PUBLIKACIA

KOMUNITY
PACIENTOV
SO SMA

CARAT 17 HOFFRICHTER

SPINALNA
MUSKULARNA
ATROFIA

Vsetko Co potrebujete vediet

& 1§

Sprievodca urleny pre pacientov,
ich rodiny a opatrovatelov

SPRIEVODCA




Autori:

© MUDr. Miroslava Barlogova, MUDr. Zofia Bystricanova, MUDr. Ludmila Dolakova,
PharmDr. Tatiana Foltanova, PhD., MUDr. Nina Haberova, MUDr. Dusana Moravcikova,
MUDr. Katarina Okalova PhD., Mgr. Klaudia Stankova, MUDr. Branko Takac PhD.,
MUDr. Kristina Vaganova

Odborny garant:

doc. MUDr. Miriam Kolnikova, PhD.

Pacientska revizia:

Mgr. Maria Duracinska, Mgr. Alena Juri¢kova, Veronika Stefanikova

Odborna publikacia je ur¢end pre pacientov so spinalnou muskularnou atrofiou,
ich rodinnych prislusnikov a opatrovatelov.

Vydala:

© Organizacia muskularnych dystrofkov v SR, obcianske zdruzenie
Mesacna 12,

821 02 Bratislava

ISBN 978-80-973582-2-8

Reprodukovat publikaciu alebo jej ¢asti je mozné len so suhlasom vydavatela.
Pocet autorskych harkov: 3

Tlac:

GERTHOFER s. . 0.
Kvetna 875/35,
900 51 Zohor
Graficky dizajn:

© or.home

Fotografie:

© Pavol Kulkovsky, Lukas Zdaril, archiv OMD v SR a rodin s SMA
Za titulnu fotografiu dakujeme Pavlovi Kulkovskému.



OBSAH

Slovnik a skratky

Prihovor
Uvod

O spinalnej muskularnej atrofii

Co je spinalna muskularna atrofia?
Co je pri¢inou SMA?

Ako ovlada svaly pacient so SMA?
Ktoré gény su chybné?

Je SMA dedi¢né ochorenie?

Ako sa SMA dedi?

Aké su priznaky?

Aké typy SMA pozname?

Ako sa SMA diagnostikuje?

Ako moéze ochorenie ovplyvnit ostatné organy?

Lie¢ba a starostlivost

Aké s moznosti liecby?

Co predstavuje starostlivost o pacienta?

Dychanie a spanok

Ako ovplyviiuje SMA dychaci systém?

Co pri dychani najviac ohrozuje pacientov z dlhodobého hladiska?
Co hodnoti plucny lekar?

Preco je potrebné sledovat kvalitu spanku

Co je to polysomnografia?

Co je zakladom lie¢by plicnych prejavov SMA?

Na o iné je potrebné mysliet pri lie¢be a prevencii dychacich komplikacii?
LeZiaci pacient a dychacie opatrenia

Sediaci pacienti a dychacie opatrenia

Chodiaci pacienti a dychanie

11

13

15

15
15
16
16
16
17
17
18
18
21

23

23
24
26
26
26
26
27
27
27
27
28
29
29



Cvicenie a rehabilitacia

Preco je rehabilitacia dolezita?

Preco je dolezité pravidelné cvicenie?

Leziaci pacienti a cviCenie

Sediaci pacienti a cvicenie

Chodiaci pacienti a cvi¢enie

Ako ¢asto by mali pacienti cvicit?

Aké iné rehabilitacné aktivity mézu pacientom pomoct?
Co je to $kélovanie?

Vlyziva a kosti

Preco je vyziva doblezita?

LeZiaci pacienti a vyziva

Sediaci pacienti a vyziva

Chodiaci pacienti a vyZiva

Co je to enterélna vyziva a ako sa aplikuje?

Preco je potrebnd starostlivost osteoldga, ortopéda alebo reumatoléga?
Co je to osteoporoza?

Preco osteoporoéza vznika?

Ako prebieha vysetrenie kosti?

Akutna starostlivost

Co je to plan akutnej starostlivosti?

Aké informécie by mal obsahovat plan akutnej starostlivosti?
Kedy sa pouzivaju anestetika?

Karticka NSO k anestéze

Pacientska komunita

Najcastejsie otazky

Pouzita literatura

Priloha

30
30
30
30
31
31
32
32
33
34
34
34
35
35
35
36
36
36
37
38
38
39
39
41

43

44

48

49



Slovnik a skratky

A
Anestéza

Znecitlivenie, zmiernenie bolesti.

Aspiracia
Vdychnutie z Gst do dychacieho systému
najcastejsie sliny, tekutiny alebo zbytky jedal.

Atelektaza

Nevzdusnost pluc.

Atrofia

Zmensenie Struktury organu v désledku
znizenia jeho funkcie.

Autozomalna recesivna
dedi¢nost

Autozomdlny znamen3, ze je viazany na gén,
ktory nerozhoduje o pohlavi — autozém.
Choroba sa tak prenasa v rovnakej miere na
chlapcov aj na dievcata. Recesivna znamena,
Ze chyba v géne (v pripade SMA) je skryta.
Prejavi sa, az ked'sa stretne s rovnako skrytou
chybou na géne od druhého z rodicov.

B
Bifosfonaty

Skupina liekov, ktoré sa pouzivaju na liecbu
a prevenciu ochorenia kosti (tzv. rednutie
kosti).

Biopsia

Lekarsky zakrok, pri ktorom sa odoberd vzorka
tkaniva na dalSie detailnejsie vysetrenie
(napriklad histologické).

U pacientov s nervovosvalovymi ochoreniami
sa vykonavala najma v minulosti biopsia
svalov. Dnes sa mozeme stretnut

s biopsiou pluc.

BiPAP

Z anglického Bi-level Positive Airway Pressure
(dvojurovnovy pozitivny tlak v dychacich
cestach). Podpora dychania neinvazivnou
ventilaciou (NIV), ktora stimuluje pohyb
vzduchu na 2 Urovniach: pri nadychu aj
vydychu pacienta.

Bronchorea

Zachvat kasla.

CPAP

Z anglického Continuous Positive Airway
Pressure (nepretrzity pozitivny tlak v
dychacich cestach). Typ neinvazivnej podpory
dychania (NIV) $pecidlne navrhnutym pristro-
jom, ktory poskytuje nepretrzité pradenie
vzduchu pomahajuce pri dychani.

D

Denzitometria

VySetrenie, pri ktorom sa zistuje hustota
kostnej hmoty. Je nevyhnutnd pre diagnosti-
ku osteopordzy - rednutia kosti.

Dietoldg

Lekar, ktory sa venuje vyzive.

Dysfagia

Zhorsena schopnost prehitania.

E

Elektromyografia, elektro-
myograﬁcke vysetrenle
Nebolestivé vySetrenie zaznamenavajuce
elektricku aktivitu svalov. Cielom vysetrenia je
zistit rozsah poskodenia nervov, ktoré ovlada-
jusvaly.



Enterdlna vyziva

PInohodnotna potrava, ktord mozno podavat
cez traviaci systém (Ustna dutina, nazogas-
tricka sonda, PEG)

Gastroenteroldg
Lekar, ktory sa Specializuje na poruchy
travenia.

Hypoventilacia

Znizena vymena vzduchu v plucach.

Intubacia

Zavedenie pruznej trubice cez Usta do
priedusnice. Pouziva sa na zaistenie
priechodnosti dychacich ciest.

Insuflacia a exsuflacia
Nadych a vydych.

Kapnografia

Sledovanie koncentracie alebo ¢iasto¢ného
tlaku oxidu uhli¢itého v dychacich plynoch.
Prindsa dolezité informacie o funkénosti pluc.

Kreatinkinaza

Enzym potrebny na spravne fungovanie
svalov. Kreatinkinaza sa v dosledku nervo-
vosvalového ochorenia uvoliiuje vo zvysenej
miere. Skoré stanovenie zvysenych kreatin-
kindzy v sére moéze napomaoct stanoveniu
diagnézy SMA.

Leptin

Hormén produkovany tukovymi bunkami.
Reguluje prijem potravy a energeticky vydaj.
Nizka hladina leptinu je d6kazom hladovania.
Naopak vysoka hladina leptinu je charakteris-
ticka pre obéznych ludi.

Malnutricia

Stav nedostatocnej vyzivy, podvyziva.

Mitochondria

Bunkova organela, ktora plIni tlohu ener-
getického centra bunky.

Motoneurdn

Nervova bunka, ktora ovlada svaly.

Nazogastricka sonda

Tenka hadicka ur¢ena na zavedenie potravy
cez nos do zaludka.

Neinvazivna ventilacia (NIV)

Z anglického Non-Invasive Ventilation.
Podpora dychania prostrednictvom nosovej
alebo tvarovej masky bez invazivneho zasahu
do dychacich ciest.

Orofacialna stimulacia
Stimulacia svalov tvare. Napomaha rozvoju
motoriky tvare, pier, jazyka, podnebia a
hltana.



Ortopéd

Lekar, ktory sa $pecializuje na ochorenia
pohybového aparatu. U pacientov so SMA
sa venuje predovietkym chrbtici a jej defor-
mitam, ale aj kontraktiram alebo osteo-
poroze.

Osteologické vySetrenie

VySetrenie stavu kosti pacienta.

Osteoldg

Lekar, ktory sa $pecializuje na ochorenia kosti
(najma na osteoporozu).

Perkutanna endoskopicka
gastrostomia (PEG)

Zavedenie sondy priamo do Zaludka cez
maly kozny rez v mieste Zaludka, cez ktoru
je pacient nasledne ziveny (tzv. vyZiva cez
gombicku).

Pneumoldg

Lekar, ktory sa $pecializuje na ochorenia
dychacieho systému.

Polysomnografické
vysetrenie

VySetrenie, ktorym sa zistuje kvalita spanku.
Realizuje sa v spankovom laboratériu.

Pulzna/Pulzova oxymetria

Neinvazivna metdda, ktora sleduje nasytenie
krvi kyslikom.

Reumatolég

Lekar, ktory sa Specializuje na zapalové,
metabolické a degenerativne ochorenia
kibov, svalov a $liach.

Sipping
Popijanie, podavanie enterdlnej vyzivy cez
usta.

Skrining

Vyhladavanie jednotlivcov s ochorenim. Jeho
cielom je odhalit ochorenie este pred tym,
ako sa prejavia klinické priznaky.

Skoliéza
Vychylenie chrbtice do strany.

SMNT1 gén

Z anglického survival motor neuron 1 gén

— gén potrebny na prezivanie motorickych
neurénov. Hlavny gén, ktory riadi vznik
bielkoviny SMN, ktora je nevyhnutna pre
spravne fungovanie Specializovanych buniek
nazyvanych motoneurdny.

SMN2 gén

Z anglického survival motor neuron 2 gén

— gén potrebny na prezivanie motorickych
neurdnov. Zalozny gén, ktory riadi vznik
bielkoviny SMN, ktora je nevyhnutna pre
spravne fungovanie motoneurénov. Tento
gén dokaze vyprodukovat len cca 10 %
funk¢nej bielkoviny SMN. Dokaze tak len
Ciastocne zabezpedit funkciu motoneurdénov.

Spinalny

Tykajuci sa miechy.

Spirometria

VySetrenie, pri ktorom sa stanovuje funkcia
plic. Vykonava sa prostrednictvom pristroja
s ndzvom spirometer.



SMN bielkovina

Z anglického survival motor neuron
protein. Bielkovina nevyhnutna pre
spravne fungovanie motoneurénov.

Tracheostémia

Chirurgické vytvorenie otvoru (stomie) na
hrdle v mieste priedusnice, cez ktory sa
zavedie trubica - kanyla na zabezpecenie
dychania pacienta pomocou umelej
plicnej ventilacie - invazivna ventilacia.
RozliSujeme tracheostédmiu docasnu

a trvalu. U pacientov s SMA, najma SMA 1
ide vacsinou o trvalu tracheostémiu

s cielom podpory dychania. Pozri aj
intubacia.



