TREAT-NMD

Neuromuscular Network — =af

Badania diagnostyczne i opieka nad pacjentami z SMA

I. Rozpoznanie kliniczne i klasyfikacja SMA (Rdzeniowy Zanik Miesni; ang. Spinal
Muscle Atrophy)

Lekarze napotykajacy w swojej praktyce dzieci z wiotkoscig miesni i ich ostabieniem powinni bra¢ pod

uwage mozliwos¢ wystgpienia SMA. tatwo jest zidentyfikowaC pewne charakterystyczne cechy

choroby. Ostabienie miesni jest symetryczne, bardziej proksymalne niz dystalne. Czucie jest

zachowane. U pacjentow brak jest odruchdw Sciegnistych lub tez sg bardzo stabe. Ostabienie sity

miesniowej dotyczy w wiekszym stopniu konczyn dolnych niz konczyn gornych. Stopien nasilenia

ostabienia sity miesniowej zalezy od wieku pacjenta w momencie ujawnienia sie choroby. Klasyfikacja i

typowe objawy kliniczne SMA zostaty przedstawione w Tabeli 1. Poza tymi wymienionymi ponizej,

niekiedy spotka¢ mozna termin SMA typ IV. Jest to tagodna forma dajaca objawy dopiero u dorostych

pacjentow. Niektorzy pacjenci mogg prezentowac cechy z pogranicza tych grup.

Typ
SMA

Typ I (ciezki)
choroba Werdniga-

Hoffmanna

Typ II

(umiarkowany)

Typ III (tagodny)
choroba
Kugelberga-
Welander

Tabela 1. Kliniczna klasyfikacja SMA
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0-6 miesiecy Nigdy nie siada < 2 lat

7-18

o Nigdy nie wstaje > 2 lat
miesiecy
> 18 . i

o Wstaje i chodzi  Dorosty
miesiecy

Typowe objawy

Ogdlne ostabienie i wiotkos¢, brak unoszenia
gtowy, staby kaszel i ptacz, trudnosci w
potykaniu i odkrztuszaniu, wczesna $mierc z
powodu niewydolnosci oddechowej i
zapalenia ptuc spowodowanego
zachtys$nieciem

Opaznione funkcje motoryczne, staby

przyrost masy ciata, staby kaszel, drzenie

rak, przykurcze w stawach i skolioza

Ostabienie miesni roznego stopnia, skurcze,
przecigzenia stawow, utrata zdolnosci

chodzenia na pewnym etapie



Opieka nad pacjentami SMA powinna by¢ dostosowana do ich obecnego statusu funkcjonalnego a nie
do klasyfikacji choroby. W zwigzku z tym w ponizszych wytycznych uzywana bedzie klasyfikacja
podyktowana mozliwosciami funkcjonalnym: pacjenci lezacy, pacjenci siedzacy i pacjenci chodzacy. Do
pacjentow lezacych nalezg ci ktdrzy nie sg w stanie samodzielnie siedzie¢. Pacjenci siedzacy to

osoby bedace w stanie samodzielnie siedzie¢. Pacjenci chodzacy mogg samodzielnie chodzic.



II. Procedury diagnostyczne

Algorytm schodkowy wedtug ktérego powinna przebiega¢ procedura diagnostyczna zostat
przedstawiony na Ilustracji 1. Pierwszym badaniem dla pacjenta w przypadku ktorego istnieje
podejrzenie SMA powinien byc¢ test delecji genu SMN. Homozygotyczna delecja eksonu 7 genu SMN (z
lub bez delecji eksonu 8) potwierdza zwigzang z SMN diagnoze SMA (5g-SMA). Inne badania powinny

by¢ zalecone jedynie w przypadku gdy uzyskano wynik negatywny.
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II1. Postepowanie kliniczne w przypadku pacjentow z SMA

Kiedy u pacjenta zdiagnozowane zostaje SMA, powstaje wiele pytan dotyczacych dalszej opieki.

Pracownicy stuzby zdrowia powinni najszybciej jak to mozliwe zaja¢ sie ré6znorodnymi aspektami opieki

nad chorym.

Ksztalcenie i doradztwo rodzinne: Bioragc pod uwage ztozono$¢ probleméw medycznych

zwigzanych ze zdiagnozowaniem SMA, nalezy przeprowadzi¢ rozmowe z catg rodzing chorego.

Podczas pierwszego spotkania z rodzicami czy opiekunami nalezy przedstawic:

Proces chorobowy

Patogeneze

Klasyfikacje fenotypu

Rokowanie danego typu SMA

Zrodta informacji w internecie oraz mozliwosci kontaktu z grupami wsparcia

Dostepnosc¢ prob klinicznych

Lekarz powinien takze utozyC plan wielokierunkowej wspotpracy z rodzing. Zazwyczaj oznacza to

skierowanie do lekarzy nastepujacych specjalnosci oraz do poradni:

Nerwowo-miesniowej dla dzieci
Genetycznej

Pulmonologicznej
Dietetycznej/Gastroenterologicznej

Ortopedycznej/rehabilitacyjnej

Zagadnienia genetyczne: Po zdiagnozowaniu SMA nalezy rozwazy¢ kilka zagadnien dotyczacych

genetyki.

Genetyka SMA taka jak dziedziczenie autosomalne recesywne i struktura genéw SMN — kopie
SMN1 i SMN2.

Podwyzszona liczba kopii genu SMN2 jest skorelowana z tagodniejszym fenotypem, nie zaleca sie
przewidywania ciezkosci przebiegu choroby za pomoca liczby kopii SMN2, poniewaz kazda liczba
kopii genu SMN2 charakteryzuje sie duzg liczbg wariacji klinicznych.

Ryzyko nawrotu.

Badania nosicieli.

Informacje niezbedne do planowania rodziny (badania prenatalne i poprzedzajace

chromosomalne).



Opieka pulmonologiczna

I. Omowienie problemoéw oddechowych w SMA
Gtéwne problemy oddechowo w SMA to:

1. Uposledzony odruch kaszlu ktorego rezultatem jest stabe oczyszczanie dolnych drog

oddechowych z wydzieliny.

