтезировать функциональный
дистрофин

Аталурен
n Журнал “Lancet”
n Опубликовано on-line17 июля 2017г.
n “Ataluren in patients with nonsense mutation 

Duchenne muscular dystrophy (ACT DMD): a 
multicentre, randomised, double-blind, 
placebj-controlled, phase 3”

n Craig McDonald et al
n 18 стран



Аталурен
n 54 центра
n Мальчики 7-16 лет
n Самостоятельное передвижение 150 м и
более

n 48 недель – per os
n Дозы: 10 – 10 – 20 мг/кг массы х 3 раза/сут
n Intention-to-treat
n Зарегистрировано на ClinicalTrials.gov



Дизайн исследования
n 54 центра
n Мальчики 7-16 лет
n Изначально - самостоятельное
передвижение 150 м и более

n Оценка по тесту 6-минутной ходьбы
n 48 недель
n Intention-to-treat
n Зарегистрировано на ClinicalTrials.gov

Результаты
n Доказана значимая клиническая
эффективность в подгруппе пациентов с
нонсенс мутацией DMD с базовым
результатам самостоятельной ходьбы в
течение 6 минут на расстояние от 300м до
400м

n Это пациенты, которые передвигаются
самостоятельно и находятся на
переходной стадии к ухудшению ходьбы



*Эффективность
*Продолжительность влияния
простой путь введения
*Доступность
*Безопасность
*Возможность использования для
детей и взрослых
*Биомаркеры
*Стоимость
*Уровень доказательности

Критерии для идеального
лекарственного средства



Возможность приобретения
препарата в Интернет-аптеке
Израиля с доставкой в Россию под
названием ТРАНСЛАРНА

Стоимость (на 20.09.17)
30 таб. по 125 мг = $ 8 613.94
30 таб. по 1г = $39 144
т.е. при массе 40 кг – около $60 000/мес

Идебенон
n Журнал “Lancet”
n Опубликовано в 2015г.
n “Efficacy of idebenone on respiratory function 

in patients with Duchenne muscular 
dystrophy not using glucocorticosteroids 
(DELOS): a double-blind randomised 
placebo-controlled phase 3”

n Gunnar Buyse, Thomas Voit et al
n 10 стран (Бельгия, Германия, Нидерланды, Швейцария, 

Франция, Швеция, Австрия, Италия, Испания, США)



Дизайн исследования
n 31 пациент в группе Идебенона
n + 33 пациента в группе плацебо
n Возраст – 10-18 лет
n Идебенон 300 мг х 3 раза в день
n 52 недели
n Intention-to-treat
n Зарегистрировано на ClinicalTrials.gov

Результаты
n Существенное уменьшение падения
дыхательных объемов по данным
спирографии в группе Идебенона

n Результаты не зависели от того, 
применялась ли терапия
глюкокортикостероидами

n Побочные эффекты: 
q назофарингит (25% -19%),
q головная боль (26% - 21%)
q транзиторная диарея (25% - 12%)



Заключение

Идебенон уменьшает потерю
функции внешнего дыхания и
представляет собой новый

вариант лечения для пациентов
с мышечной дистрофией

Дюшенна

DELOS – это ПЕРВОЕ
рандомизированное

контролируемое исследование
3й фазы в мире для пациентов с

мышечной дистрофией
Дюшенна с

ПОЛОЖИТЕЛЬНЫМ
заключением
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ПОДАРОК

Систематический обзор по ВСЕМ
курабельным врожденным нарушениям
метаболизма, проявляющимся
симптоматикой, схожей с ДЦП: 

67 заболеваний



С юбилеем, кафедра им. 
проф.  В.П.Первушина!!!

www.ufaneuro.org
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