Skratky

BiPAP (Bi-level Positive Airway Pressure) - dvojiroviovy pozitivny tlak v

dychacich cestach

CPAP (ContinUOUS Positive Airway Pressu re) - nepretrzity pozitivny tlak

v dychacich cestach NIV (Non-Invasive Ventilation) — neinvazivna ventilacia
PEG- perkutanna endoskopickd gastrostémia

PSG- polysomnografia

RSV - respiracny syncycialny virus

SMA - spindlna muskuldrna (svalova) atrofia

SMN (survival motor neuron) bielkovina - bielkovina nevyhnutna

pre prezitie motorickych neurénov

SMN (survival motor neuron) gén - gén nevyhnutny pre prezitie

motorickych neurénov
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Prihovor

Spinalna muskuladrna atrofia (SMA) patri medzi zriedkavé nervosvalové choroby, charakterizované
progresivnou degeneraciou motoneurénov a v tejto skupine dedi¢nych ochoreni patri medzi
najcastejsie, postihuje priblizne 1z 10 000 zivonarodenych deti. V Eur6pe sa ro¢ne narodi 550

az 600 deti s touto diagndzou.

Donedavna sme pri lie¢cbe SMA nemali k dispozicii Ziaden efektivny liek. Za posledné obdobie
terapia spinalnej muskularnej atrofie neuveritelne pokrocila. KedZe ide o genetické ochorenie, do
popredia sa dostava génova terapia na rozli¢nych urovniach posobenia. Kym pred piatimi rokmi
sme mohli len zmiernovat symptémy, za posledné styri roky mame k dispozicii v lie¢cbe SMA tri
nové lieky.

S radostou sa s Vami chceme podelit o nase skusenosti v diagnostike a lieCebnej starostlivosti

o SMA pacientov. Verime, Ze predkladana spolo¢na sumarizacia poznatkov bude pre rodicov,
pacientov ale i opatrovatelov uzito¢na.

Miriam Kolnikova
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,Doélezité je jedno - to, ze som na voziku, neznamenj,
7ze nemozem dokazat to, ¢o ostatni!”

Foto: archiv rodiny Pridavkovej



Uvod

Zivot pacienta so spinalnou muskularnou atrofiou (skratkou SMA) sprevadzaju mnohé rozhodnutia,
ktoré musi vykonat samotny pacient, rodic alebo opatrovatel. Tieto rozhodnutia s mnohokrat
komplikované a nemaju jednozna¢nu odpoved. Cielom tejto prirucky je poskytnut jasné a zrozu-
mitelné informdacie, aby pacient, jeho rodic alebo opatrovatel mohli slobodne s podporou osetru-
juceho timu vykonat rozhodnutia, ktoré v konkrétnej situacii vnimaju ako najlepsie pre pacienta.

Uvodom treba zdéraznit, Ze tak, ako kazdy pacient, aj Zivotna situacia kazdého pacienta so SMA je
jedinec¢na a vyzaduje si individualny pristup k starostlivosti a liecbe. Dolezitou sucastou starostlivo-
sti a lieCby je preto od zaciatku otvorena diskusia medzi oSetrujucim timom a pacientom, jeho
rodi¢om alebo opatrovatelom. Diskusia ma za ciel obozndmit dotknutu stranu so vietkymi aktual-
nymi moznostami a nastavit ¢o najoptimélnejsie rieSenie starostlivosti o pacienta. Rozhodnutia
spojené s liecbou sa vsak casom moézu menit a vzdy zavisia od aktudlnej zivotnej situacie pacienta.

Mnohé rozhodnutia vedia byt velmi naro¢né. Jednym z nich je napriklad nastavenie planu urgent-
nej starostlivosti v pripade Zivot ohrozujucej situacie (do¢itate sa viac v kapitole,,Co je to plan
akutnej starostlivosti?”). OSetrujuci tim a komunita pacientov so SMA a ich rodin je tu taktiez pre
vas. Dokazu vam poskytnut potrebni podporu aj v tazkych chvilach.

Aj malé a na prvy pohlad bezvyznamné rozhodnutie dokaze
vyrazne zlepsit kvalitu zivota pacientov, preto sa nevahajte
pytat a otvorit diskusiu kedykolvek.
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Foto ¢. 1) a 4) Kulkovsky 2) archiv rodiny Pilkovej 3) Zdaril 5) archiv rodiny Kollérovej
6) archiv OMD v SR



SPINALNA
MUSKULARNA
ATROFIA

Co je spinalna muskularna atrofia?

Spinalna muskularna atrofia je zriedkavé, geneticky podmienené nervovosvalové ochorenie.
Samotny nazov choroby skryva informaciu o tom, kde je problém, aj ako sa prejavuje.

,Spindlna” oznacuje nervovu bunku v mieche, ktord je zasiahnuta nedostatkom zivotne délezitych
bielkovin a postupne odumiera. Nazyva sa spinalny alfa motoneurén.

+Muskuladrna” je odvodené od latinského slova musculus - sval, aj preto sa niekedy stretdvame
s ndzvom spinalna svalova atrofia.

Postupné odumieranie spindlnych motoneurénov ma za nasledok, Ze svaly nedostavaju signaly

z nervov, slabnud a zmensuju sa. Oznacujeme to ako atrofia svalov alebo svalova atrofia. Atrofuju
nielen svaly, ktoré ndm pomahaju sa hybat, ale aj tie, ktoré su dolezité pre prehitanie, rozpravanie
a zivotne dolezité dychanie. SMA je progresivne ochorenie, ¢o znamenj, Ze bez adekvatnej
starostlivosti a liecby sa bude stav kazdého pacienta postupne zhorsovat.

Co je pri¢éinou SMA?

Pri¢ina SMA sa nachadza v géne. Tento gén je zodpovedny za vznik bielkoviny SMN (z anglického
survival motor neuron protein - bielkovina nevyhnutna pre existenciu motorickych neurénov).
Ulohou SMN bielkoviny je zabezpecit spravne fungovanie alfa motoneurénov. Alfa motoneurény
riadia svaly a umoznuju im pohyb. Pacienti so SMA nemaju dostatok bielkoviny SMN, tym saim
znizuje pocet alfa motoneurénov a tym stracaju spojenie medzi mozgom, miechou a svalmi.

Tak ako pri vietkych geneticky podmienenych ochoreniach, ¢lovek sa narodi s tymto chybnym
génom, ale ochorenie sa nemusi ihned prejavit. To, kedy sa ochorenie prejavi, zavisi od typu chyby
v géne.

Aby sme lepSie porozumeli tomu, ¢o sa deje v tele pacienta so SMA, vysvetlime si najprv, ako
pracuju zdravé svaly. Svaly zdravej osoby pracuju vdaka nervovému spojeniu svalov s miechou
a mozgom. Prostrednictvom nervov sa do mozgu dostavaju informacie o tom, akd ulohu maju
svaly vykonat. Mozog tieto informacie spracuje, vyhodnoti a nasledne pomocou motorickych
neurdénov (alfa motoneurénov) odovzda informaciu svalom, ktoré zareaguju.

Miecha Sval
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Ako ovlada svaly pacient so SMA?

V dbsledku chybajucej SMN bielkoviny svaly pacienta stracaju komunikacny kanal s mozgom

v podobe alfa motoneurénov. Ulohy, ktoré v mozgu vznikaju, sa nevedia dostat k svalom. Svaly,
ktoré nedostavaju impulzy, slabnu a postupne sa zmen3uju - atrofuju. Tento stav sa s postupom
¢asu zhorsuje. Zjednodusene povedané, ¢im viac SMN bielkoviny chyba, tym menej dokaze mozog
komunikovat so svalmi.

Miecha Sval

Ktoré gény su chybné?

SMA je genetické ochorenie. Chyba sa nachadza v génoch, ktoré riadia vznik bielkoviny SMN.
Takéto gény su v tele pritomné dva. St to SMN1 gén a SMN2 gén. Na vzniku funkénej bielkoviny
SMN sa podiela prevazne SMN1 gén. Prave tento byva pri pacientoch poskodeny. Bud chyba uplne,
vtedy vravime o delécii, alebo je zmeneny, vtedy hovorime o mutacii SMN1 génu. Kazdy ¢lovek ma
dve képie SMN1 génu. To znamen3, Ze sa u ¢loveka nachadzaju dva identické SMN1 gény. Pacienti
so SMA viak maju najcastejsie obe kdpie SMN1 génu chybné, preto nevedia vytvarat SMN bielkovi-
nu a stracaju alfa motoneurdny.

SMN2 gén je oznacovany aj ako zalozny gén alebo poistka. Od SMN1 génu sa lisi minimalne. Ma za
ulohu produkovat SMN bielkovinu. Avsak az 90 % takto vyprodukovanej SMN bielkoviny je
nefunkénych. Zvysnych 10 % dokaze ¢iastocne zabezpecit funkciu alfa motoneurénov. Hoci sa
SMN2 gén vaésinou nachadza v dvoch képiach, méze ich byt viac, maximalne osem. Cim vadsie
mnozstvo képii SMN2 génu pacient ma, tym viac SMN bielkoviny dokaze vyprodukovat.
Nefunkénost SMN1 génu je tak viditelna az neskér a SMA sa prejavuje miernejsie.

Je SMA dedi¢né ochorenie?

Ano, SMA je dedi¢né ochorenie. Znamena to, Ze ak sa ochorenie v rodine vyskytlo, chybny gén
mdbzu mat rodicia alebo stirodenci, hoci sa u nich ochorenie nikdy neprejavi. Prave preto je dblezité,
aby sa v pripade potvrdenia SMA v rodine vysetrili nielen rodicia, ale aj surodenci pacienta. Niekedy
mébze chyba v géne vzniknut aj ndhodou — spontédnne. To znamen4, ze nikto z rodiny nebude mat
Ziadnu chybu v géne. Hovorime o tzv.,,de novo mutdcii’, ktora je ale velmi zriedkava. Vac¢sina
pacientov so SMA zdedi chybny gén od oboch rodicov.
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Ako sa SMA dedi?

SMA sa dedi sp6sobom, ktory sa nazyva autozomalne recesivne dedenie. Autozomalny typ
dedi¢nosti znamena, ze choroba sa rovnako prenasa na chlapcov ako aj dievcata. Recesivny
znamen3, Ze chyba v géne je skrytd. Jedincov s takouto skrytou chybou v géne oznacujeme
prenasaci a ochorenie sa u nich nijako neprejavuje. To sa moéze prejavit u ich potomka v pripade,
ak obaja rodi¢ia maju rovnaku skrytd chybu. Sanca, Ze ich dieta bude mat SMA, je na urovni 25 %.
Prave z toho dévodu mézu mat pacienti so SMA zdravych surodencov. Ak je len jeden z rodi¢ov
prenasacom, je na 50 % pravdepodobné, Ze deti budu prenasadi alebo zdravé, nikdy vsak nie choré
na SMA.

otec matka
prenasac prendsacka

A

-
=

/

25% Sanca, Ze dieta bude 50% $anca, Ze dieta bude 25% Sanca, Ze dieta bude
zdravé - nebude mat SMA prenasac chybného génu, choré - bude mat SMA
a nebude ani prenasac ale nebude mat SMA
chybného génu

Aké su priznaky?

SMA je ochorenie s rbznorodymi prejavmi. Niekedy je zrejmé takmer okamzite po narodeni dietata,
Ze nieco nie je v poriadku. Novorodenec ma ochabnuté svalstvo, problémy s dychanim a s postu-
pom ¢asu nenapreduje. Inokedy sa priznaky stanu viditefnymi az v ¢ase dospievania alebo dospe-
losti. Vtedy sa u pacienta pozoruje nesikovnost, zakopavanie, vypadavanie veci z rik, méava problé-
my so vstavanim zo stoli¢ky, pripadne mbze mat mierny tras ruk. Aj preto v diagnostike ochorenia
zohrava doélezitu ulohu rodi¢ ¢i samotny pacient. Prave rodicia alebo pacient sém mozu upozornit
detského lekéra/vieobecného lekara pre dospelych, Ze ich dieta ¢i on sém ma zdanlivo nevinné
problémy pri pohybe. Lekar prvého kontaktu v takomto pripade posle pacienta k neurolégovi.
Findlna diagndza je vysledkom spoluprace neuroléga s genetikom.
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Aké typy SMA pozname?