2. Hipowentylacja podczas snu.

3. Zaburzenia rozwoju ptuc i klatki piersiowej.

4. Nawracajace infekcje ktore zaostrzajg ostabienie miesni.

Choroby ptuc sg najczestszg przyczyna Smierci pacjentow z SMA typu I i II; mogg takze wystepowac u
niewielkiej czesci chorych z SMA typu III. Zaburzenia potykania i refluks znacznie przyczyniajg sie do
probleméw ptucnych. Poczatkowo pacjenci cierpig na nawracajace infekcje gdrnych drdg
oddechowych, niskg saturacje nocnag, nastepnie na nocna hipowentylacje i dzienng hiperkapnie az do
niewydolnosci oddechowej. Jesli podczas snu oddychanie jest zaburzone, nalezy zapewnic
wspomaganie respiratorem, natomiast w przypadku trudnosci w odkrztuszaniu nalezy takze
wspomagac odkrztuszanie. Oczyszczanie drog oddechowych jest niezwykle wazne zaréwno w ostrych

stanach chorobowych, jak i w przewlektej opiece nad pacjentami z SMA.



Il. 2. Przebieg Choroby Pluc, Sposéb Oceny, Podejmowane Dziatania
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I1. Ocena i kontrola probleméw pulmonologicznych

Sugeruje sie kontrole co 3 — 6 miesiecy; w przypadku stabilnych pacjentéw chodzacych moze byc

nieco rzadziej, a w przypadku niestabilnych klinicznie pacjentow lezacych nieco czesciej.

A. Pacjenci lezacy

Badanie lekarskie: kontrola wydolnosci kaszlu, deformacja klatki piersiowej, tor oddychania,

czestotliwo$¢ oddechu, oddychanie paradoksalne i odcien skory.

Badanie polisomnograficzne: przeprowadzana w celu dokumentacji oznak hipowentylacji.
Pulsoksymetr: ocena poziomu saturacji poprzez czujnik przezskorny.

Zapalenia ptuc: kontrola czestotliwosci infekcji i kuracji antybiotykowych w ciggu ostatnich 6
miesiecy.

Przeswietlenie klatki piersiowej: badanie porownawcze i podczas pogorszenia wydolnosci

oddechowej.

Badania przelykania: w przypadku ostrego pogorszenia wydolnosci oddechowej i w przypadku

nawracajgcych zapalen ptuc.

B. Pacjenci siedzacy:

Badanie lekarskie: kontrola wydolnosci kaszlu, deformacja klatki piersiowej, tor oddychania,

czestotliwo$¢ oddechu, oddychanie paradoksalne i odcien skory.
Badanie polisomnograficzne: przeprowadzana w celu dokumentacji oznak hipowentylacji.
Pulsoksymetr: ocena poziomu saturacji poprzez czujnik przezskorny.

Zapalenia ptuc: kontrola czestotliwosci infekcji i kuracji antybiotykowych w ciggu ostatnich 6
miesiecy.

Skolioza: badanie kregostupa i kontrola skoliozy przy uzyciu zdje¢ rentgenowskich.

C. Pacjenci chodzacy:

Na ogot u chodzacych pacjentow z SMA funkcje oddechowe zachowane sg az do zaawansowanego

etapu choroby.

Badanie lekarskie: kontrola wydolnosci kaszlu, deformacja klatki piersiowej, tor oddychania,
czestotliwo$¢ oddechu, oddychanie paradoksalne i odcien skory.

Badanie czynnosci pluc: spirometria, badanie pojemnosci ptuc i czynnosci miesni
oddechowych.

Zapalenia phuc: kontrola czestotliwosci infekcji i kuracji antybiotykowych w ciggu ostatnich 12

miesiecy.



II1. Przygotowanie do zastosowania wentylacji mechanicznej

w

rozwigzywaniu probleméw niewydolnosci oddechowej w SMA kluczowe znaczenie ma

poinformowanie rodziny o mozliwosciach pomocy w zakresie opieki diugoterminowej,

leczenia ostrych stanow chorobowych i opieki okotooperacyjnej.

Najbardziej narazeni sa pacjenci lezacy, tak wiec ze wzgledu na szybkie postep choroby nalezy

stosunkowo wczesnie przedyskutowaé mozliwos¢ wentylacji nieinwazyjnej i odsysania.

Nalezy przez caty czas omawiac oczekiwania rodziny w zakresie wsparcia i uzyskania pomocy, a

rezultatem powinien by¢ plan opieki z jasno okreslonymi mozliwosciami.

W codziennej opiece nad pacjentem nalezy uwzglednic:

Zrozumienie aktualnego stanu dziecka i wyczulenie na wszelkie odstepstwa.

Ocena hipowentylacji i koniecznych w takim wypadku dziatan.

Postepowanie w przypadku ostrych standéw chorobowych i szybki dostep do opieki
specjalistycznej.

Utrzymywanie droznosci drog oddechowych i techniki odsysania.

Wspomaganie oddychania, w tym takze metody nieinwazyjne.

Okreslenie warunkéw w ktorych konieczne jest zastosowanie antybiotykow.

Szczepienia okresowe, w tym takze szczepienie przeciw grypie, immunoglobulina przeciwko

wirusowi RSV.



IV. Opieka przewlekla

Konieczne jest przedyskutowanie celéw i oczekiwan rodziny. Rozmowa ta powinna uwzglednia¢ jak

najdtuzsze sprawowanie opieki nad dzieckiem w domu, opieke dtugoterminowa, jakosS¢ zycia i wygode,

a takze dostepno$¢ rdéznorodnych Srodkow. Cele opieki dtugoterminowej powinny uwzgledniac:

normalizacje wymiany gazowej, podniesienie jakosci snu, ulatwienie opieki domowej,

redukcje liczby i czasu trwania hospitalizacji i pobytow na OIOMie i zredukowanie

uciazliwosci choroby. Podjecie wczesnie energicznych dziatan moze przedtuzy¢ zycie bez

koniecznosci obnizenia jego jakosci.

Utrzymywanie droznosci drog oddechowych:

Wspomaganie kaszlu, recznie lub za pomocga koflatora, zalecane jest w przypadku pacjentow
bardziej dotknietych chorobg. Opiekuni osdb z SMA powinni nauczy¢ sie jak postepowac w takich
przypadkach.

