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Obr.5. Velikosttrhus bunécnou a genovou terapiibyla v roce 2021 ocenéna na 5,9 miliard americkych dolard
a ocekdvd se, ze do roku 2030 dosdhne okolo 42,56 miliard USD, pricemz béhem progndzovaného obdobi
2022 az 2030 poroste podle ukazatele CAGR tempem 39,42 %. (prevzato z Vision research, 2022)
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Obr. 6. Odhadovany pocet pacientt ve Spojenych stdtech americkych lécenych kaZdy rok trvalou ne-
onkologickou genovou a bunécnou terapii. Tento ddaj predpoklddd, Ze nabidka genové terapie nebude
v prabéhu casu doplriovdna (Prevzato od Younga et al., 2022)
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Genova lécba geneticky
podminénych epilepsii

Genova lé¢ba epilepsii prfedstavuje kom-
plexni problematiku v disledku vysoké he-
terogenity epilepsii, jejich genetickych pficin
arozdilech v patofyziologickych procesech
vedoucich k endogenni epileptogenicité neu-
ronalnich okruhd. V soucasnosti probihaji prv-
ni tfi klinické studie (ClinicalTrials.gov; https://
clinicaltrials.gov/). Prvni studie je zaméfena na
pacienty se syndromem Dravetové na pod-
kladé mutace v SCN1A genu, kdy cilem 1é¢by
je zvyseni exprese SCN1A genu v inhibic¢nich
neuronech. Druha klinicka studie je zamérena
na vyuziti lokalniho zvyseni modifikovaného
draselného kanalu v 1é¢bé farmakorezistent-
ni fokalni epilepsie. Posledni klinickd studie
je zamérena na lécbu temporalni epilepsie
cestou genetického potlaceni exprese genu
GRIK2 a snizeni exprese kainatovych receptor(i
obsahujici GluK2 podjednotku.

Genova terapie u amyotrofické
lateralni sklerézy

Aktualné od roku 2024 probiha 1./2. fa-
ze klinické studie genové terapie u pacientt
s diagnézou amyotrofické lateralni sklerézy
s vazbou na gen SOD1. Jedna se o intratékalni
podani transgenu, ktery svou microRNA mo-
duluje expresi SODT genu.

Genova terapie
a jeji financ¢ni nakladnost

Genova terapie je vysoce inovativni [é¢-
ba pro vzacné nemoci, coz pfindsi extrémni
finan¢ni nakladnost 1é¢by. Ceny jednotlivych
LP se pohybuiji v fadech desitek milion0 K¢.
Prozatim nejdrazsi cena je dle znalosti auto-
rd u LP Upstaza, cca 100 mil. K. Z pohledu
jednotlivych pacientl proto nelze ocekavat
navratnost nakladd. Z pohledu pacientl se
vsak jednd o jedinou moznost 1é¢by u zavazné

progresivni a ¢asto fatalni nemoci. Je tedy zce-
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la pochopitelnd potieba spolecenské diskuze,
jakd 1é¢ba a zejména v jaké fazi nemoci ma byt

hrazena z verejného pojisténi.

Genova terapie
a jeji etické otazky

Genova terapie prinasi cetné etické otaz-
ky. Zasadni otdzka je moznost modulace DNA
a prenos zmény DNA na budouci generace.
Prozatimni genovd terapie v klinickych stu-
diich i 1écba registrovana nikterak nemodifi-
kuje pohlavni buriky, tzn. i Ié¢eni, a dokonce
u SMA bezpfiznakovi pacienti, maji stale riziko
pfenosu genetické abnormity na potomky.
Probihd vsak jiz celosvétova diskuze nad moz-
nosti editace genomu pohlavnich bunék ci
embryi u zavaznych monogenné podminé-
nych nemoci (International Commission on
the Clinical Use of Human Germline Genome
Editing, 2020).

Vyhled do budoucna

Genova terapie v mediciné je jiz reali-
tou a obrovskou nadéji zejména pro mono-
genné podminéné vzacné nemoci. Kazdym
rokem pfibyva pocet klinickych studii ale
i registrovanych LP na principu genové te-
rapie. Od roku 1994 do soucasnosti je re-
gistrovano vice nez 350 studii s genovou
terapii s cilovym orgdnem jatra, mozek di
oko. Tento vyvoj a jeho finan¢ni nakladnost
dokresluje zprava kanadsko-indické marke-
tingové spolecnosti Vision (Obr. 5) (Vision
research report, 2022). Postupné jsou v3ak
jiz publikovéna i data o zméné trajektorie
exponenciélniho rlistu (Obr. 6) (Vockley et
al., 2023). Tento budouci vyvoj ma presah
i celospolecensky. Je tfreba vefejné diskuze
na téma financovani zdravotni péce a disku-
ze etickych otédzek genové Ié¢by. Aktualné
nelze predpokladat, ze by se vyvoj genové
1é¢by zastavil, a proto nelze ocekavat, ze
se problém financovani, a i etické otazky
genové terapie bez verejné diskuze vyfre-
$i. Z pohledu pacientd a rodin je aktudlné
zasadni absence jasnych pravidel dhrady
této vysoce finan¢né nakladné 1é¢by, coz
pfindsi zdlouhavé diskuze a nejistoty, nékdy
i soudni jedndni, ktera ¢asto vedou nejen
k frustraci rodin a pacient(, ale také k ne-
odborné a ¢asto i zavadéjici spolecenské
diskuzi.
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