Pozname az 5 rozli¢nych typov SMA. Toto delenie sa urcuje podla obdobia, v ktorom sa prejavili
prvé priznaky. Konkrétne delenie je vysvetlené v nasledujucej tabulke:

Delenie Vek tazkosti  Vyskyt Dosiahnuté Prirodzeny Pocet kopii
pohybové maximum vek dozitia SMN2 génu
SMA typ 0 Pred na- Menej LeZiaci, neschopny Novorodenecké 1
rodenim/po  ako 5% samostatného sedu obdobie
porode
SMA typ | 0-6 45 % Neschopny Menej ako 1,2,3
(Werding-Hoffman) mesiacov samostatného sedu 2 roky
SMA typ I 6-18 20 % Schopny samostatného  Viac ako 2,3,4
(Dubowitz) mesiacov sedu, nedokaze chodit 2 roky
bez pomoci
SMA typ Po 18. 30 % Docasna schopnost Normalny 3,4,5
(Kugelberg-Welander)  mesiaci samostatného statia vek dozitia
a chodze
SMA typ IV Po 21. Menej Pohybové schopnosti Normalny 4,5
roku ako 5% pacienta sa zhorsuju, vek dozitia

pacient postupne straca
schopnost samostatnej
chodze

V jednoduchosti povedané, pacienti so SMA typu | nikdy nesedia, s typom Il nikdy nechodia,

s typom lll chodia, no chédza sa s vekom zhorsuje. SMA typ 0 a typ IV su velmi zriedkavé. Pacienti
so SMA typu 0 maju uz pri narodeni problémy s dychanim aj svalmi, kym u pacientov s typom IV
sa pohybové problémy objavia neskér v dospelosti a postupne sa zhorsuju.

Ako sa SMA diagnostikuje?

Tak ako v pripade vietkych chordb, aj pri SMA su klu¢ové priznaky. Pri najzavaznejsich formach
SMA si lekari vSimnu problém hned po narodeni, no pri menej vyraznych prejavoch je to vo velkej
miere v rukach rodicov ¢i pacienta samotného.

Pri podozreni, Zze s vyvojom dietata nie je nieco v poriadku, je potrebné obratit sa na detského
lekara. V spolupraci s nim rodi¢ sleduje prvé tri roky, ako jeho dieta napreduje alebo v pripade SMA
postupne zaostava za normalnym vyvojom v danom veku. Na Slovensku prebieha v prvych troch
rokoch dietata tzv. vyvinovy skrining dietata. Rodi¢ méze aj online v pohodli domova vyplnit
vyvinovy dotaznik dietata (https://www.zdraviedietata.sk/). Vysledok detského lekéara nasledne
upozorni, ze nieco nie je v poriadku. Mnohi lekari su v projekte zapojeni elektronicky, ini zbieraju
informacie v papierovej forme. Postupne sa don zapoja vietci detski lekari. Okrem slabsich pohy-
bovych schopnosti dietata, m6zu na SMA upozornit ¢asté a dlhu liecbu si vyzadujuce infekcie

dychacich ciest.
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V pripade, Ze detsky lekar vyhodnoti riziko nervovosvalového ochorenia, absolvuje pacient vy3etre-
nie v neurologickej ambulancii. Neuroldg v pripade SMA identifikuje aj dal3ie problémy, ako
napriklad zmensenie svalov, zniZzené svalové napatie, svalovu slabost postihujucu viac nohy ako
ruky, oneskoreny pohybovy vyvoj, tichy pla¢ alebo oslabené medzirebrové dychacie svaly. Ak ma

neurol6g podozrenie na SMA, posle pacienta na Specializované pracovisko. Na Slovensku mame
takéto pracoviska tri — v Bratislave, Banskej Bystrici a Kosiciach.

Pre potvrdenie diagndzy SMA nepostacuje iba vySetrenie
detskym lekarom a neurolégom. Potrebné je vykonat ge-
netické potvrdenie diagndzy pomocou Specidlneho vysetre-
nia oznacovaného ako molekularno-genetické vysetrenie.
Takéto vysetrenie predpise neurolég a vykona ho klinicky
genetik. Na vykonanie vysetrenia je potrebna vzorka krvi
pacienta.

Najprv sa vysetruje SMN1 gén. Ak test ukaze, ze obe kopie SMN1 génu su chybné, potvrdzuje sa
diagn6za SMA. Tak je tomu u vacsiny pacientov. Ak sa ukaze iba jedna chybna képia SMN1 génu,
vykonava sa detailné skenovanie SMN1 génu, v ktorom ak sa najde chyba — mutacia SMN1 génu,
potvrdi to diagnézu SMA. V sucasnosti sa pri genetickom vysetreni SMA stanovuje aj pocet képii
SMN2 génu. Tato informdcia je dolezitd najma kvoli moznostiam liecby. Moderné lieky sa snazia ¢o
najviac prisposobit pacientovi a jeho problému. Aj preto je v oboch pripadoch délezité stanovit
pocet kopii SMN2 génu. To poméze spresnit diagndzu a lepsie nastavit starostlivost o pacienta.
Stanovenie poctu képii SMN2 génu je doblezité aj v pripade lie¢by alebo zapojenia pacienta do

klinickej Studie.
podozrenie
podozren|e na oneskoreny
motorlcky vyvin

rodic Detsky lekar Neurolég
sledovanie pohybovych vysetrenie neurologické
schopnosti dietata psychomotorického vyvinu vysetrenie

www.zdraviedietata.sk

@% @%
@ Klinicky genetik Neuroldg na $pecializovanom pracovisku

molekuldrno-genetické Specializované
vysetrenie z kvapky krvi neurologické vysetrenie
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Ak ide o dospelého pacienta, vseobecny lekar pre dospelych odosle pacienta s pohybovymi pro-
blémami k neurolégovi. Ambulantny neurol6g pacienta vysetri a pri podozreni na SMA odosle
pacienta priamo na genetické vysetrenie. Genetické vy3etrenie vykonava klinicky genetik v ambu-
lancii lekarskej genetiky podla spadovej oblasti. Po potvrdeni diagnézy genetickym vy3etrenim a
po dohode s lekdrom (MUDr. Marek Krivosik) je pacient nasmerovany na Neurologicku kliniku v
Bratislave (Univerzitnd nemocnica v Bratislave, Nemocnica akademika Ladislava Dérera — Kramare).

podozrenie
podozrenie na nervovosvalovy
problem
>
| |
dospely pacient Vseobecny lekar pre dospelych Neurolég
vypaddvanie predmetov ambulantné neurologické
z ruk, zakopavanie vysetrenie vysetrenie

Neurolég Klinicky genetik

na Specializovanom pracovisku  molekularno-genetické

$pecializované vysetrenie z kvapky krvi
neurologické vysetrenie

Biopsia svalov sa v su¢asnosti na diagnostiku SMA nepouziva. Elektromyografické vysetrenie sa
pouziva zriedkavejsie, skor u pacientov SMA 1.V ramci diagnostiky méze byt potrebné vykonat aj
iné vysetrenia, ako je napriklad stanovenie kreatinkindzy — enzymu, ktory sa vo zvy3enej miere
uvoluje pri postupnom ubudani svalov.

Ak su v poriadku obe képie SMN1 génu, pravdepodobne
nejde o SMA.V takom pripade je potrebné hladat pricinu
tazkosti medzi inymi ochoreniami.
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Ako méze ochorenie ovplyvnit ostatné organy?

SMN bielkovina sa nachadza nielen v nervovych bunkach miechy, ale je pritomna v kazdej jednej
bunke ludského tela. Prave preto mézu byt pri SMA postihnuté aj iné organové systémy. Vedci
skumaju, aky dopad ma SMA na mozog, nervy, srdce alebo pankreas. Aviak len velmi mélo pacien-
tov so SMA ma problémy aj s tymito organmi a u tych, u ktorych sa vyskytli, sa nepodarilo potvrdit,
ze komplikacie suvisia priamo so SMA.

Problémy so srdcom boli pozorované najma u pacientov s najtazsou formou SMA, ktora sa prejavi
problémami s dychanim hned po narodeni. Tieto deti maju zvycajne nizsiu tepovu frekvenciu.
Prave preto sa u nich odporucaju pravidelny monitoring a kontrola srdcovych funkcii. Problémy so
srdcom su zriedkavé u sediacich alebo chodiacich pacientov. Aj preto u nich nie je potrebna
pravidelna kontrola kardiolégom, ak sa u nich nevyskytuje iny problém.

Existuju déta naznacujuce, Ze u pacientov so SMA sa moézu Castejsie vyskytnut:
® problémy s pankreasom (mézu zahfnat aj cukrovku),

o vysoké hladiny leptinu (horménu, ktory znizuje chut do jedla a telesni hmotnost),

® problémy svalovych mitochondrii (¢asti bunky, ktoré zabezpecluju energiu pre svaly).

Pacientom so SMA, ktori sa necitia dobre, sa odporuca skon-
trolovat hladiny cukru v krvi vzdy, ked' sa vyskytnu nevolnosti.

Priblizne

je nositeflom SMA mutdcie. ’

Obaja rodi¢ia musia

byt nositelmi mutovaného
génu a pravdepodobnost
narodenia dietata

so SMA je tak 25 %.

SMA postihuje
priblizne 1z 11 000

zivonarodenych deti.
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Liecba
a starostlivost

Aké su moznosti liecby?

Spinalna svalova atrofia je liecitelna relativne kratko. Prvy liek na SMA bol schvéleny len
nedavno v roku 2017. Vo vSeobecnosti pri liecbe SMA hovorime o dvoch rozdielnych
pristupoch. Prvy sa sustredi na gén a druhy gén neovplyviuje, ale inymi spdsobmi sa snazi
zabranit poskodeniu nervov, podporit spojenie nervov a svalov, posilnit svaly alebo
spomalit ich oslabovanie.

Vsetky tri v sucasnosti existujuce liecebné moznosti patria do prvej skupiny — ovplyviiuju
gén. Neposobia viak rovnakym spdsobom a nie su vhodné pre kazdého pacienta so SMA.
O tom, ktory liek by bol pre vas alebo vase dieta vhodny, rozhodnete spolu s vasim oSetru-
jucim lekarom. Ten vam na zaklade typu SMA a genetického vysledku, ale aj zhodnotenia
celkového zdravotného stavu odporuci, ktoré liecebné moznosti prichadzaju pre vas alebo
vase dieta do uvahy.

Jednoduchym sp6sobom si vysvetlime, ako kazdy z liekov posobi, a to v poradi, v akom
boli schvalené pre pacientov so SMA.

Nusinersen je historicky prvy liek na SMA. Aktivuje spominanu,poistku’, resp. zalozny SMN2
gén. Vdaka nemu telo dostava bielkovinu potrebnu pre prezivanie motorickych nervov.
Aplikuje sa do miechového kanala, avsak do oblasti, do ktorej uz miecha nesiaha. Odtial sa
najlepsie dostane k nervom, ktoré ho potrebuju. Na zaciatku pacient dostane tzv. nasyco-
vaciu davku: v priebehu 63 dni v presnych ¢asovych intervaloch dostane Styri davky, nasledne
sa liek aplikuje kazdé styri mesiace. Aplikacia do miechového kanéala ma vyhodu v tom, ze
liek sa dostane priamo tam, kde je potrebny. Vyhodou je, Ze nezataZuje travenie a zaludok.
Na druhej strane si vyzaduje zdkrok v nemocnici. Komplikaciu méze predstavovat aj
zakrivenie chrbtice ¢i skolidza, ktoré skomplikuju aplikaciu lieku.