Wspomaganie odkrztuszania jest pomocne i stosuje sie fizjoterapie klatki piersiowej i drenaz
ufozeniowy.

Pulsoksymetria jest pomocna przy ocenie skutecznosci postepowania. Ssak pomaga w usuwaniu
wydzieliny zalegajacej w gornych drogach oddechowych; zaleca sie uzycie ssaka po zastosowaniu

innych metod wspomagania kaszlu.

Wentylacja mechaniczna: Wskazaniem do zastosowania jest hiperkapnia w ciggu dnia. Uzywanie

technik nieinwazyjnych w nocy zmniejsza objawy zaburzen oddychania i poprawia jakosc¢ zycia.

Nieinwazyjne wentylacja mechaniczna (ang. Noninvasive Mechanical Ventilation — NIV)

powinno sie stosowac¢ w potaczeniu z technikami udrozniajgcymi drogi oddechowe.

W przypadku pacjentdw lezacych nalezy takze rozwazy¢ opieke bez wspomaganego oddechu jesli
korzysci sq wieksze niz starty.

Jedna z opcji moze by¢ uzycie metody CPAP (ang. Continuous Positive Airway Pressure), jesli jest
ona jedynie etapem na drodze do zastosowania metody BiPAP (ang. Bilevel Positive Airway
Pressure).

W przypadku pacjentéw lezacych i pacjentdow siedzacych, uzycie NIV z przewagq metody BiPAP,
nawet przez krétkie okresy w dzien, moze poprawic¢ rozwdj klatki piersiowej, rozwoj ptuc, a takze

zredukowac deformacje mostka i klatki piersiowe;j.

Tracheotomia: W przypadku pacjentow lezacych tracheotomia jest metodg kontrowersyjng i
stanowi dylemat etyczny. Istnieje wiele mozliwosci, od braku wspomagania oddechowego,

poprzez metody nieinwazyjne, az po tracheotomie i wentylacje mechaniczna.

W przypadku pacjentéw lezacych nalezy rozwazy¢ takze opieke paliatywna. NIV moze by¢
stosowana zaréwno w codziennej terapii, jak i w opiece paliatywnej. Celem jest zapobieganie
hospitalizacjom na oddziale pediatrycznej intensywnej opieki medycznej i, jesli to mozliwe,
unikniecie tracheotomii. Jesli rodzina zdecyduje sie na wspomaganie oddychania, nalezy zaleci¢
uzycie NIV.



V. Opieka okolooperacyjna

U pacjentdw z SMA wystepuje podwyzszone ryzyko komplikacji zwigzanych ze znieczuleniem, ktore

mogg prowadzi¢ do przedtuzonej intubacji, infekcji szpitalnych, tracheotomii i zgonu. Stan ukfadu

oddechowego pacjenta powinien zosta¢ unormowany przed operacja.

Przedoperacyjna ocena stanu pacjenta:

Badanie kliniczne

Ocena funkcji oddechowych i efektywnosci odkrztuszania
Przeswietlenie klatki piersiowej

Ocena zaburzen oddychania podczas snu

Nalezy rozwazy¢ dodatkowe czynniki ryzyka, takie jak ograniczenie ruchomosci szczeki,

zachtysniecie, refluks zotagdkowo-przetykowy, stan zywieniowy i astme.

Jesli wskazniki funkcji oddechowych i/lub analiza snu wykazuje jakiekolwiek nieprawidtowosci, przed

operacjg nalezy zastosowa¢ nocne NIV i techniki wspomagania odkrztuszania. Pacjenta nalezy

zapozna¢ z tymi metodami przed operacjg. Jesli wystepuje ograniczenie ruchomosci zuchwy,

intubacja powinna odbyc¢ sie poprzez fiberoskopie.

Pooperacyjne postepowanie z chorym:

Jedli odkrztuszanie jest prawidtowe i wzglednie zachowane sg funkcje mieséni, nie wystepuje
podwyzszone ryzyko komplikacji pooperacyjnych.
Jesli ocena przedoperacyjna wykazuje zmniejszona site miesni oddechowych, niezbedne jest

monitorowanie stanu pacjenta i wspomaganie oddychania.

Jesli w okresie przedoperacyjnym podczas snu wymagane jest wspomaganie oddychania, takie

samo postepowanie wskazane jest w czasie bezposrednio po operaciji.

Ekstubacja w opiece pooperacyjnej powinna by¢ jedynie pomostem do tej metody wspomagania
oddychania z ktorej pacjent korzystat przed operacja. Wymaga to doktadnego planowania i dobrej
koordynacji. Jesli przed operacja pacjent wymagat statego wspomagania oddechowego (metodg
NIV lub poprzez rurke tracheotomijng), lub tez jesli podczas operacji wymaga zastosowania
srodka blokujacego uktad nerwowo-miesniowy, najlepiej wtedy umiesci¢ pacjenta na OIOMie lub

bloku operacyjnym.

Ze wzgledu na ograniczong ilo$¢ sprzetu szpitalnego, pacjenci majq prawo korzysta¢ z wtasnego

sprzetu do wspomagania oddychania podczas okresu pooperacyjnego.

W przypadku pacjentéw z SMA nalezy ostroznie podawac tlen. Niedotlenienie krwi spowodowane
na przyktad niedroznoscig oskrzeli lub niedodmg moze by¢ tatwo zinterpretowane jako
niedotlenienie spowodowane hipowentylacja. Odpowiednie uzycie tlenu utatwi lub tez analiza krwi

tetniczej.



Odpowiednie opanowanie boélu ufatwi zapobieganie hipowentylacji spowodowanej
szynowaniem. Postepowanie w przypadku bdlu powinno uwzglednia¢ takie dawkowanie aby
wspiera¢ odkrztuszanie i minimalizowa¢ upo$ledzanie czynnosci oddechowych. Podczas
opanowywania bdlu pooperacyjnego niezbedne moze sie okazal przejsciowe wspomaganie
oddychania.



VI. Postepowanie w ostrych stanach chorobowych

Celem postepowania z chorym w ostrych stanach chorobowych jest normalizacji wymiany gazowej

poprzez redukcje niedodmy i poprawiania odkrztuszania poprzez nieinwazyjne wspomaganie

oddychania. Korzystne moze by¢ monitorowanie gazometrii krwi.

