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YHTEENVETO SUOSITUKSEN ” SERLIPONAASI ALFA NEURONAALISEN SEROIDILI-
POFUSKINOOSI TYYPPI 2: N (CLN2) HOIDOSSA” OTAKANTAA.FI-PALVELUUN TUL-
LEISTA KOMMENTEISTA

Suositusluonnos oli kommentoitavana otakantaa.fi-palvelussa 6.5-2.6.2021 valisen ajan
poissulkeva suosituksena, jonka mukaan menetelma ei kuulu julkisesti rahoitettavaksi.
Kommentointimahdollisuudesta tiedotettiin Palkon uutisella, Twitterissa ja sairaanhoitopii-
reille 1ahetylla viestilla. Koska kyseessa oli [adke, myds myyntiluvan haltijalle annettiin
mahdollisuus antaa vastine. Suositusta kommentoi kolme tahoa, jotka edustivat Iaakarei-
den erikoisalayhdistysta ja erikoisairaanhoidon ladkareita. Suosituksen hyodyllisyyden (as-

teikolla 1-5) yksi vastaajista arvio 1/5, ja kaksi tahoa 3/5.

Terveysongelma -kappaleen kommenteissa tuotiin esille taudin harvinaisuus ja seka se,
etta kyseessa on ensimmainen hoito tahan vaikeaan sairauteen. Lisaksi todettiin, etta ai-
vokammioon annettavan Brineura-laakityksen ei oleteta lapaisevan veri-aivoestetta, minka

vuoksi laakitys ei vaikuta nakokyvyn sailyttamiseen.

Nykyinen tutkimus- ja hoitokéytédntd sek& menetelmé, johon verrataan -kappaleen kom-
menteissa arvioitiin vaestotietoihin perustuen (gnomAD-tietokanta; https://gno-
mad.broadinstitute.org/gene/ENSG00000166340?dataset=gnomad r2 1) sairauden insi-

denssiksi Suomessa noin 0,08 CLN2-lasta vuodessa, eli 12 vuodessa syntyisi noin yksi

CLN2-potilas, jolla olisi serliponaasi alfa-hoidon tarve.

Vaikuttavuus, turvallisuus ja ndytén arviointi kappaleeseen tuotiin esille uusia pienia ta-
pausselostuksia ja potilassarjoja (Schaefers ym. 2021, Wibbeler ym. 2021, Espitia Segura
ym. 2021, Estublier ym. 2021, Johnson ym. 2020), jotka eivat olleet mukana Fimean arvi-
ointikoosteessa seka kansainvalinen CLN2 diagnostiikka- ja hoitosuositus (Mole ym.

2021), jossa hoitoa suositellaan.
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Lisaksi tuotiin esille, etta tutkimustulokset selkeasti osoittavat, etta serliponaasi alfa muut-

taa taudin luonnollista kulkua, mikali ladke aloitetaan sairauden varhaisessa vaiheessa.

Eettiset ja jarjestédmiseen liittyvat ndkbkohdat kappaleeseen tulleissa kommenteissa kiinni-
tettiin huomiota sanoitukseen. Tuotiin esille, etta vaikka hoitoprotokolla on hyvin raskas,
sen vaihtoehto (etenevan taudin hoidon puute) saattaa olla perheelle viela raskaampi asia.
Siihen, ettei Iadke vaikuta taudin luonnollisen kulun suuntaan todettiin, etta koska laake hi-
dastaa taudin etenemista ja lahitulevaisuudessa diagnoosit tehdaan yha aikaisemmassa
vaiheessa (lisdantyneen geenitutkimusten kaytdon ansiosta), hoidon hyoty voi olla jatkossa
isompi kuin nyt. Toisessa kommentissa esitettiin, etta tutkimustulosten perusteella serlipo-
naasi alfa muuttaa taudin luonnollista kulkua, mikali |adke aloitetaan sairauden varhai-
sessa vaiheessa. Kolmannessa kommentissa kiinnitettiin huomio tehon sailymiseen, kun
keskimaarainen hoitoaika oli 246 viikkoa. Talléin potilaiden CLN2 ML -pisteissa keskimaa-
rainen alenema oli serliponaasi alfaa saaneilla 0,24 kun se aiemmassa analyysissa (medi-
aanihoitoaika 116 viikkoa) oli ollut 0.27.

Johtopé&éatbkset kappaleen kommenteissa tuotiin esille, etta tutkimusnaytto ja sen laatu oli
esitetty lilan negatiivisesti. Vertailua historialliseen kohorttiin pidetiin asianmukaisena. Kak-
soissokko-asetelmaa olisi mahdoton toteuttaa. Tuotiin esille, ettd menetelma on hyvaksytty

kayttéon mm. Australiassa, Ranskassa, Belgiassa ja Saksassa.

Yhteenveto kappaleen kommenteissa tuotiin esille, ettei hoidon vaikuttavuutta taudin var-
haisvaiheissa aloitettuna voida pitaa vahaisena. Moni maa on paattanyt ottaa laakkeen
palveluvalikoimaan sen korkeasta hinnasta huolimatta. Taudin insidenssi on hyvin matala.
Jos laakitys aloitetaan taudin varhaisessa vaiheessa, voi potilaiden ennuste olla merkitta-
vasti aikaisempaa parempi. Ehdotettiin, ettd Suomessa hoito otettaisiin kayttodn niin, etta
hoidon tarvetta kunkin potilaan kohdalla yksilollisesti huomioiden lahtotilanteen ja seuraten
hoidon vaikutuksia huolella. Todettiin, etta tilanteissa joissa, joissa CLN2-sairauden diag-

noosi on tehty myohaan ja potilaan toimintakyvyn alenema ja I6yddkset ovat jo vaikeat, on
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epatodennakoista, etta hoidosta saataisiin enaa merkittavaa hyotya. Toisessa kommen-
tissa myOs esitettiin, etta hoito tulisi ottaa kayttoon rajatussa potilasjoukossa johon kuulusi
varhaisvaiheen potilaat, joiden CLN2-ML pisteet ovat yli 3. Kanadan CADTH:n laatimia kri-

teereita serliponaasi alfa-hoidon lopettamisesta pidettiin hyvina.

Tuotiin esille, etta perheet, joissa on jo CLN2-sairautta sairastava lapsi, ja vanhempien ol-
lessa geenivirheen kantajia taudin uusiutumisriskin (25%) ollessa merkittava, paatynevat
perinnollisyysneuvonnan avulla todennakoisesti perhesuunnitteluun, jotta sairauden uusiu-
tuminen perheessa voitaisiin valttaa. Perheita, joissa isommalla sisaruksella todetaan
CLN2-sairaus, voi olla oireettomia nuorempia sisaruksia, joilla on CLN2-sairauden aiheut-
tava geenivirhe. Naiden lasten mahdollisimman varhainen serliponaasi alfa -hoito voisi
parhaimmillaan ehka estaa tai lykata merkittavasti oireiden ja Ioyddsten kehittymista. Vii-
tattiin Schaefers ym. 2021 raporttiin sisarusparista, jossa nuoremmalle sisarukselle ei ke-
hittynyt pikkuaivojen atrofiaa 2 vuoden hoidon aikana ja han pystyi aloittamaan koulun nor-

maaliluokassa.

Palko kasitteli kommentit kokouksessaan 1.9.2021 ja paatyi muuttamaan suosituk-

sen poissulkevasta ehdollisesti myonteiseksi.
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