Druhy liek je onasemnogén abeparvovek. Ide o jednorazovu infaziu funkéného SMN1 génu.

Funkény SMNT1 gén sa aplikuje pomocou vektora, ktory predstavuje oslabeny adenovirus.
Vektor sluzi ako nosi¢, prinesie funkény gén do tela a nasledne je z tela odstraneny. Lie¢ba
je uréenad pre detskych pacientov so SMA, u ktorych sa priznaky prejavia skoro po narodeni.
Odporuca sa podat tento liek ¢im skér. Jeho najvac¢sou vyhodou je jednorazova aplikacia.

Treti liek je risdiplam. Pésobi tiez na zalozZnom SMN2 géne. ZvySuje mnozstvo funkénej
bielkoviny, ktord SMN2 gén vytvori. Jeho najvac¢sou vyhodou je liekova forma. Uziva sa vo
forme suspenzie, ktoru pacient vypije po jedle. Davka sa odvija od hmotnosti pacienta.
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Okrem liekov, ktoré zasahuju do priebehu choroby, pacienti so SMA uzivaju:

o vitamin D (odkaz na ¢ast ,Starostlivost o kosti”),

© vapnik (odkaz na ¢ast ,Starostlivost o kosti”),

o bisfosfonaty, lieky na osteoporézu (odkaz na ¢ast,Starostlivost o kosti“),

o lieky na pélenie zahy (odkaz na ¢ast,Vyziva“),

¢ antibiotika pri infekcidch dychacich ciest (viac sa docitate v ¢asti,Dychanie a spanok”).

SMA je velmi réznoroda choroba. Aj preto je vyber lieku indi-
vidualny. Napriek viacerym existujucim liecebnym moznos-
tiam su pacienti, ktorym liecba nepomaha alebo sa zacali
liecit prilis neskoro. Vsetci pacienti — lieCeni i nelieCeni, vSak
musia i nadalej rehabilitovat a dodrziavat komplexny rezim
starostlivosti.

Starostlivost o pacienta so SMA

Pri nastavovani optimalnej starostlivosti sa do Uvahy neberie len konkrétny typ SMA, ale aj
dosiahnuté pohybové maximum. Tym sa pacienti delia na tri zakladné skupiny:

o leziaci pacienti o sediaci pacienti o chodiaci pacienti

Co predstavuje starostlivost o pacienta?

Z3kladom starostlivosti o pacienta so SMA je multidisciplinarny pristup, ktory zabezpecuje tim
$pecialistov. Tvoria ho:

neuroldég, ktory sa stard o pacienta pri zakladnom ochoreni a koordinuje spolupracu
ostatnych Specialistov,

rehabilitacny lekar a fyzioterapeut sprdvnym dohladom nad cvi¢enim zabezpecia zlepSenie
svalove;j sily, zachovanie rozsahu pohyblivosti v kiboch, predchadzanie vzniku kontraktur
(trvalé skratenie svalu),

plucny lekar sleduje spravnu funkciu dychacieho systému,

ortopéd a neurochirurg predchadzaju a manazuju skoliézu alebo iné problémy kosti,
gastroenterolég zabezpecuje dostato¢nu vyzivu a nutri¢né potreby pacienta,
endokrinolég-osteoldg sleduje fungovanie kosti,

psycholég,

socialny pracovnik.



Na Slovensku sa tito odbornici nachadzaju v detskych nemocniciach, ¢i uz ide o Bansku Bystricu,
Bratislavu alebo Kosice. Verime, Ze ¢oskoro sa podari vybudovat podobné timy aj pre dospelych

pacientov.

Cennym prinosom su aj pacientske organizacie, v ktorych sa zdruzuju rodiny s rovnakymi prob-
[émami. Vytvéraju pre pacientov a ich rodiny potrebné zazemie, kde sa mézu navzajom psychicky
podporit a vymenit si skisenosti.

Siet starostlivosti o pacienta so SMA zac¢ina samotnym pacientom a jeho rodinou. Bez starostlivosti
a spoluprace rodiny je akdkolvek vysoko odborna starostlivost odkazana na zanik.

Ortopédia

Vyziva a kostny
metabolizmus

Rehabilitacie

Neurologicka
starostlivost

Centrum pre diagnostiku
a liecbu nervovosvalovych
ochoreni

é

Rodina

SMA

pacient

Logopedicka

PlUcne
oddelenie

9

Liecba
akutnych stavov

Starostlivost
o ostatné organové
systémy

starostlivost
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Dychanie a spanok

Ako ovplyvinuje SMA dychaci systém?

Najviac sa SMA prejavuje na dychacom systéme. Ovplyvnenie dychacieho systému je vo velkej
miere zavislé od typu SMA alebo presnejsie od rozsahu straty funkénych dychacich svalov. Ide
o svaly hrudného kos3a a chrbta.

Najsilnejsim dychacim svalom SMA pacientov je branica, ktora oddeluje hrudny ké$ od brusnej
dutiny. Pacienti so SMA preto dychaju najma do branice respektive pomocou branice. Oslabené
medzirebrové svaly nedokdazu protichodne vyvazovat pracu branice a ta svojou silou postupne
deformuje cely hrudnik. Casom viak dochadza k deformaciam hrudného ko3a v podobe zvono-
vitého a vtacieho hrudnika. Neskor sa vykrivuje chrbtica a postupne sa vyvija skoliéza chrbtice.

Svalova slabost zaroven sposobuje, Ze pacienti nie su schopni U¢inne kaslat. Tym sa hromadi hlien
v dychacich cestach, ktory vytvara idedlne prostredie pre vietky druhy baktérii, virusov a plesni.
Hromadenie hlienu preto méze zapricinit dalsie problémy ako zapaly priedusiek, zvysenu tvorbu
hlienu, upchéavanie dychacich ciest a nevzdusnost plic nazyvanu atelektdza. Zarovert méze
vzniknut dlhodoby zapal pluc s trvalym poskodenim. V takejto faze méze u pacientov nastat
porucha dychania a nasledne takzvané vnutorné dusenie. Zhorsovanie plucnych funkcii spésobuje
aj ¢asté pélenie zahy a prehlbujlcu sa poruchu prehitania.

Co pri dychani najviac ohrozuje pacientov
z dlhodobého hladiska?

U pacientov so SMA medzi najzévaznejsie dosledky oslabeného dychacieho systému patri hypo-
ventilacia (znizena vymena vzduchu v pltucach) pocas spanku, nedostato¢né vyvinutie hrudnej
steny a pluc, opakujuce sa infekcie alebo vdychnutie potravy kvoli nespravnej funkcii dychania.

Co hodnoti pltcny lekar?

Plicny lekér vykondva celkové hodnotenie stavu pacientov pomocou opakovanych komplexnych
vysetreni. Cielom je zhodnotit stav pacienta v predchadzajicom obdobi, jeho chorobnost a
celkové prospievanie.

Z dévodu mozného respiracného zlyhania sa vykonavaju skriningové vysetrenia. To znameng, Zze
vSetci pacienti sa povinne podrobia dychacim testom aj v pripade, ak sa u nich zatial problém

s dychanim neobjavil. Takéto skriningové vysetrenie zahffia hodnotenie efektivity dychania.
Pomocou pulznej oxymetrie (meranie kyslika) a kapnografie (meranie oxidu uhli¢itého) sa zisti,
nakolko efektivne je pacient s SMA schopny dychat.
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Preco je potrebné sledovat kvalitu spanku?

Stadium kvality spanku so zaznamendavanim hodnét kyslika a oxidu uhli¢itého je potrebné vykonat
vzdy, ked existuje ¢o i len minimalne podozrenie na hypoventilaciu, ¢o je v pripade SMA diagndéza
sama o sebe. Posudok polysomnografického vysetrenia a stidium spanku urci, ¢i ma pacient
poruchu dychania alebo zndmky respiracného zlyhavania v spanku. Pocas tohto vysetrenia sa
sleduju hlavne hodnoty srdcovej frekvencie a okysli¢covanie na zaklade prietoku. Vysledky Studia
kvality spanku rozhodnu o potrebe neinvazivnej plicnej ventildcie ako aj jej type. Neinvazivna
plucna ventilacia predstavuje nosovu alebo tvarovi masku, ktorad ulahcuje pacientovi dychat. Na
podporu dychania sa najcastejsie pouziva metdda BiPAP. Ta predstavuje neinvazivnu ventildciu
pozitivnym tlakom.

Co je to polysomnografia?

Polysomnografia (PSG) je komplexné vysetrenie, ktoré sa realizuje v spankovom laboratdriu, kam
lekar pozve pacienta aj so sprievodom. Ak je to potrebné, vysetrenie sa vykondava raz za rok. V rdmci
vysetrenia sa sleduje aktivita mozgu, oci, srdca, svalstva brady a svalstva dolnych koncatin. Taktiez
sa vyhodnocuje okyslicovanie krvi, chrapanie, dychacie pohyby hrudnika a brusnej steny, dychanie
v oblasti Ust a nosa, poloha tela a pohyb koncatin. Pri video PSG vy3etreni je mozné snimat pacien-
tov priamo aj kamerou v infracervenom svetle pocas spanku za tmy. Vysledky vietkych parametrov
informuju lekara o kvalite a charaktere dychania, ¢innosti srdca, celkovom charaktere spanku,
polohe tela a okyslicovani organizmu. Podla zhodnotenia vysledkov vysetrenia lekdr nastavuje
potrebnu starostlivost o pacienta.

Co je zakladom lie¢by pltucnych prejavov SMA?

Pacientom so SMA chyba schopnost prirodzenych cistiacich mechanizmov plic ako je napriklad
kasel. Zakladnym opatrenim lie¢by plicnych prejavov SMA je snaha ocistit pluca. V poslednom
desatroci sa pristup k lie¢be plicnych prejavov SMA zmenil z rezervovaného pristupu vyckavania
(zacatie s lie¢bou iba v pripade, Ze sa prejavuju zretelné zdravotné komplikacie) na proaktivny
pristup (zavedenie dychacich opatreni uz pri diagnostike ochorenia). Pre spravne ocistovanie
dychacich ciest u pacientov so SMA a spravne aplikovanie celkovej respira¢nej a pohybovej terapie
je potrebné zapojit do starostlivosti o pacientov so SMA ¢o najskor fyzioterapeuta.

Na co iné je potrebné mysliet pri liecbe
a prevencii dychacich komplikacii?
Vsetkym pacientom so SMA sa odporuca kazdoro¢né ockovanie proti chripke a o¢kovanie proti

pneumokokom. U deti do 2 rokov sa okrem tychto o¢kovani odporuca aj vakcina proti respi-
ra¢nému syncycidlnemu virusu (RSV), ktory méze sposobit problémy s dychanim.
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Ked existuje vysoké podozrenie na astmu, odporuica sa podavat pacientovi lieky na uvolnenie
svalov dychacich ciest. Lieky na znizenie sekrécie slin je nevyhnutné pouzivat velmi opatrne. Tieto
lieky sa podavaju pod dohladom lekara, ktory upravuje davkovanie podla potreby. Tym sa zabranu-
je prilisSnému vysusovaniu sekrétov, ktoré stazuje ich odstranenie. Dlhodobé denné uzivanie liekov
na odburavanie sekrétov sa viak neodporuca. Uzivanie antibiotik pocas choroby je potrebné
konzultovat s lekarom individualne. Pozitivnou spravou je, Ze inovativna liecba v poslednom
obdobi pacientom so SMA zasadne zlepsuje vyhliadky do buducnosti aj z pohladu dopadu na
dychanie a znizenia potreby uzivania dalsich liekov napriklad antibiotik.

Problémy s dychanim sa vyskytuju prevazne u leZiacich a
sediacich pacientov a len zriedkavo u pacientov, ktori su
schopni chodit. Pri kazdom pacientovi je potrebné nastave-
nie inej starostlivosti, ktora je prisp6sobena zavaznosti SMA
a individualnym potrebdam pacienta.