Utrzymywanie droznosci drog oddechowych:

Oczyszczanie drég oddechowych ze wspomaganiem manualnym lub za pomocg ssaka.
Wskazane jest stosowanie technik wspomagania kaszlu zamiast bronchoskopii lub gtebokiego

odsysania.
Pulsoksymetris stuzy jako wskaznik utrzymania droznosci drog oddechowych.
Fizjoterapia klatki piersiowej.

Drenaz utozeniowy.

Wspomaganie oddechowe:

(i) Dla pacjentow lezacych i siedzacych:

Uzycie NIV w ostrych stanach chorobowych pozwala na odwrdcenie uposledzenia
oddychania spowodowanego dodatkowym obcigzeniem oddechowym, nasilonym ostabieniem

miesni oddechowych i nieefektywnym odkrztuszaniem.

Jesli NIV stosowany jest juz w nocy, konieczne moze okazac sie zastosowanie NIV w dzien, a

takze zastosowanie technik oczyszczania drog oddechowych.

Zastosowanie tlenu w NIV powinno stuzy¢ normalizowaniu krwi tlenem, jednak dopiero po
zastosowaniu odpowiednich technik oczyszczania drég oddechowych i po zoptymalizowaniu

oddychania ze zmiennym dodatnim i ujemnym cisnieniem.

Jesli nie sprawdzi sie metoda nieinwazyjna, mozna zastosowac krotkoterminowo intubacje i
wentylacje mechaniczna. Po okresie rekonwalescendji i kiedy saturacja sie unormuje, nalezy

powrdci¢ do NIV.

Decyzja o intubacji powinna by¢ podjeta wczesniej jako element planowania przewlekiej

opieki nad pacjentem.

Tracheotomia i wentylacja mechaniczna moga by¢ rozpatrywane jako mozliwosci w
przypadku czestych ostrych infekcji ptuc u pacjentéw lezacych, ale nie poprawig one jakosci Zycia
ani nie zredukujg liczby hospitalizacji. Tracheotomia nie jest sposobem interwencji w ostrych
stanach chorobowych. Tracheotomia nie powinna by¢ stosowana w przypadku pacjentow
siedzacych.

Kiedy funkcje zyciowe ulegajg pogorszeniu, stosowne mogtoby by¢ podejscie paliatywne,

szczegolnie w przypadku pacjentow lezacych.



(ii) Dla pacjentow chodzacych:

Podczas ostrej choroby konieczne moze by¢ uzycie NIV, w potgczeniu z technikami oczyszczania
drog oddechowych.

Terapie tlenowa i konieczno$¢ przejsciowej intubacji nalezy stosowac tak jak okreslono powyzej
w przypadku pacjentow lezacych i siedzacych.

Jesli podczas ostrej choroby wystgpita konieczno$¢ uzycia NIV, nalezy rowniez rozwazy¢ uzycie

NIV w warunkach domowych.

Dodatkowe wytyczne: Dodatkowe wytyczne, zaréwno dla pacjentdw lezacych, siedzacych, jak i
chodzacych, to antybiotyki, odpowiednie wspomaganie odzywania, nawodnienie i leczenie refluksu

zotadkowo-przetykowego.



Uklad pokarmowy i odzywianie

Omowienie problemoéw dotyczacych ukladu pokarmowego i odzywania

Gtéwne zagadnienia zwigzane z uktadem pokarmowym i odzywianiem w SMA to:

1. Problemy przy karmieniu i potykaniu. Zaburzenia opuszkowe sg czeste u pacjentéw z SMA i

mogg byc¢ przyczyng zachtystkowego zapalenia ptuc, ktore jest czestg przyczyng $mierci.

2. Zaburzenia zoladkowo-jelitowe. Do probleméw Zotadkowo-jelitowych zaliczane sq zaparcia,
zaburzenia perystaltyki zotadka i bedacy potencjalnie zagrozeniem dla zycia refluks zotgdkowo-

przetykowy.

3. Wzrost i niedozywienia/przekarmianie. Bez optymalnej opieki, zaburzenie wzrosta jest
charakterystyczne dla pacjentdw lezacych, podczas gdy pacjenci siedzacy i chodzacy cierpig na

nadmierny przyrost wagi.

4. Problemy oddechowe. Komplikacje oddechowe (staby kaszel, dusznos¢, przyspieszony oddech,
zapalenia ptuc, sinica czy spadek nasycenia krwi tetniczej tlenem) zwiekszajg problemy przy karmieniu
i zwiekszajq ryzyko groznego zachty$niecia. Przyspieszony oddech moze zwieksza¢ wydatkowanie

energii.



I. Problemy przy karmieniu i potykaniu

Problemy przy karmieniu i oddychaniu sg rozpowszechnione wsrdd pacjentdw lezacych i siedzacych,

nie stanowig natomiast problemu w przypadku pacjentéow chodzacych.
1. Najwazniejsze problemy przy potykaniu i karmieniu:

+  Wydluzony czas positku
+ Zmeczenie podczas karmienia doustnego
» Krztuszenie sie lub kaszel podczas lub po karmieniu

« Nawracajace zapalenia ptuc: potencjalny wskaznik wskazujacy na zachtysniecie, ktére moze

by¢ bezobjawowe, tzn. bez widocznego krztuszenia sie lub kaszlu.

« Paraliz strun glosowych moze by¢ objawem bezobjawowej aspiracji krtaniowej.

2. Przyczyny trudnosci w karmieniu:

Faza pre-oralna

« Ograniczone otwieranie ust spowodowane zredukowanym zakresem ruchu zuchwy.
«  Trudnosci w trafieniu jedzeniem do ust w przypadku samodzielnego jedzenia.

Faza oralna

» Osfabiona sita gryzienia.

« Wzmozona meczliwo$¢ zwaczy.

Faza potykania

«  Trudnosci w utrzymaniu pozycji glowy.
+ Nieefektywna faza gardiowa potykania.

« Zaburzona koordynacja potykania i zamykania drog oddechowych.
3. Ocena problemow przy karmieniu i potykaniu

+ Ocena karmienia przez specjaliste

« Wskazane jest prowadzenie historii choroby ze szczegélnym naciskiem potozonym na karmienie i

obserwacje positkow.

