®
HELSE = e® MIDT-NORGE HELSE NORD HELSE .O SOR-@ST HELSE e VEST

Kriterier for behandling med nusinersen (Spinraza®) for barn (0-18 ar)

Grunnforutsetninger for a overveie behandling
e Diagnosen spinal muskelatrofi (SMA) er genetisk bekreftet. Opplysning om hvilke mutasjoner i
SMN1-genet pasienten har skal registreres sammen med antall SMN 2-kopier.

e Foreldre/naermeste pargrende og - der det er relevant - pasienten ma fgr oppstart av
behandlingen vaere godt informert - skriftlig og muntlig - om hvordan effekt av behandlingen vil bli
evaluert og hvordan beslutninger om a fortsette med eller seponere nusinersen (Spinraza®) vil bli
gjort. De har mottatt skriftlig informasjon, som er utarbeidet nasjonalt.

e Behandlingen skjer i regi av regionsykehuset. Inntil aktuelle regionale team
(barnenevrolog/fysioterapeut/barnelungelege) har fatt ngdvendig opplaering, og forutsetninger
for registrering i kvalitetsregister ved OUS er pa plass, gis behandlingen ved OUS. Ved oppstart og
videre i forlgpet skal viktige data registreres i kvalitetsregister i OUS. Dette forutsetter skriftlig
samtykke fra foreldre/barn. Pasienten skal ogsa registreres i Nasjonalt kvalitetsregister for
nevromuskulaere sykdommer.

e Det etableres en nasjonal faggruppe med en representant og en vararepresentant fra hvert
regionsykehus. Disse har sammen ansvaret for a fglge opp at tilbudet er likeverdig tilgjengelig. Den
nasjonale faggruppen skal vurdere de enkelte pasientene opp mot start-/stoppkriterier.
Faggruppen involveres i alle tilfeller der det vurderes som aktuelt a stoppe behandlingen i stabil
situasjon. Ved akutte forverringer gjgres slike vurderinger, spesielt ved spgrsmal om grad av
intensivbehandling, av ansvarlig lege. Etikkomite kan konsulteres ved behov.

Oppstart av behandling med nusinersen (Spinraza®) skal fglge startkriteriene. Hvert tilfelle skal vurderes
saerskilt. Det apnes ikke for generell behandling med nusinersen (Spinraza®).

Effekten av behandlingen skal evalueres etter fgrste ar og seinere foran hver injeksjon, det vil si hver 4.
maned. Hvis det er spgrsmal om tilstanden forverres, skal beslutning om behandlingen skal viderefgres
eller ikke, tas i samrad med nasjonal faggruppe. Uansett respons, skal fortsatt behandling av hver enkelt
pasient vurderes av den nasjonale gruppen minst en gang arlig, det vil si minst i forbindelse med hver
tredje injeksjon etter at oppstartsfasen med tre injeksjoner er fullfgrt.

Startkriterier

Etiske aspekter ved a innlede en invasiv behandling som kan risikere a forlenge lidelse for pasienten, skal
vaere overveiet og diskutert med foresatte og skal ha vaert gjenstand for en etisk gjennomgang pa
respektive klinikk. Dette anfgres i pasientens journal.

Pasienter med SMA type 1
e Pasienten skal ikke ha vist klare og vedvarende symptomer pa SMA fra fgdsel (dvs. ikke ha SMA
type 0)
e Pasienten skal uten assistert ventilasjon (gjelder ogsa CPAP) eller ekstra oksygen ha en Sa02 > 95 %

e Pasienten skal ha minst 2 kopier av SMN 2-genet

Pasienter med SMA type 2
e Pasienten er ikke avhengig av assistert ventilasjon eller oksygen for Sa02 > 95%
e Pasienten har minst 2 kopier av SMN 2-genet
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Pasienter med SMA type 3
e Barn med SMA type 3 og dokumentert symptomdebut fgr 3 ars alder (type 3a) kan i visse tilfeller
veere aktuelle for behandling etter samme kriterier og samme vurdering som for barn med SMA
type 2.

Stoppkriterier

Etiske aspekter med hensyn til forventet livskvalitet ved fortsatt behandling ma vurderes ngye i hvert
enkelt tilfelle fgr beslutning treffes.

12 md. etter oppstart av behandling og deretter hver 4. md. skal det tas konkret stilling til hvorvidt
behandlingen skal fortsette. Fglgende kriterier, hvorav minst ett ma oppfylles, tilsier vurdering av a stoppe
behandling:

SMA type 1
e Reduksjon av motorisk score ved Hammersmith Infant Neurol Examination og ved CHOP Intend

eller pasienten forverres med hensyn til ernaeringsstatus og respirasjonsstatus pa tross av
behandling. Bedgmmelse av respirasjonsstatus baseres pa tid med ventilator/dggn og Pa02/Sa02
malt uten ekstra tilfgrsel av oksygen og ev. PaCO?2.

e Pasienten er avhengig av respirator/BiPAP mer enn 16 timer/dag 21 dager i strekk uten samtidig
infeksjon av en type som antas a pavirke respirasjonen.

SMA type 2 0g 3
e Forverring i grovmotorisk funksjon malt med Hammersmith Functional Motor Scale Expanded
(HFMSE).
e Forverring i respirasjonsstatus basert pa tid med ventilator/dggn, Pa02/Sa02 malt uten ekstra
tilfgrsel av oksygen og evt. PaCO2.

Godkjent av fagdirektgrene i de regionale helseforetakene, 22. februar 2018.