LeZiaci pacient a dychacie opatrenia

U lezZiacich pacientov su problémy s dychanim velmi ¢asté a zavazné, preto je jednoznacne potreb-
né zvolit proaktivny pristup k lie¢cbe. To znamena, Ze s terapiou sa zacina este skor, ako sa vyskytnu
prvé priznaky a komplikacie. Idedlne je nastavit plicnu starostlivost o pacienta ¢o najskér po
stanoveni diagnézy SMA.

LeZiaci pacienti by mali absolvovat lekarsku prehliadku u plicneho lekdra minimalne raz za tri
mesiace. Odporucaju sa absolvovat pravidelné kontroly kvality spanku, aby bolo mozné vcas
odhalit hypoventilaciu a znizené okysli¢enie krvi pocas spanku. Ako uvaddzame vyssie, Studium
spanku pomoze rozhodnut, i je potrebné zacat pouzivat pocas spanku dychaci pristroj (neinvaziv-
na pretlakova ventilacia alebo NIV).

U leziacich pacientov je zdévodu hromadenia hlienov potrebné vykondavat manualnu fyzioterapiu
hrudnika kombinovanu s mechanickym naddychom a vydychom, tzv. insufldciou - exsuflaciou.
Vyuzit mozno aj rézne zdravotnicke pomdcky (napr. asistent kasla). Tato metdda sluzi ako primarny
sposob odstrariovania hlienu z dychacich ciest. Ak pacient netrpi zdvaznym ochorenim pluc, pri
pouziti ka$lacého asistenta nie je zvy$ené riziko vzniku pneumotoraxu. Existuje uréité riziko prehita-
nia vzduchu a nasledného nafuknutia zaludka, no napriek tomu benefity pouzitia tejto zdravot-
nickej pomécky prevladaju nad jej rizikami.

Pouzitie mechanického nadychu a vydychu plic vyrazne prispieva k ociste dychacich ciest. Cisté
pluca bez nadmerného hlienu su prevenciou dychacich komplikacii a zlyhavania primarnej funkcie
pluc. Zasadne oddaluju potrebu neinvazivnej plicnej ventildcie a zlepsuju kvalitu zivota pacientov.
Naopak, vysokofrekvencna oscilacna terapia hrudnej steny (oznacovana/znama ako ,vibra¢na
vesta“) vyrazne nezlepSuje odstranovanie hlienu pri neti¢innom kasli. Odsévanie sekrétov z nosa

a Ust mechanickym sacim ¢erpadlom a katétrom je dolezitou sucastou ocisty dychacich ciest

u nesediacich pacientov a malych deti. Mechanické sacie ¢erpadlo a katéter sa odporuca
pouzivat u kazdého pacienta s net¢innym kaslom.
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Neinvazivnu plucnu ventildciu (NIV) je vhodné pouzit preventivne u vietkych leZiacich deti pred
samotnym objavenim priznakov respira¢ného zlyhania. Vdaka tomu pacient dokaze lepsie zvladat
zlyhdvanie dychacich ciest, minimalizovat zmeny hrudnej steny a zmiernovat neprijemnu
dychavic¢nost. Vysoko individualne sa moze vyuzivat aj trvaly pozitivny tlak v dychacich cestach
(CPAP).

Tracheostémia je volbou len pre vybranych pacientov, vac¢sinou v ohrozeni Zivota, u ktorych je NIV
nedostato¢na alebo zlyhdva. Tato volba by mala byt vyrazne individualizovana na zaklade stavu
ochorenia a kvality Zivota pacienta. Rozhodnutie je potrebné vykonat na zéklade diskusie s rodinou
a pacientom (optimalne skor ako nastane potreba), kedze byva nezvratné a zasiahne pacientovu
schopnost samostatnej komunikacie.

Sediaci pacienti a dychacie opatrenia

Problémy s dychanim sa u sediacich pacientov vyskytuju menej ¢asto. Napriek tomu sa odporuca u
tychto pacientov vykondvat preventivnu prehliadku aspor raz za 6 mesiacov. V rdmci preventivnej
prehliadky sa pacientom kontroluje spravne fungovanie a sila dychacich svalov, ako aj funkcia pltc
pomocou spirometrie.

Pacienti so slabym kasfom by mali absolvovat mechanicku fyzioterapiu hrudnika, ktora sa kom-
binuje s mechanickou insuflaciou — exsuflaciou (nddychom - vydychom).

Ak u pacienta pozorujeme niektoré z priznakov naznacujucich tazkosti s dychanim, ako napriklad
zIu kvalitu spanku, ospalost alebo bolest hlavy, odporuca sa pouzit neinvazivnu plicnu ventilaciu
(NIV). Zaroven je u tychto pacientov potrebné vykonat kontrolu kvality spanku na potvrdenie
optimalnej funkcie NIV. Ked'je u sediacich pacientov pritomny neucinny kasel, odporuca sa
odsdvanie sekrétov z nosa a Ust mechanickym sacim cerpadlom a katétrom.

Chodiaci pacienti a dychanie

U chodiacich pacientov sa problémy s dychanim vyskytuju zriedkavo, avsak dychanie sa ¢asom
mbze zhorsit. Ak sa u tychto pacientov vyskytne infekcia hrudnika, hodnoti sa ich schopnost
vykasliavat hlieny. Taktiez sa sleduju priznaky nedostato¢ného dychania, ako napr. bolest hlavy,
ospalost alebo zla kvalita spanku. Pri vyskyte akychkolvek tazkosti je potrebné, aby pacienti
podstupili funkéné vysetrenie pltic pomocou spirometrie. Pokial vSak neexistuju opodstatnené
obavy, proaktivna liecba nie je nutna.

29



. V4 °

Cvicenie a rehabilitacia

Preco je rehabilitacia dolezita?

Rehabilitacia predstavuje neoddelitelnu sucast lie¢by SMA v rdmci multidisciplindrnej spoluprace.
V désledku necinnosti svalov a inych chorobnych zmien sprevddzajicich ochorenie dochadza

u pacienta k postupnému obmedzeniu beznych dennych ¢innosti. U pacientov sa zhorsuje schop-
nost vstavat a sediet bez opory, pripadne chddza. Zhorsuje sa tiez schopnost samostatne sa
obliect, najest sa alebo rozpravat. Co je najpodstatnejsie, v kone¢nom désledku dochadza

k postupnému zlyhavaniu dychania. Rehabilitacia je dblezita. Vyrazne dokaze spomalit postupné
zhor3ovanie ochorenia a pomaha udrzat dosiahnuté funkéné schopnosti pacienta ¢o najdlhsie.

Preco je dblezité pravidelné cvicenie?

Pacienti sa Casto stretdvaju aj s problémami, akym je vznik skoliézy a kontraktur. Kontraktury su
skratenia svalov, ktoré nam zabezpecuju pohyblivost v klboch. V désledku rozvoja kontraktir méze
dojst u pacientov napriklad k neschopnosti roztvorit dlan alebo vystriet nohu.

Pravidelné odborné cvi¢enia napomahaju spravnemu fungovaniu kibov a svalov, zvy3uju svalovu
silu a tiez sa podielaju na udrzani optimalneho krvného tlaku. Pri cvi¢eni sa vyuzivaju rézne ortope-
dické a rehabilitacné pomocky, ktoré pomahaju oddialit vznik skoliézy, spomaluju proces vzniku
kontraktur a napomahaju tiez sprdvnemu vyvoju vnutornych organov. Fyzioterapia ma vyznam pri
posilneni dychacich svalov, a tym udrzani schopnosti samostatného dychania ¢o najdlhsie.

Podstatné je aj sledovanie optimalnej telesnej hmotnosti a venovanie pozornosti spravnej vyzive
a zivotosprave. Nadvaha vedie k obmedzeniu fyzickej aktivity a celkovému znizeniu pohybovych
schopnosti.

Rehabilitacné techniky by mali byt prispésobené individual-
nym potrebam a schopnostiam pacienta. LiSia sa v zavislosti
od typu ochorenia a od dosiahnutého pohybového maxima
pacienta.

Leziaci pacienti a cvicenie

Pacientovi so SMA postupne ochabuju vietky svaly, aj tie dychacie, ¢o spdsobuje, ze postupne
prestava samostatne dychat. Hlavnou zloZkou rehabilitacie je preto respiracna fyzioterapia na
posilnenie dychacich svalov. Pri respiracnej fyzioterapii sa vyuziva loptickovanie, ktoré slizi na
stimulaciu hrudnika a chrbta. TaktieZ sa pouziva zdravotnicka pomaocka — kaslaci asistent, ktory
pomaha posilfiovat dychacie svaly a podporuje vykasliavanie. U malych deti byva staZzené kimenie
a prehitanie, preto sa do cvi¢enia zaraduje aj orofacialna stimulécia. Ta predstavuje sibor pohybov,
ktoré napomahaju rozvoju motoriky tvare, pier, jazyka, podnebia a hltana.
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Vlyuzivaju sa tiez rozne hmatové stimuly, polohovanie a cvi¢enie zamerané na rozvoj pohybovych
schopnosti, tréning Uchopov a jemnej motoriky. Pri rehabilitacii sa pouzivaju ré6zne rehabilitacné a
ortopedické pomocky, ako su dlahy, korzety, polohovacie podpery, opierky a dalsie.

Sediaci pacienti a cvicenie

Sediaci pacienti maju vyrazné deformity chrbtice, hrudnika, kibov a néh. Velmi ¢asto sa u nich
vyskytuje skoliéza a rozvoj kontraktur. Cielom rehabilitacie je ¢o najviac pomoct pacientom oddialit
tieto doésledky ochorenia. Realizuju sa cielené cvicenia na ovplyvnenie skolidzy. Vyuzivaju sa
cvic¢enia na lopte, cvicenia za pomoci motomedu a inych ortopedickych pomocok. Vac¢sina deti je
schopna sediet na invalidnom voziku, preto rehabilitcia byva cielena na spravne sedenie vo
voziku, spravne drzanie tela, zlepSovanie mobility, spevnenie svalov trupu, chrbta a hornych
koncatin. Cvicenie sa Casto realizuje formou hry, aby okrem terapeutického Gcinku bolo pre deti
zabavné. Napriklad pri tréningu dychacich svalov deti vyfukuju bubliny cez bublifuk, fikaji vodu
cez slamku alebo hraju fukaci futbal” Dolezité su spoloc¢enské hry, ktoré sa zameriavaju na tréning
jemnej motoriky a Uchopovej ¢innosti.

Do cviceni sa zahfaju aj Specializované terapie, ako su napriklad Bobath terapia alebo hipoterapia.

Chodiaci pacienti a cvicenie

Pacienti su schopni sediet, stat, chodit a kracat po schodoch. Najvacsi problém predstavuje
vstavanie zo zeme. Skoro nikdy nedokazu urobit hlboky drep a pri samostatnej ch6dzi sa rychlo
objavi unava. Cielom rehabilitacie je najma ¢o najdlhsie udrzat dosiahnutt pohyblivost pacienta.

Vykondvaju sa cielené cvi¢enia na spevnenie a vzpriamovanie trupu, dolnych a hornych kon¢atin.
Pacienti taktiez vykonavaju rézne intenzivne cvicenia ako plavanie, veslovanie, cyklistika, turistika,
tréning chodze alebo jazda na koni, ktoré su zamerané na zvysovanie kondicie. Na zachovanie
flexibility kibov a svalov su délezité stre¢ingové cvi¢enia ako polohovanie alebo joga. Pouzivaju sa
rozne rehabilitacné a ortopedické pomdcky na podporu mobility, napriklad invalidné voziky,
chodulky, stojany, palice a korzety. Vsetky tieto aktivity dokdzu pomoct udrzat pacientovu nezavis-
lost ¢o najdlhsie.
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Ako casto by mali pacienti cvicit?

Pri cvi¢eni je dblezité reSpektovat individudlne potreby a mozZnosti pacienta. Frekvencia cvicenia by
mala byt ¢o najintenzivnejsia. Pacienti by sa vsak mali vyvarovat extrémnych foriem fyzickej aktivity
a nikdy by nemali cvicit do takej miery, aby pocitovali bolest alebo velké nepohodlie.