« Konieczne jest przeprowadzenie badania struktur ktore majq swoéj udziat w karmieniu i

rozwazenie wpltywu pozycji i trzymania glowy na karmienie i potykanie.

»  Widieofluoroskopia obrazuje potykanie i umozliwia ocene wynikéw leczenia.



4. Postepowanie w przypadku probleméw z karmieniem i polykaniem: Celem leczenia

powinno by¢ zmniejszenie ryzyka zachtysniecia, optymalizowanie sprawnosci i zapewnienie jedzenia

bez trudnosci.

Zmiana konsystencji positkow. Dieta oparta na pokarmach potptynnych moze zmniejszy¢
trudnosci w zuciu i zredukowac czas trwania positkow. Zageszczone ptyny mogq uchroni¢ pacjenta
przed zakrztuszeniem sie rzadkimi ptynami. Najlepiej, aby byto to obiektywnie ocenione za

pomocg wideofluoroskopii.

Odpowiednia pozycja i pomoce ortopedyczne (np. przyrzad Neater Eater®, podpérki pod
tokcie, stomka z zaworem), ktore umozliwiajg samodzielne spozywanie positkow i poprawiajq
wydajnoscC i bezpieczenstwo przy potykaniu). Jesli wymaga tego sytuacja, nalezy skonsultowac sie
z fizjoterapeuta.

Kiedy tylko zostanie zaobserwowana nieprawidtowos¢ w przyjmowaniu pokarméw, nalezy
wprowadzi¢ uzupeilnianie pokarmowe. Zastosowanie zgtebnika do sztucznego karmienia
wymaga szczegotowych konsultacji z lekarzami i opiekunami. Przed zatozeniem zgtebnika jako
Srodek tymczasowy stosuje sie karmienie nosowo-zotadkowe lub nosowo-jelitowe. Karmienie
nosowo-jelitowe jest wskazane kiedy pacjent jest zagrozony refluksem Zotadkowo-przetykowym
spowodowanym aspiracjg, a szczegdlnie w przypadku gdy oddychanie pacjenta wymaga

wspomagania. Trudnosci techniczne mogq jednak uniemozliwi¢ tego typu zabieg.

Karmienie za pomoca zglebnika jest optymalng metodq w przypadku spozywania
niewystarczajacej ilosci kalorii lub zagrozen w przypadku doustnego podawania pokarmow.
Zapobiega potencjalnym chorobom i usuwa problemy zwigzane z niedopasowaniem maski
wentylacyjnej przy dtugotrwatym stosowaniu karmienia przez zgtebnik nosowo-zotadkowy lub
nosowo-jelitowy. Metoda chirurgii laparoskopowej stosowana w celu umieszczenia sondy jest
najlepszym sposobem natychmiastowej lub wczesnej ekstubacji pooperacyjnej. Nalezy
zminimalizowac¢ konieczno$¢ gtoddwki przedoperacyjnej, a po zabiegu jak najszybciej powrdci¢ do

petnego odzywania.



I1. Zaburzenia zoladkowo-jelitowe

Dzieci z SMA cierpig z powodu nastepujacych probleméw zotadkowo-jelitowych: refluks zotgdkowo-

przetykowy, zaparcia i wzdecia. Refluks Zotagdkowo-przetykowy jest istotng przyczyng zachorowan i

$mierci pacjentdw z SMA. Zywno$¢ z wysoka zawartodciq ttuszczu opdznia oprdznianie zotadka i

podnosi ryzyko wystgpienia refluksu.

1. Najwazniejsze objawy refluksu zotadkowo-przetykowego:

Czeste odkrztuszanie lub wymiotowanie po positkach

Odczucie przykrego bdlu w okolicach klatki piersiowej lub zotadka
Cuchnacy oddech

Cofanie sie pokarmu

Odmowa przyjmowania pokarmu ze wzgledu na problemy przy potykaniu

2. Ocena zaburzen zoladkowo-jelitowych:

Wyczulenie na wczesne objawy refluksu zotadkowo-przetykowego (wymioty, cofanie sie

pokarmu, ,ulewanie sie”)

Rutynowe przedoperacyjne badania zotadkowo-jelitowe jest konieczne przed wykonaniem
gastrostomii, co pozwala po pierwsze, oming¢ anomalie anatomiczne i po drugie, kontrolowac
refluks.

Badania perystaltyki, w tym scyntygrafia, moze by¢ pomocne w dokumentowaniu opdznionego
oproznianie zofadka, ktére moze sie przyczyni¢ do powstawania refluksu i wczesnego uczucia

przesytu.

3. Postepowanie w przypadku refluksu zoladkowo-przetykowego:

Krotkoterminowe uzycie srodkow zobojetniajacych kwasy (np. magnezu lub weglanu wapnia)
i/lub inhibitorow wydzielania kwasu (np. blokery histaminowe i inhibitory pompy protonowej
— famotydyna, ranitydyna, omeprazol) w celu eliminacji objawow. Dtugotrwate uzycie moze
spowodowac zwiekszone ryzyko wystapienia zapalenia ptuc i niezytu zotadka i jelit.

W przypadku wystgpienia opdznionego oprézniania zotadka czy tez zmniejszonej ruchliwosci,
pomoc moga srodki prokinetyczne (np. metoclopramid, erytromycyna)

Na dalsze badania zastuguje metoda polegajaca na podawaniu probiotykéw takich jak
acidophilus czy lactobacillus w celu utrzymania prawidtowej flory bakteryjnej, szczegdlnie po
kuracji antybiotykami i w przypadku dtugoterminowego stosowania $rodkéw zmniejszajacych

wydzielanie kwasu.

W przypadku pacjentow z uporczywym refluksem zotagdkowo-przetykowym, dla ktdrych korzysci s
wieksze niz zwigzane z zabiegiem ryzyko anestetyczne i chirurgiczne, wskazane jest

przeprowadzenie fundoplikacji typu Nissena podczas zaktadania zgtebnika.



