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Genová terapie dle definice Evropské lékové agentury je léčba na principu vložení 
rekombinantního genu do těla pacienta za účelem léčby, profylaxe či diagnostiky. 
V posledních letech narůstá počet klinických studií i počet registrovaných genových 
terapií, a to zejména u monogenně podmíněných vzácných nemocí. Prvními příklady 
na poli neurologie je genová terapie pro spinální svalovou atrofii, dále genová terapie 
pro primární poruchu syntézy biogenních aminů (deficit dekarboxylázy aromatických 
L aminokyselin – AADC) a genová terapie pro metachromatickou leukodystrofii. V USA 
je i registrována genová terapie pro Duchennovu svalovou dystrofii a pro X-vázanou 
adrenoleukodystrofii. V klinických studiích je již genová terapie syndromu Dravetové, 
Leberovy hereditární optické neuropatie a některých typů mukopolysacharidóz, dále 
i genová terapie u některých typů pletencových svalových dystrofií a u amyotrofické 
laterální sklerózy s vazbou na SOD1 gen. Efektivita ale i profil nežádoucích účinků 
genové terapie jsou vždy specifické k dané diagnóze i léčivému přípravku. Vysoká 
finanční nákladnost a etické otázky genové terapie čekají na celospolečenskou diskuzi. 
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Gene thepapy of (selected) neurological diseases

According to the definition of the European Medicines Agency, gene therapy is 
a treatment based on the insertion of a recombinant gene into a patient's body for 
therapeutic, prophylactic, or diagnostic purposes. In recent years, there has been 
a growing number of clinical studies as well as an increasing number of approved 
gene therapies, particularly for rare monogenic diseases. The first examples in the 
field of neurology include gene therapy for spinal muscular atrophy, gene therapy for 
primary disorders of biogenic amine synthesis (aromatic L-amino acid decarboxylase 
[AADC] deficiency), and gene therapy for metachromatic leukodystrophy. In the Unit­
ed States, gene therapy has also been approved for Duchenne muscular dystrophy 
and X-linked adrenoleukodystrophy. Clinical studies are already underway for gene 
therapy targeting Dravet syndrome, Leber's hereditary optic neuropathy, and certain 
types of mucopolysaccharidoses. Additionally, gene therapy is being investigated for 
some forms of limb-girdle muscular dystrophies and for amyotrophic lateral sclerosis 
(ALS) linked to the SOD1 gene. The effectiveness and side effect profile of gene ther­
apy are always specific to the particular diagnosis and therapeutic product. The high 
financial cost and ethical considerations surrounding gene therapy remain subjects 
for broader societal discussion.
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