Rehabilitadcia ma byt vedena pod odbornym dohladom fyzioterapeuta, ktory rodi¢ov alebo opatro-
vatelov zaskoli, da im vecné a praktické rady, ako spravne cvicit a comu sa vyhybat. Dolezité je tiez
pouzivanie ortéz minimalne 60 minut denne.

Aké iné rehabilita¢né aktivity m6zu pacientom pomoct?

Hipoterapia

Predstavuje polohovanie a jazdu na koni. Vdaka tomu, Ze pacient je nuteny
prispésobovat sa rytmickému pohybu kora, dochadza k stimuldcii celého tela.
Navyse, ¢as straveny na koni méze byt prijemnym spestrenim pacientovho Zivota.

Hydrokinezioterapia

Predstavuje pohybovu liecbu vo vodnom prostredi. Tepld voda pomdaha uvoliovat
stuhnuté svaly a podporuje ich pruznost a aktivaciu. Cvi¢enia s poméckami uréenymi na
hydrokinezioterapiu zvy3uju svalovu silu a fyzickd kondiciu. Voda prindsa ulavu od tlaku
na kiby a umoznuje va¢si rozsah pohybu rik a néh.

Bobath terapia

Bobath metdda predstavuje celkovy pristup k dietatu, ktoré ma poruchu motorického
vyvoja. Byva vedena vyskolenymi fyzioterapeutmi, ktori ndsledne zaskolia rodi¢ov. Jej
vyznamnym prvkom je napriklad stimulacia spravnych pohybovych vzorcov dietata pri
kazdodennej manipuldcii s nim (napr. pri prebalovani, noseni, kiipani a pod.). Dolezité je
pravidelné vyuzivanie tohto pristupu a spolupraca rodicov s fyzioterapeutom.

Masaz
Okrem pravidelnej fyzickej aktivity by mali pacienti absolvovat pravidelné premasiro

vanie tela olej¢ekmi. Masaz stimuluje a uvolfiuje svaly a periférne nervy. Na uvolnenie
alebo na nabudenie svalstva je tiez vhodné vyuzivat loptickové stimuldcie a jemné techniky.

Ozdravné pobyty orientované na rehabilitaciu

Detom so SMA sa velmi odporuca zapojenie do socialnych aktivit. Velmi prospesné mozu
pre ne byt letné pobytové ¢i denné tdbory alebo ozdravné pobyty a pobyty v kipeloch.
Deti tu maju mnohokrat prilezitost zdcastnit sa roznych pohybovych aktivit, ako su jazda na
koni, plavanie, ergoterapia (lieCba pracou), r6zne hry na podporu spravneho drzania tela,
spevnenie svalového korzetu a rozvoja hrubej a jemnej motoriky. V neposlednom rade je
velmi dolezité budovanie spolocenskych vztahov. Velkou podporou su prave pacientske
organizacie, ktoré organizuju denné &i pobytové aktivity na podporu spravny pohybovych
stereotypov ako aj socidlnych zru¢nosti pacientov s nervovosvalovymi ochoreniami.



Co je to 3kalovanie?

V pripade pacientov so SMA sa motorické funkcie sleduju a vyhodnocuju pomocou Skalovacich
testov: Hammersmithovej skaly, CHOP-INTEND 3kaly, 6-minutového testu ch6dze, Skalovacich
testov na vyhodnotenie jemnej motoriky. Pomocou tychto skalovacich testov sa hodnotia pohy-
bové funkcie u pacientov s jednotlivymi typmi SMA. Neskér tvoria zéklad pre zhodnotenie stavu
pacienta a nastavenie starostlivosti (Obrazok ¢. 7). Vyber konkrétneho $kéalovacieho testu sa odvija
od stavu pacienta ako aj Ucelu testovania, pripadne skisenosti pracoviska.

or T

Leziaci Sediaci Chodiaci Bez priznakov
CHOP-INTEND WHO MOTOR RULM CHOP-INTEND
HINE-2 BSID-II HFMSE/RHS HFMSE/RHS
WHO MOTOR MFM, HHD MFM, HHD WHO MOTOR
BSID-1II HFMSE/RHS 6MWT BSID-II
RULM 6MWT
CHOP-INTEND  The Children’s Hospital of Philadelphia Test nervovosvalovych ochoreni dojciat

Infant Test of Neuromuscular Disorders

detskej nemocnice vo Philadelphii

HINE 2 Hammersmith Infant Neurological Hammersmithov skalovaci
Exam - Part 2 systém dojciat — 2. Cast
WHO motor WHO motor milestones Hodnotenie motorickych milnikov
Svetovej zdravotnickej organizacie
BSID-llI Bayley Scales Of Infant and Toddler Bayleyho $kélovaci systém pre
Development dojcatd a batolata
MFM Motor Function Measure Meranie motorickych funkcii
HHD Hand-Held Dynamometry Ruénd dynamometria
6MWT Six Minute Walk Test Sestminutovy test chodze
RULM Revised Upper Limb Module Revidovany test motorickych
schopnosti hornych koncatin
HFMSE/RHS Hammersmith Functional Motor Rozsireny Hammersmithov Skalovaci

Scale Expanded/Revised
Hammersmith Scale

systém motorickych funkcii/Revidovany
Hammersmithov Skalovaci systém
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Vyziva a kosti

Preco je vyziva dolezita?

U pacientov so SMA je potrebné dohliadat na ich spravnu vyZivu a adekvatnu hmotnost. Ochorenie
so sebou prindsa komplikacie spojené so schopnostou prijimania potravy. Pacienti maju ¢asto
problém s prehitanim alebo so znizenou schopnostou prezivania v dosledku ochabnutia zuvacich
svalov. Tym sa zvy3uje riziko nedostatku Zivin nazyvané malnutricia. Naopak, v inych pripadoch
mdbze neschopnost pohybu viest k zvyseniu hmotnosti a narastu rizika obezity. Pacientom taktiez
hrozia komplikacie, akymi su casté palenie zahy a zapcha. V pripade zapchy sa odporuca zvysit
hydrataciu pacienta, zvysit prijem vlakniny a uzivat probiotika.

Pacienti so SMA mézu mat tiez problémy s metabolizmom. V désledku toho sa ich krv méze
rychlejsie okyslit v porovnani so zdravym ¢lovekom. Tento jav sa nazyva metabolickd acidéza.
Zaroven sa u nich méze vyskytnut znizend alebo zvysena hladina krvného cukru, ¢o predstavuje
riziko cukrovky. Problémom taktiez byva zhor§ena schopnost organizmu rozkladat tuky.

Z tychto dévodov je v starostlivosti o pacientov dblezita uloha gastroenteroléga alebo dietoléga. Ti
dokdazu adekvatne zhodnotit pacientov stav a podla jeho individudlnych potrieb nastavia spravny
sposob vyZivy.

Leziaci pacienti a vyziva

Pri skupine leziacich pacientov, ktoru tvoria predovsetkym deti, je najva¢Sou komplikéaciou
zhoréena schopnost prehitania. Tento problém oznacujeme terminom dysfagia. Neschopnost
prehitania predstavuije riziko vdychnutia jedla, ¢o méze viest k uduseniu alebo zapalu plic. M6ze
sa vyskytnut u kazdého pacienta so SMA, najma ak déjde k rychlemu zhor3eniu stavu a zoslabnutiu
(zo sediaceho pacienta sa za kratku dobu stane lezZiaci pacient).

Ak sa ukaze, Ze pacient so SMA nie je schopny bezpe¢ného prehitania, je potrebné pristupit k
alternativnym moznostiam vyzivy. ZvySenu pozornost treba venovat tomu, ¢i sa pacient pocas
jedla alebo kratko po jedle nedusi alebo nekasle.

Ak sa predpoklad3, Ze pacient so SMA bude potrebovat takuto alternativnu vyzivu kratkodobo,
byvaju mu aplikované vyzivové sondy cez nos. Tie su zavadzané bud' do Zaludka, alebo do tenkého
¢reva. SuU vyrabané z kvalitnych materidloy, su flexibilné, makkeé a tenké, takze nebrania suc¢asnému
prijmu potravy ustami.

Ak je nutna dlhodoba alternativna vyzZiva, u pacienta byva nastavena perkutanna endoskopicka
gastrostémia (PEG), oznac¢ovana aj ako gombicka. Ide o takd sondu, ktord sa zavedie cez drobny
kozny rez brucha v mieste Zaludka priamo do Zaludka.

Zakrok vacsinou vykonava chirurg v celkovej anestéze pacienta. Takato sonda obchadza nosovu
a ustnu dutinu a pazerdk. Po ivodnom zhojeni rany sa o3etruje jednoducho a nie je prekazkou
v beznych dennych aktivitach, ako je napriklad kupanie.
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Sediaci pacienti a vyziva

Sediaci pacienti maju ¢asto problémy s prezivanim a pri jedeni sa mézu rychlo unavit. Pokial sa
u nich objavia priznaky ako dusenie a kaslanie pocas jedenia, je potrebné vysetrit ich schopnost
prehlitania z dévodu moznej pritomnosti dysfagie. V pripade, Ze ich schopnost prehitania je
zhorsena, je potrebné pristupit podobne ako pri leZiacich pacientoch k alternativnym cestdm
VYyZivy.

Sediaci pacienti mézu mat tiez zvysené riziko nadvéahy kvoli neschopnosti pohybu. Ak k tomu
dochadza, odporucaju sa krvné testy a kontrola hladiny cukru v krvi.

Chodiaci pacienti a vyziva

Chodiaci pacienti zvy¢ajne nemaju problémy s prijmom potravy. Méze sa vsak u nich vyskytnat
riziko nadvahy alebo obezity v d6sledku nedostatku pohybu. Obezita so sebou prinasa dalsie
komplikacie. V pripade, Ze pacient spozoruje znadmky zvysovania svojej hmotnosti alebo iny prob-
Iém s prijimanim potravy, je potrebné navstivit gastroenteroldga alebo dietoléga.

Co je to enteralna vyziva a ako sa aplikuje?

Ochorenie so sebou prinasa riziko podvyzivy a pacienti mézu mat problém dosiahnut spravnu
hmotnost. Tento problém sa riesi najcastejsie tzv. enterdlnou vyzivou. Ide vac¢sinou o napoj, prasok,
pripadne krém s vysokym obsahom energie a vyhodnym zloZzenim vietkych délezitych vyzivovych
latok. Poskytuje optimalny pomer a mnozstvo vsetkych Zivin potrebnych pre organizmus.

Pokial su pacienti schopni prehitania, enterélna vyziva sa aplikuje popijanim (tzv. sipping).V
pripade problémov s prehltanim sa vyziva podava cez nosné sondy alebo PEG.

Enterdlne pripravky byvaju hradené zdravotnymi poistoviiami. Bezne st distribuované do lekarni,
kde si ich moze rodi¢ alebo pacient vyzdvihnut na recept. Pacienti na enteralnej vyzive vyzaduju
pravidelny monitoring, tak ako aj pri kazdej inej liecbe. Kontroly v gastroenterologickej ambulancii
su vhodné kazdych 6 mesiacov, v medziobdobi predpisuje enterdlnu vyzivu obvodny lekar.
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Preco je potrebna starostlivost endokrinoldga - osteoldga
alebo ortopéda?

V multidisciplindrnej starostlivosti o pacienta ma svoj vyznam aj lekdr, ktory dohliada na spravny
vyvoj kosti pacienta. Je to primarne z dévodu, Ze SMA pacienti maju zvysenu nachylnost na
ochorenie, ktoré nazyvame osteopordéza. Slabé svaly vedu k réznym problémom pohybového
aparatu: najma chrbtice a kibov, ktoré riei ortopéd.

Co to je osteoporéza?

