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Resumen

Objetivos: Evaluar la seguridad y eficacia del tratamiento con tofersén (oligonucledtido antisentido
que disminuye la sintesis de proteina SOD1), en un grupo de pacientes con enfermedad de
motoneurona (EMN) portadores de mutaciones SOD1 de nuestra comunidad auténoma.

Material y métodos: Estudio descriptivo longitudinal prospectivo de pacientes portadores de
mutaciones en SOD1 incluidos en el programa de acceso extendido de tofersén en nuestra
comunidad auténoma. Se recogen datos demograficos, genéticos y clinicos (ALSFRS-R, fenotipo,
balance muscular y NfL. en LCR) al inicio del tratamiento y a los 6 y 12 meses de éste.

Resultados: Siete pacientes con ELA asociada a 5 mutaciones distintas en SOD1 (pertenecientes a 7
familias), fueron incluidos. El 71,4% eran varones y la mediana de edad al inicio del tratamiento fue
de 64,5 anos. Tres pacientes presentaron un fenotipo de atrofia muscular progresiva (43%) y 4 una
forma clésica (57%). La mediana de tiempo de evolucion al inicio del tratamiento fue de 46 meses
(aunque en 2 de ellos el tratamiento se inicid en < 15 meses desde el inicio de sintomas) y todos
estaban en una fase moderada de la enfermedad (ALSFRS-R mediana de 36). Tres de los 7 pacientes
eran progresores lentos (tasa de progresiéon < 0,5) y 2 de ellos presentaban una concentracién
normal de NfL en LCR al inicio del tratamiento. Se presentaran datos de eficacia y seguridad a los 6
y 12 meses del tratamiento.

Conclusion: Con estos datos se pretende evaluar la seguridad y eficacia de tofersén como opcién
terapéutica en pacientes con EMN asociada a mutaciones en SOD1.
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