III. Wzrost i niedozywienie/przekarmianie

Dzieci z SMA s zagrozone niedostatecznym wzrostem lub nadmiernym tyciem. Niedostateczny wzrost
jest charakterystyczny dla pacjentow lezacych, podczas gdy otytos¢ jest problemem pacjentdw
siedzacych i chodzacych. Zmniejszona aktywno$¢ prowadzi do zmniejszonego wydatkowania energii,

co podnosi ryzyko otytosci.

Postepowanie w przypadku probleméw ze wzrostem Ilub niedozywieniem/

przekarmianiem:

»  Celem jest utrzymanie tempa wzrostu indywidualnego dla kazdego dziecka.

« Nalezy kontrolowa¢ krzywe wzrostu (waga, wysokos$¢/dtugos¢, waga/wysokos¢) w konkretnym
odcinku czasu. W przypadku gdy mierzenie jest utrudnione ze wzgledu na przykurcze, pomocne
moze by¢ mierzenie dtugosci w pozycji lezacej, dtugosci poszczegdlnych odcinkdw ciata czy tez
rozpietosci ramion.

» Podczas kazdej kontroli lekarskiej wskazana jest ocena wartosci odzywczych spozywanych
positkdw przez dietetyka lub innego specjaliste w zakresie zywienia. Zapis przyjmowanych
przez 3 dni positkow jest prostym i doktadnym narzedziem umozliwiajacym ocene
przyjmowanych wartosci odzywczych. Aby uwypukli¢ gtdwne zagadnienia zywieniowe i dowiedzie¢

sie czy stosowane sg suplementy, nalezy ocenic to co pacjent spozyt w ciagu 24 godzin.

« Redukcja bezttuszczowej masy ciata powoduje Zze indeks masy ciata (BMI) w znaczny sposob
niedoszacowuje zawarto$¢ ttuszczu. Moze to zaowocowaé nieodpowiednimi zaleceniami
dietetycznymi ktore doprowadzg do wzglednej otytosci.

« Parametry wzrostu pacjentow z SMA zagrozonych otylosciq powinny plasowac sie w dolnej
granicy wagi/wysokosci i BMI.

« Konieczne jest nadzorowanie wtasciwego przyjmowania wapnia i witaminy D.

« Kontrola poziomu prealbuminy moze pomdc w ustalaniu odpowiedniego poziomu protein.



IV. Wihasciwe odzywianie w przypadku ostrych standw chorobowych pacjentow z
SMA

Pacjenci z SMA, szczegdlnie lezacy i siedzacy, sg szczegdlnie wrazliwi na stany kataboliczne i
gtodéwki, i majg wieksza sktonno$¢ do hipoglikemii podczas gtodowki. Tak wiec w przypadku
pacjentow z SMA konieczne jest unikanie dtugotrwatych gtodowek, szczegdlnie w ostrych stanach

chorobowych.

W przypadku ostrych standw chorobowych nalezy zoptymalizowac spozycie pokarmdw tak aby po
4 — 6 godzinach od przyjecia pokarmu zostato zaspokojone zapotrzebowanie kaloryczne,

poprzez zywienie dojelitowe i pozajelitowe, lub w razie koniecznosci poprzez obie te metody.

Aby uniknac¢ katabolizmu miesniowego, zalecana jest bezzwtoczne pooperacyjne uzupetnienie
niedoborow kalorycznych, szczegdlnie w przypadku dzieci z ubytkiem tkanki ttuszczowej. Jesli

zywienie dojelitowe nie jest niezbedne, nalezy rozwazyc zastosowanie odpowiedniej kroplowki.



Opieka ortopedyczna i rehabilitacja

Omowienie opieki ortopedycznej i strategii rehabilitacyjnych w SMA

A. Glowne problemy: Ostabienie miesni prowadzaca do przykurczow, deformacji kregostupa,

wzmozonego ryzyka wystgpienia bolu, osteopenii i ztaman.

B. Najwazniejsze elementy oceny stanu pacjenta:

I

Zakres ruchu

Sita, czynnos¢

Umiejetnos¢ siedzenia i mozliwos¢ poruszania sie
Stosowanie ortez

rentgenogramy (kregostupa i innych stawdw)
Badanie metodg DEXA (densytometrii dwuwigzkowej)

Operacje ortopedyczne

. Zalecenia w zakresie oceny i leczenia wedlug poziomow funkcjonalnych pacjenta

A. Pacjenci lezacy:

Ocena:

Ocena sprawnosci funkcjonalnej za pomocy fizjoterapii i terapii zajeciowej (CHOP INTEND)

— skala do oceny sprawnosci nerwowo-mie$niowej noworodkow.

Ocena mowy przez logopede W przypadku uposledzenia zdolnosci potykania, ograniczenia

ruchomosci zuchwy i ostabienia gtosu.

Najwazniejsze sposoby postepowania:

Wspomaganie odzywiania

Odpowiednia postawa: o wyborem odpowiednich pomocy ortopedycznych powinna decydowac

pozycja ktdrg pacjent najczesciej przyjmuje. Nalezy zapewni¢ komfort podczas siedzenia.

Postepowanie w przypadku przykurczow: Wskazane jest wspieranie postawy tak aby zachowac

odpowiedni zakres ruchu i zapobiega¢ bdlom.

Odpowiednia terapia przeciwbélowa

Terapia wykorzystujaca codzienne czynnosci i sprzet wspomagajacy: Zabawy i terapia
zajeciowa powinny uwzgledniac lekkie zabawki i technologie wspomagajacq z réznorodnymi
systemami aktywujacymi dziecko.

Woazek inwalidzki: Nalezy zapewnic¢ optymalng niezaleznos¢ i wygode siedzenia.



Ortezy konczyn: ortezy konczyn gérnych majg na celu wspomaganie funkcjonalne; przyktadem
mogg by¢ ruchome podiokietniki czy tez elastyczne temblaki ktdre zwiekszajg aktywny zakres

ruchu i mozliwosci funkcjonalne.

Przystosowanie najblizszego otoczenia tak aby zapewni¢ maksymalng niezaleznos¢ i

bezpieczenstwo.

B. Pacjenci siedzacy:

Ocena:

Ocena funkcjonalnosci (skala Hammersmitha, Zmodyfikowana skala Hammersmitha, skala

Gross Motor Function Measure - GMFM)

Mierzenie przykurczow za pomoca goniometrii.