Osteopordza je ochorenie, pri ktorom dochadza k ubytku kostnej hmoty alebo inymi slovami

k rednutiu kosti. Ochorenie sa u pacienta méze prvykrat prejavit len ako nahle vzniknuta zlomeni-
na ktorejkolvek kosti. MoZe sa tiez prejavovat bolestami chrbta bez zjavnej pri¢iny. Az réntgenové
vysetrenie ukaze tzv. kompresivne zlomeniny stavcov. Tie vznikaju pri oslabeni stavcov, ktoré sa na
seba natlacia do takej miery, az sa navzajom zlomia.

Preco osteoporoza vznika?

Pre optimalne formovanie kostnej hmoty a zabezpecenie stability kosti je nutny prijem stravy
bohatej na vapnik, vitamin D a iné mineralne latky. TaktieZ je doleZité dostato¢né mnozstvo pohy-
bovej aktivity. Vitamin D je jeden z mala vitaminov, ktoré si ludské telo vie vyrobit aj samo vplyvom
slne¢nych luc¢ov pdsobiacich na kozu. Taktiez ho ziskavame z potravy. Nachadza sa napr.

v morskych rybach, rybom tuku, pe¢eni, masle, mlieku a Zitkoch.

Rychlo rastuci detsky organizmus ma velké naroky na spotrebu vitaminu D.

Deti so SMA (najma SMA 1) maju zvysené riziko podvyzivy a mnohokrat nie st schopné prijat
dostato¢né mnozstvo vitaminu D z potravy. V nasich klimatickych podmienkach navyse nie sme
vystaveni sine¢nym Ii¢om dostato¢ne dlho a intenzivne na jeho adekvatnu tvorbu. U pacientov so
SMA sa k tymto faktorom pridava aj znizena pohybova aktivita. Nedostatok stavebného materialu
pre kosti v kombindcii s nedostato¢nou pohybovou aktivitou vedie k odvapneniu kosti, coho
vysledkom je osteoporéza. Samotnému vzniku tychto komplikacii sa da u pacientov so SMA
predchadzat.

Kazdy pacient s chronickym ochorenim, u ktorého sa pred-
poklada nutri¢ny alebo pohybovy nedostatok, ma byt vyse-
treny Specialistom endorinolégom - osteolégom.
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Ako prebieha vysetrenie kosti?

Lekar pri vysetreni ziskava Udaje o pritomnosti osteopordzy v rodine, o spdsobe vyzivy, preferencii
stravy a ndpojov i pohybovej aktivite. Délezité su aj informacie o uzivani liekov a vyzZivovych
doplnkov (délezitd je informacia o preventivnom podavani vitaminu D a mineralov). Informuje sa
o vyskyte zlomenin a bolesti chrbta, ktord by mohla sved¢it o pritomnosti zlomenin stavcov.

Endokrinolég — osteoldg/ortopéd vysetruje krv a moc. Zameriava sa na hladinu vitaminu D

a mineralov v krvi a tiez na vylu¢ovanie mineradlov moc¢om. Na zaklade vysledkov sa lie¢ba
vitaminom D a mineralmi upravi podla individudlnych potrieb. Pri podozreni na poskodenie
chrbtice lekar odporuéi pacientovi rontgenové vysetrenie chrbtice. V pripade potvrdenia kom-
presivnych zlomenin stavcov je nutna navsteva ortopéda z dévodu vyroby korzetu na stabilizaciu
chrbtice. Okrem laboratérnych a rontgenovych vysetreni je nutné k potvrdeniu osteoporézy
absolvovat aj tzv. vysetrenie denzitometriou. Je to nebolestivé vysetrenie, pri ktorom si pacient
[ahne na vysetrovacie 16zko snimané kamerou a pristroj nasledne vyhodnoti hustotu kosti. Lekar
na zaklade vysledku vyhodnoti, ¢i je okrem zabezpecenia prisunu vitaminu D a mineralov nutna aj
lie¢ba osteopordzy. V takomto pripade sa pouzivaju lieky, ktoré umoznuju zvysené vstrebavanie
minerélov a ich zabudovanie do kosti (bisfosfonaty).

Osteologické vysSetrenie je Standardné vySetrenie pacienta
s chronickym ochorenim.
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Akutna starostlivost

Co je to plan akutnej starostlivosti?

NajcastejSim akutnym problémom pacientov so SMA su infekcie pltc a problémy s dychanim.
Kazdy pacient so SMA by mal mat postup, ¢o robit, ak sa vyskytne akutny problém - Plan akutnej
starostlivosti. Takyto plan vznikne v ¢ase, ked'sa pacient citi dobre. Informujte sa u svojho neurolé-
ga, aké akutne situdcie u vas alebo vasho dietata mozu nastat a ¢o mate vtedy spravit alebo koho
kontaktovat.

Je dobre, ak sa na priprave takéhoto planu Ucastni aj sdm pacient, hoci je len dieta. Ak dieta poro-
zumie, kde je problém, dokaze lepsie spolupracovat a véas upozorni rodica alebo opatrovatela, Zze
nieco nie je v poriadku. Ciefom planu akutnej starostlivosti je podporit vzajomnu spolupracu medzi
osetrujucim lekdrom a celym timom $pecialistov, rodi¢om a Specialistami v oblasti intenzivnej
mediciny.

Dychanie, okyslicovanie

Starostlivost o pacienta musi zahfiat najprv vycistenie dychacich ciest, odsatie hlienov
a nasledne zabezpecenie kyslika. Je dolezité ¢im skor zacat s pouzitim neinvazivnej
plucnej ventilacie.

Kyslik by nikdy nemal nahradit neinvazivnu plticnu ventilaciu. Treba ho pridat vtedy,

ak pri pouziti neinvazivnej plucnej ventilacie (potom ako boli vycistené dychacie cesty

od (hlienov) su hladiny kyslika v krvi nizke. Kyslik sa odporuca pridat v najnizSom prietoku,
aby optimalizoval okysli¢enie a jeho pouzivanie sa ukon¢i potom, ¢o sa pacient vylieci

z choroby alebo iného akutneho problému. Pocas okysli¢ovania je potrebné merat
hladiny oxidu uhlicitého. V pripade, ze situacia si moze vyziadat intubaciu, je potrebné
¢im skor to vysvetlit pacientovi alebo jeho zastupcovi a akceptovat jeho rozhodnutie
ohladom intubacie.

Ak uz intubacia nie je potrebna a mozno ju vybrat, pltica maju byt nafuknuté/nadychnuté
a okyslicenie optimalizované. Na prekonanie prechodného obdobia po extubdcii je
potrebné pouzit neinvazivnu plicnu ventilaciu.

Infekcie

Antibiotikd sa pacientom so SMA odporucaju iba v pripade infekcie alebo rizika sepsy.
Opatrnost treba venovat fluorochinolénovym antibiotikdm. Fluorochinoldnové antibiotika
mozu sposobit dlhodobé, vysilujuce a potencidlne trvalé vedlajsie uc¢inky postihujuce
$lachy, svaly, kiby a nervovy systém. Ide o zapal alebo pretrhnutie $lachy, bolest alebo
slabost svalov a bolest alebo opuch kibov, tazkosti pri chédzi/pohybe, pocit mravéenia ¢i
palivda bolest. Riziko vedlajsich u¢inkov sa zvysuje so zhorsenymi obli¢ckovymi funkciami.
Ak je infekcia citliva aj na iné antibiotika, je potrebné primarne pouzit tie. Ak treba pouzit
fluorochinolénové antibiotik3, je potrebné pacienta hydratovat.

Hydratdacia a vyziva

V ramci akutnej starostlivosti je potrebné monitorovat hydrataciu pacienta, hladiny soli

a mineralov, oblickové funkcie a hladinu glukézy v krvi. Je potrebné uz v priebehu prvych
Siestich hodin zacat podévat pacientovi vyzivu bohatu na bielkoviny. Pacienti by nemali
ostat dlho bez vyzivy. Osobitt pozornost treba venovat prehitaniu po¢as zhoréenia stavu
alebo choroby. Pacienti maju vysoké riziko, ze vdychnu zbytky jedal alebo tekutin do pltc
(oznacuje sa ako aspiracia).



Anestéza

O pouziti anestézy sa viac docitate v casti Kedy sa pouzivaju anestetika?

Aké informacie by mal obsahovat plan akutnej
starostlivosti?

Aké su varovné signaly alebo indikacie hospitalizacie pre pacienta so SMA?
Aké su priority pacienta ohladom rie$enia problémov s dychanim, zahfnajuc
podporné spdsoby dychania?
Pacient ma neinvazivnu plicnu ventilaciu (uviest typ a Standardné nastavenie pristoja)
Na kratkodobé problémy dychania pacienta mozno intubovat
V zivot zachranujucich situacidch pacientovi mozno vykonat tracheostémiu
Pacient odmieta tracheostémiu
M4 pacient problémy s pohyblivostou krku alebo ¢eluste? Ak ano, aké?

Aké postupy pouziva na odhlienenie?

Kedy sa pouzivaju anestetika?

Anestetikd sa pouzivaju pri planovanych chirurgickych zakrokoch a viade tam kde je potrebné
zmiernenie bolesti.

Timu odbornikov sa odporuca:
Prehodnotenie srdcovych funkcii je potrebné iba vtedy, ak sa vie o probléme.
Celkové zhodnotenie pacienta je potrebné pred kazdym pouzitim anestetika.
Malo by zahfniat aj spankovu $tudiu a zapojenie dietologa.
Zhodnotenie problémov, ktoré mézu nastat pri intubacii:
stiahnutd/uzka celust,
obmedzena pohyblivost krku,
problémy s polohovanim,
vyzvou je aj typ anestézie: lokalna, regiondlna alebo celkova.

Nezdvisle od typu pouzitej anestézy je potrebné monitorovat hladiny kyslika

a oxidu uhlic¢itého po cely ¢as.

Predvidat akékolvek iné potreby ako je napriklad pouzitie neinvazivnej plicnej
ventilacie alebo inych dychacich intervencii.

Po operdcii/zakroku je dolezité zabezpecit manazment bolesti ako aj spravne
okysli¢enie pomocou neinvazivnej plicnej ventilacie.
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Foto ¢. 1) archiv rodiny Stefanikovej 2) Virdghovej 3) Formankovej 4) a 5) Kulkovsky
6) archiv rodiny Bubdlovej



Zasady vedenia anestézie PACIENT
u pacientov s nervovosvalovym SO SVALOVOU
ochorenim (NSO) ATROFIOU

ALEBO INYM

NSO

MENO

A PRIEZVISKO:

RODNE CISLO: ZDRAVOTNA POISTOVNA:

BYDLISKO:

KONTAKTNA OSOBA (V PRIPADE DIETATA MENO ZAKONNEHO ZASTUPCU):
OSETRUJUCI LEKAR (NEUROLOG ALEBO VSEOBECNY LEKAR):

NAZOV SVALOVEHO OCHORENIA:

INE VAZNE OCHORENIA:

ALERGIE (NA ANTIBIOTIKA, POTRAVINY A INE):

DOLEZITE ZASADY VEDENIA ANESTEZIE U PACIENTOV
S NERVOVOSVALOVYM OCHORENIM (NSO)



ODKAZY NA CASOPISY A DOLEZITE WEBOVE STRANKY:

© COMPLICATIONS OF ANAESTHESIA IN NEUROMUSCULAR DISORDERS.

Neuromuscular Disorders, Volume 15, Issue 3, Pages 195-206 W. Kingler, F. Lehmann-Horn,
K. Jurka-Rott

o https://www.sweb.cz/hypertermie/
o https://www.mhinfo.cz/pac.htm

o http://physiologie.uni-ulm.de/%20mh/2000rhabomyoly-sis%20
-%20creatine%20kinase%?20elevation.htm

ODPORUCANIE PRE PACIENTOV S NSO

® V pripade opera¢ného zakroku a s tym spojenej anestézie je potrebné mat pri sebe
képie poslednych lekarskych sprav, ndlezov a prepustacich sprav (neurologické,
interné, pneumologické, spirometrické a iné podla potreby).

