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PŘEHLEDOVÉ ČLÁNKY
Friedreichova ataxie – co jsme se naučili za 160 let

mFARS (modified Friedreich’s Ataxia Rating 

Scale) v rozmezí 20–80. Primárním cílovým 

ukazatelem byla změna ve skóre mFARS po 

48 týdnech terapie oproti vstupní hodnotě 

u pacientů léčených omaveloxolonem vs. 

placebem. V kontrastu s pacienty užívajícími 

placebo, jejichž skóre mFARS se v průběhu 

sledovaného období zhoršilo (vyšší skóre 

je asociováno s výraznějším postižením), 

u pacientů léčených omaveloxolonem došlo 

po 48 týdnech ke zlepšení neurologických 

funkcí. Rozdíl v meziskupinovém srovnání 

změny skóre mFARS ve skupině s omavelo-

xolonem (snížení o 1,55 ± 0,69) a placebem 

(zvýšení o 0,85 ± 0,64) se ukázal jako stati-

sticky signifikantní (–2,40 ± 0,96; p = 0,014).

V souladu s předchozími studiemi byl 

omaveloxolon obecně dobře snášen a větši-

na nežádoucích účinků byla mírné až střed-

ní závažnosti. Celkový výskyt nežádoucích 

účinků byl podobný v obou analyzovaných 

skupinách. Pacienti léčení omaveloxolonem 

ve srovnání s placebovou větví častěji re-

portovali bolesti hlavy, nevolnost, únavu, 

průjem a bolesti břicha, laboratorně u nich 

byla rovněž zaznamenána elevace alanin- 

a  aspartátaminotransferázy (ALT, AST). 

Zvýšení hladin jaterních enzymů však bylo 

u těchto pacientů asymptomatické a pouze 

dočasné, s dosažením maxima během prv-

ních 12 týdnů terapie s následným klesajícím 

trendem k výchozím hodnotám při pokra-

čování léčby (Lynch et al., 2021). Aktuálně 

probíhá open label extenze registrační stu-

die a dostupná data naznačují konzistentní, 

příznivý účinek omaveloxolonu u pacien-

tů, kteří jej začali užívat dříve v komparaci 

s těmi, kteří iniciálně užívali placebo a až 

v prodloužené fázi studie byli převedeni na 

omaveloxolon (Lynch et al., 2023).

Závěr
Předpokladem úspěšného dlouhodo-

bého managementu FA a doprovodných 

komplikací je multidisciplinární tým slo-

žen z  neurologů, rehabilitačních lékařů, 

fyzioterapeutů, kardiologů, diabetologů, 

ortopedů, spondylochirurgů, logopedů, 

psychologů, psychiatrů  aj. Navzdory to-

mu, že v současnosti nemáme k dispozici 

prostředky, které by FA dokázaly vyléčit, 

vždy existuje něco, co lze udělat pro zkva-

litnění života pacientů – poskytovat rele-

vantní informace a zdroje, naslouchat, radit, 

vytrvale odpovídat na mnoho dotazů, které 

budou mít, a především, mírnit přidružené 

symptomy. Adekvátní symptomatická léčba 

má i nadále zásadní význam.

Schválení omaveloxolonu regulatorními 

orgány jako vůbec prvního preparátu v tera-

pii hereditární ataxie je netrpělivě očekáva-

nou a mimořádně pozitivní zprávou zvláště 

pro pacienty a  jejich rodiny, kteří se tváří 

v tvář potýkají s tímto závažným onemocně-

ním. Byť se nejedná o kauzální léčbu, před-

stavuje omaveloxolon významný pokrok 

v  dosavadním terapeutickém přístupu 

u pacientů s FA a přináší s sebou naději, že 

přesně cílená léčba zlepší osud nemocných. 

Hlavními otázkami zůstává jak vyselekto-

vání ideální podskupiny pacientů, které lze 

označit za dobré respondery, a tedy budou 

z  léčby profitovat nejvíce, tak ohraničení 

časového úseku, během něhož zůstanou 

příznivé účinky přípravku u populace paci-

entů s FA signifikantní (Lynch et al., 2024). 

Hodnocení odpovědi na léčbu u konkrétního 

pacienta či možnost časné detekce progrese 

onemocnění se však neobejde bez vývo-

je citlivých klinických škál a validovaných 

biomarkerů. Na poli terapie hereditárních 

ataxií proto panuje velmi křehký optimismus 

a blízká budoucnost ukáže, jestli se dál posílí, 

anebo rozplyne.
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