Ocena sily mie$niowej za pomocaq manualnych testow sity miesniowej lub przyrzadow
pomiarowych.

Rentgenogramy kregostupa i bioder.

Ocena sprzetu wspomagajacego w zakresie siadania, mozliwosci ruchowych, przyjmowania
pozycji i samoobstugi. Ocena mobilnosci manualnej i sitowej moze by¢ przeprowadzona juz w 18 —

24 miesigcu zycia.

Najwazniejsze sposoby dziatania (trening fizyczny, terapia zajeciowa i ortopedia):

Woazek inwalidzki. Nalezy zapewni¢ optymalng niezaleznos¢ i wygode siedzenia.

Przystosowanie najblizszego otoczenia tak aby zapewni¢ maksymalng niezaleznos¢ i

bezpieczenstwo.

Odpowiednie postepowanie w przypadku wystapienia przykurczéw stanowi gtdwny punkt
leczenia; konieczny jest program uwzgledniajacy regularne rozcigganie i usztywnianie tak aby
zachowac elastyczno$¢. Poprawe umiejetnosci stania i wiekszg tolerancje na stosowane przyrzady
usztywniajgce mogg zapewni¢ opatrunki unieruchamiajgce. Ortezy typu kostka-stopa mogq
opozni¢ powstanie przykurczow Sciegna Achillesa. Ortezy korczyn gornych wykorzystujaca
ruchome podtokietniki i elastyczne temblaki zwiekszajg zakres ruchu i mozliwosci funkcjonalne.
Nalezy wspierac i zacheca¢ systematyczne wykonywanie ¢wiczen w celu zachowania kondycji i
wytrzymatosci. W programie ¢wiczen mozna uwzgledni¢ ptywanie i dziedziny sportu
przystosowane do 0sob niepetnosprawnych.

Nalezy wspierac i zachecac proby stania. Pacjentom ktorzy sg wystarczajaco silni nalezy
zapewnic lekkie ortezy typu kolano-kostka-stopa ktdre wspomagajg stanie i chodzenie. Jesli to nie

wystarcza, pomocny bedzie chodzik lub balkonik z usztywnieniem kostki.

Ortezy i operacje kregostupa (patrz nizej).

C. Pacjenci chodzacy:

Ocena:



Ocena rownowagi i umiejetnosci chodzenia mozna oceni¢ za pomocg ankiety dotyczacej
przystosowanie $rodowiska i dostepnos$ci otoczenia.

Ocena zakresu ruchow i skrzywienia kregostupa.

Zastosowanie treningu ruchowego i terapii zajeciowej w celu oceny stanu pacjenta,
dobrania odpowiednich pomocy ortopedycznych i przystosowania otoczenia.

Ocena umiejetnosci wykonywania codziennych czynnosci w celu zapewnienia
odpowiedniego sprzetu i przystosowania otoczenia.

W przypadku ostrych urazéw miesniowo-kostnych bedacych wynikiem naduzycia, upadku lub
wypadku, nalezy rozwazy¢ przeswietlenie lub badanie metoda DEXA (densytometrii

dwuwiazkowej).

Najwazniejsze sposoby dziatania:

Uzywanie wozka inwalidzkiego w przypadku pokonywania wiekszych odlegtosci zapewnia
mobilno$¢ i niezaleznos¢.

Ochrona stawéw poprzez odpowiednia terapie przykurczow, a takze edukacje w tym
zakresie.

Zastosowanie treningu ruchowego i terapii zajeciowej w celu zapewnienia
bezpieczenstwa, wzmocnienia wytrzymatosci, podtrzymania umiejetnosci chodzenie i
zwiekszenia niezaleznosci.

Nalezy zachecac pacjenta do chodzenia z uzyciem odpowiednich pomocy ortopedycznych i

ortez.

Systematyczne ¢wiczenia w celu zachowania sprawnosci i wytrzymatosci. Mozna stosowac
ptywanie, gimnastyke w wodzie, jazde konng i dziedziny sportu przystosowane do osdb

niepetnosprawnych.

Przystosowanie najblizszego otoczenia tak aby umozliwi¢ maksymalng niezaleznosc i

bezpieczenstwo.
Ortezy kregostupa i konczyn jesli wystepuje skolioza i przykurcze,

Operacje kregostupa (patrz ponizej).

I1. Ortezy

Istotne jest aby protetyk, rehabilitant i rodzina chorego wspdtpracowali ze sobg aby
zapewni¢ choremu spetniajgce swojg funkcje pomoce ortopedyczne.

Protetyk powinien mie¢ doSwiadczenie we wspotpracy z pacjentami cierpigcymi na choroby
nerwowo-miesniowe tak aby wybrac najlepsze mozliwe materiaty i dostosowac otoczenie w

sposdb pozwalajacy pacjentowi na samodzielne funkcjonowanie.

Ortezy kregostupa moga by¢ uzywane do wspierania postawy ale nie ma dowodow na to iz

taka procedura opo6znia skrzywienie kregostupa. Ortezy kregostupa powinny mie¢



wyciecie brzuszne umozliwiajgce odpowiednie ustawienie przepony i dostep do gastrostomii

(jesli jest wykonana).

III. Operacje ortopedyczne

1. Nadwichniecie i przykurcze bioder

+ W SMA nadwichniecie bioder zazwyczaj nie jest bolesne. Po redukcji chirurgicznej i nacieciu

kosci czesto nastepuje ponowna dyslokacja. W wiekszosci przypadkdow mozna uniknac¢ operacii.

« Deformacje kostki i stopy sprawiajg ze konwencjonalne buty sg niewygodne, i s wskazaniem do
przeprowadzenia operacji tkanek miekkich. W przypadku pacjentéw chodzacych, jesli
przeprowadzone zostang tego typu zabiegi, ich wynik moze zosta¢ poprawiony poprzez szybkq i

energiczng fizjoterapie.
2. Operacja skoliozy:

« Operacja skoliozy zapewnia poprawe w zachowaniu réwnowagi w siadzie, zwiekszenie
wytrzymatosci i poprawe wygladu zewnetrznego. Im wczesniej zostanie przeprowadzona
operacja, tym lepszy bedzie jej wynik.