© Po zakroku si nezabudnite vypytat kdpiu Zaznamu o anestézii, ktory sa bezne nevydava.

V PRIPADE NUTNOSTI KONTAKTUJTE:

e pre dospelych pacientov

e pre deti



Pacientska
komunita (o)

o rganizacia
muskularnych

dystrofikov
Organizacia muskularnych dystrofikov v SR (OMD v SR) je celoslo- VSR

venské zdruzZenie deti a dospelych s nervovosvalovymi ochoreniami.

OMD v SR poskytuje svojim ¢lenom ludské aj odborné zazemie, jej tim mo6zu kontaktovat kazdy
pracovny deni. Sociélni poradcovia organizacie bezplatne poskytuju rady v socidlnej aj zdravotnej
oblasti alebo pomahaju nijst riedenia inych problémov, ktoré Zivot s nervovo-svalovymi ochorenia-
mi prinasa. Sidli v Bratislave na Mesacnej 12 v bezbariérovych priestoroch.

OMD v SR uz od roku 1993 zdruzuje deti a dospelych s réznymi nervovosvalovymi ochoreniami
(svalové dystrofie, spindlne svalové atrofie, kongenitdlne myopatie, amyotroficka lateralna skleréza,
Charcotov-Marieho-Toothov syndrém a iné) z celého Slovenska.

OMD v SR aktivne obhajuje $pecifické potreby svojich ¢lenov a zasadzuje sa za zlep3enie Zivotnych
podmienok 0s6b s nervovosvalovymi ochoreniami — napriklad komunikuje so statnymi orgdnmi,
pripomienkuje pravne predpisy, spolupracuje s lekarmi a odbornikmi. Zaroven $iri pozitivne
priklady zvlddania désledkov tazkého zdravotného postihnutia.

Organizécia poskytuje na dennej baze tieto bezplatné socialne sluzby:
- Socialne poradenstvo o moznostiach kompenzacie zdravotného postihnutia a jeho
dosledkov, o kompenzaénych pomaockach, o bezbariérovych Upravach v domacnosti,
o bezbariérovom cestovani, sprostredkuje kontakty na lekarov — Specialistov a iné.

- Sprostredkovanie osobnej asistencie v Agenture osobnej asistencie v Bratislave
a Ziline, $pecializované poradenstvo zamerané na osobnu asistenciu.
Viac informacii na www.osobnaasistencia.sk.

- Prevadzkuje pozicoviiu kompenzaénych pomécok (voziky, zdvihaky, prenosné odsavacky
hlienov a iné).

Organizécia dalej vykonava pre ¢lenov tieto aktivity:
- Organizuje verejnu zbierku Belasy motyl, z ktorej prispieva ¢lenom na rézne kompenzacné
pomocky, ktoré nehradi $tat vébec, pripadne iba scasti.
Viac informacii na www.belasymotyl.sk.

- Vyddva Styrikrat do roka ¢asopis OZVENA. Su v hom informacie o starostlivosti a liec¢be
nervovosvalovych ochoreni, poradenské informacie o poméckach a formach kompenzicii,
pribehy zo zivota ludi s nervovosvalovymi ochoreniami, informdcie o aktivitach zdruzenia,
reportaze z taborov, stretnuti a podujati.

- Organizuje pobyty pre ¢lenov, vyhladavané su najma letné tabory pre deti a ich rodiny
a pobyty pre dospelych. Su prostriedkom na spozndvanie komunity, ziskanie r6znych
potrebnych informdcii a nadvazovanie priatelstiev medzi detmi a medzi rodinami.

- Vytvéra podmienky aj na podporu Sportovych aktivit svojich ¢lenov - ach, paralympijsku
hru boccia a florbal/hokej na elektrickych vozikoch.

Informacie o OMD v SR najdete aj na stranke http://www.omdvsr.sk/, ktora je pravidelne aktuali-
zovana. O aktivitadch organizacie sa dozviete tiez na facebookovom profile pod menom OMD v SR.
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Najcastejsie
otazky

Co jeto SMA?
Spinalna muskularna atrofia (skratkou SMA) je zriedkavé, geneticky podmienené nervovosvalové

ochorenie. Pre toto ochorenie je charakteristické postupné odumieranie nervovych buniek, ktoré
kontroluju pohyb svalov, ¢im pacient strdca schopnost pohybu.

Viac sa do¢itate v kapitole,,Co je spinalna muskularna atrofia?”

Aké su typy SMA?

Pozname 5 zakladnych typov SMA, rozdelenych podla vekového obdobia, v ktorom sa prejavili
prvé priznaky.

Okrem zakladnych typov pozname raritné formy SMA ako Finkelov typ SMA, SMA so syndrémom
respiracnej tiesne (SMARD1), X-prepojena doj¢enska SMA (XL-SMA), Kennedyho choroba a SMA
s prevaznym postihnutim dolnych koncatin.

Viac sa docitate v kapitole ,Aké typy SMA pozname?”,

Vyskytuje sa SMA viac u muzov alebo zien?

Vacsina typov SMA postihuje rovnako muzov a Zeny, kedZe dedi¢nost tohto ochorenia nie je
ovplyvnend pohlavim. Vynimku tvori iba X-prepojena dojcenska SMA, ktora postihuje viac muzov
ako zeny.

Co spbsobuje SMA?

Pricinou SMA je chyba v géne, ktory je zodpovedny za vznik bielkoviny potrebnej pre spravne
fungovanie nervov ovladajucich svaly.

Viac sa do¢itate v kapitole,Co je pri¢inou SMA?”,

Ako casto sa SMA vyskytuje v populacii?
SMA je zriedkavé ochorenie, ktoré sa vyskytuje u 1z 8 000 az 10 000 oséb. Najviac rozsireny je typ 1,
nasledne typ 2 a typ 3. Typy 0 a 4 su zriedkavejsie.
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Ako sa SMA diagnostikuje?

Diagnostika SMA ochorenia je komplexnd zalezitost a vyZzaduje si zapojenie viacerych lekarov a
genetické vysetrenie.

Viac sa docitate v kapitole ,Ako sa SMA diagnostikuje?”.

Aka je priemerna dizka zivota pacientov so SMA?

SMA je ochorenie, ktoré sa postupne zhorsuje a priemerna dizka Zivota zavisi od konkrétneho typu:
SMA typ 0 — menej ako 6 mesiacov po narodeni,
SMA typ 1 — menej ako 4 roky po narodeni,
SMA typ 2 — s primeranou starostlivostou do dospelosti,
SMA typ 3 - rovnako ako u zdravych jedincov,

SMA typ 4 — dizka Zivota nie je ovplyvnena.

Existuje liecba SMA?

SMA je réznoroda choroba a starostlivost o pacienta so SMA je velmi komplexna. Existuje viacero
moznosti lie¢by a starostlivosti o pacienta. Ide vak o zloZity proces, ktorému sa venujeme v Casti
sLiecba a starostlivost”.

Existuje organizacia zdruzujuca pacientov so SMA?

Organizéacia muskuldrnych dystrofikov v SR (OMD v SR) je celoslovenské zdruzenie deti a dospelych
s nervovosvalovymi ochoreniami, ktoré zdruZuje pacientov so SMA.

Viac sa docitate v kapitole ,Pacientska komunita“.
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Foto ¢. 1) a 6) archiv rodiny Czod6rovej 2) Hajabaczovej 3) Hercegovej 4) Kulkovsky 5) archiv rodiny Pridavkovej



Foto ¢&. 1) archiv rodiny Kollarovej 2) Stefanikovej 3) Kulkovsky

Tato publikacia vznikla na podpo-
ru vetkych vas, ktorym do Zivotov

vstupila spinalna svalova atrofia.

O

o rganizacia
muskularnych
dystrofikov

v SR

Spinalna svalova atrofia je zriedka-
vé genetické, nervovosvalové
ochorenie mnohych tvari.
V akejkolvek forme (SMA 1 - 4)
s flou dennodenne Zijete,
nezavisle od toho, ¢i sa liecite
alebo nie, treba mat na pamati,
ze si vyzaduje multidisciplinarny
pristup celého timu Specialistov,
ale predovsetkym aktivny pristup
pacienta a jeho rodiny.
Jednoduchym jazykom sme sa
snazili spracovat vsetky potrebné
informdcie tak, aby ste boli ¢o
najlepsie pripraveni na Zivot so
SMA a kedykolvek sa mohli vratit
k Casti, ktoru aktudlne riesite.
Publikacia ma aj svoju elektron-
icku verziu, kde budeme informéa-
cie priebezne aktualizovat.
Verime, ze vam bude oporou
a inspiraciou a to napriek nelah-

kému osudu zZit naplnené Zivoty.
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muskuldrnych

dystrofikov
v SR

Foto: archiv rodiny Eller

PRILOHA

Diagramy zobrazujuce pravdepodobnost dedenia
SMA v réznych rodinach na zaklade toho, ¢i rodicia
maju chybné képie SMN1 génu alebo nie.

Je dblezité si uvedomit, Ze Sance na dedenie SMA
su rovnaké pre obe pohlavia.
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Rodina 1
V pripade, Ze su obaja rodicia prendsaci, pre kazdé tehotenstvo plati pravdepodobnost, Ze:

25 % (1 zo 4) deti bude mat dve chybné kdpie SMN1 génu — bude mat SMA,
50 % (1 z 2) deti bude mat jednu zdravu képiu a jednu chybnu képiu SMN1 génu - bude

prenasac SMA,
25 % (1 zo 4) deti bude mat 2 zdravé kdpie SMN1 génu — nebude ani prendasac, ani nebude
mat SMA.
. 2 zdravé gény - neovplyvnené
2 chybné gény - SMA
I 1 zdravy, 1 chybny gén - prenasac
otec matka
prenasac prendasacka
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Rodina 2

V pripade, Ze jeden z rodi¢ov je prenasac a druhy z rodi¢ov zdravy (nie je prenasac, nema
ani SMA), pre kazdé tehotenstvo plati pravdepodobnost, Ze:

50 % (1 z 2) deti bude mat dve zdravé képie SMN1 génu — nebude mat SMA,
ani nebude prenasacom,

50 % (1 z 2) deti bude mat jednu zdravu képiu a jednu chybnu kopiu SMN1 génu - bude
prenasac SMA.

. 2 zdravé gény - neovplyvnené
2 chybné gény - SMA

I 1 zdravy, 1 chybny gén - prenasac

otec matka
prenasac zdrava
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Rodina 3

V pripade, ze jeden z rodi¢ov ma SMA a druhy z rodicov je zdravy (nie je prenasac, nema
ani SMA), pre kazdé tehotenstvo plati pravdepodobnost, Ze:

© 100 % (4 zo 4) deti bude mat jednu zdravu képiu a jednu chybnu képiu SMN1 génu - bude
prenasac SMA.

. 2 zdravé gény - neovplyvnené

. 2 chybné gény - SMA

"B 1zdravy, 1 chybny gén - prenasac

otec matka
SMA zdrava
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Rodina 4

V pripade, Ze jeden z rodi¢ov ma SMA a druhy z rodicov je prenasac, pre kazdé tehotenstvo

plati pravdepodobnost, Ze:

© 50 % (1 z 2) deti bude mat dve chybné képie SMN1 génu — bude mat SMA,

© 50 % (1 z 2) deti bude mat jednu zdravu képiu a jednu chybnu képiu SMNT génu - bude
prenasac SMA.

. 2 zdravé gény - neovplyvnené

. 2 chybné gény - SMA

"B 1zdravy, 1 chybny gén - prenasac

otec matka
prenasac SMA
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Rodina 5

V pripade, Ze obaja rodicia maju SMA, pre kazdé tehotenstvo plati pravdepodobnost, Ze:

© 100 % (4 zo 4) deti budu mat dve chybné képie SMN1 génu — budud mat SMA.

. 2 zdravé gény - neovplyvnené

. 2 chybné gény - SMA

"B 1zdravy, 1 chybny gén - prenasac

otec matka
SMA SMA
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