« Operacja skoliozy jest najbardziej efektywna u pacjentow powyzej drugiego roku zycia,
kiedy skrzywienie jest znaczne i postepujace, a przeprowadzona by¢ powinna jesli zachowana jest
wydolno$¢ oddechowa.

+  Pozytywny wplyw operacji skoliozy na funkcje oddechowe pozostaje kwestig sporng, natomiast
operacja moze spowolni¢ tempo pogarszania sie stanu ptuc.

» Podczas operacji mogg pojawi¢ sie komplikacje w postaci nadmiernego krwawienie. Komplikacje
pooperacyjne obejmujg utrate poprawy uzyskang na drodze operacyjnej, wystapienie stawu
rzekomego, konieczno$¢ zastosowanie dtugotrwatego oddechu wspomaganego, a takze infekcje
klatki piersiowej i rany pooperacyjnej.

« W przypadku chodzacych pacjentow z SMA nalezy dokladnie rozwazy¢ wszystkie
przeciwwskazania, poniewaz interwencja chirurgiczna moze doprowadzi¢ do zmian funkcjonalnych
w zakresie wykonywanych czynnosci, rownowagi i oddychania, i w rezultacie do utraty

umiejetnosci chodzenia.

IV. Opieka okolooperacyjna w SMA

1. Opieka przedoperacyjna:

« Konieczny jest plan interwencji ortopedycznej uwzgledniajacy ewentualne modyfikacje ortezy.
» Prawdopodobnie konieczne bedzie zapewnienie choremu nowego woézka inwalidzkiego lub tez
zmodyfikowanie tego uzywanego przed operacjg (siedzenie, plecy, podpory pod rece, nogi i

gtowe).



Instrukcje odnosnie przenoszenia chorego, z uwzglednieniem koniecznosci uzycia windy czy

podnosnika.

Przygotowanie sprzetu do kapieli, zabiegow toaletowych i ubierania sie i konieczne
przerdbki garderoby.

Przedoperacyjne badanie spirometryczne, wspomaganie oddychania metodg NIV takie jak BiPAP,

i, jesli zajdzie taka potrzeba, zastosowanie urzadzen do wspomaganie kaszlu.

2. Opieka pooperacyjna:

Nalezy potwierdzi¢ terminy i czas zabiegow, zatozenia i zdjecia opatrunkow
unieruchamiajacych, dopasowania ortez; nalezy ustali¢ dopuszczalny zakres ruchu,
dopuszczalny zakres wykonywanych czynnosci, i dostepno$¢ potrzebnych przyrzadow.
Odpowiednie zastosowanie spirometrii i wspomagania oddechowego metoda NIV.

Poinstruowanie opiekunow i rodziny w zakresie mozliwosci ruchowych pacjenta,

przenoszenia, ubierania, mycia i czynnosci toaletowych.

Najszybsze jak tylko pozwalajg na to procedury i opinia chirurga zmobilizowanie pacjenta do

powrotu do aktywnosci sprzed zabiegu.



Opieka paliatywna

Optymalna opieka kliniczna nad pacjentem a SMA musi bra¢ pod uwage potencjalny konflikt
celow terapeutycznych. Konflikt ten jest zaostrzony przez zrozumiate zaangazowanie innych
0séb zaangazowanych emocjonalnie, szczegdlnie w przypadku gdy pacjent jest niemowleciem

(rodzice, rodzenstwo, inni krewni, opiekunowie, szersza spotecznosc).

Zaprezentowanie alternatywy w zakresie opieki w otwarty, uczciwy i wywazony sposéb tuz po

ustaleniu rozpoznania wymaga wielkiej odpowiedzialnosci.

Opowiedzenie sie za Ilub przeciw podtrzymywaniu zycia nie oznacza dokonania
ostatecznego i jedynego stusznego wyboru, a przy podejmowaniu decyzji nalezy bra¢ pod
uwage zmieniajgce sie okolicznosci. Konieczne jest zapewnienie wystarczajacej ilosci czasu,

uczciwa ocena sytuacji, otwarto$¢ na zmiane decyzji i wzajemne zrozumienie.

Zabieg gastrostomii najlepiej jest przeprowadzi¢ stosunkowo wczesnie, kiedy zwigzane z tym
ryzyko jest niewielkie, tak aby zapewni¢ bardziej stabilne i komfortowe wspomaganie odzywiania
w momencie gdy przyjmowanie pokarmow stanie sie trudniejsze.

Nalezy wcze$nie omowic i podja¢ decyzje odnosnie potencjalnie zagrazajacej zyciu
niewydolnosci oddechowej, poniewaz w sytuacji kryzysowej resuscytacja czy intubacja
dotchawiczna nie poprzedzona wspomaganiem oddechowym zwigzana jest z znacznie wiekszg
liczbg probleméw niz w przypadku gdy decyzja zostanie podjeta zawczasu. Nalezy wprowadzi¢ w
pore i w miare potrzeby inne formy nieinwazyjnego wspomagania oddychania.

Nalezy podjac¢ decyzje odnosnie opieki pod koniec zycia pacjenta, jednak nie moga one
byc¢ ani opdznione, ani tez agresywnie narzucone niczego nie podejrzewajacym, zaskoczonym czy
pogragzonym w smutku rodzicom.

Pacjent bedzie otoczony najlepsza opieka jesli w zespole znajdg sie specjali$ci z réznych
dziedzin, tacznie z pracownikami stuzby zdrowia, pracownikami socjalnymi i przewodnikami
duchowymi. Wazne sg takze zalecenia hospicjum dotyczace opieki nad nieuleczalnie chorymi,
dotyczace wspomagania najblizszych w bolu i pomoc w przezywaniu Zatoby.

Jesli zostanie podjeta decyzja o niestosowaniu wentylacji mechanicznej, zapewnienie
odpowiedniej opieki w przypadku niewydolnosci oddechowej moze przynies¢ ulge
zarowno pacjentowi jak i rodzinie. Uzycie nebulizowanych narkotykéw pomaga unikng¢ obaw

iz przedawkowanie przyczyni sie do Smierci i pozwala zapewni¢ pacjentowi komfort.



