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Rdzeniowy zanik migsni typ |- postepowanie bezpdérednio po diagnozie

Rdzeniowy zanik mgni typ | (choroba Werdniga — Hoffmanna — SMA 1)
rozpoznawany jest najeciej w ciagu kilku pierwszych miescy zycia dziecka. Proces
chorobowy dotyczy neuronow rogow przednich rdzeki@gowego. Brak impulsow
nerwowych dochodgych do mgsni szkieletowych powoduje ostabienie nggpa i sity
migsniowe;.

Rodzice zamartwiaj sic w pierwszym rzdzie ograniczeniem rozwoju fizycznego
swoich dzieci. Zapominajo tym,ze brak ruchdéw kaczyn, niemanos¢ siedzenia i chodzenia
nie wptywap bezpdrednio na czas przgcia. Zycie dziecka zaley od jakdci uktadu
oddechowego. Wszystko inne jest mniej znaez

U kazdego dziecka z SMA | dochodzi do niewyddlaouktadu oddechowego. W
sposOb szczegdblny dotyczy to niematylu ktérych rozpoznanie postawiono vagu kilku
pierwszych miescy zycia. Przeycie tych dzieci zaley od szybkéci dziatania rodzicéw i
lekarzy. Najwaniejsze czynngi, jakie powinni wykond& rodzice matych niemowt po
potwierdzeniu rozpoznania SMA | to:

1. Dazy¢ do objecia opieka przez hospicjum domowe dla dzieciHospicjum zapewnia
leczenie chorego w domuwiadczy fachow opiek lekarsl i pielegniarsk, pobieranie
bada, poda lekow i zaopatruje w potrzebny sprzmedyczny. Dzki temu pobyty w
szpitalu ograniczy mazna tylko do atzkich infekciji.

2. Znalez¢ lekarza z ddwiadczeniem w prowadzeniu wentylacji najlepiej anestezjologa
dzieckcego, ktory opiekowalby sidzieckiem, pomdégt zastosowssprzt do wsparcia
oddechowego, a w razie potrzeby skierowat na odgdmvi oddziat intensywnej opieki
medycznej.

3. Zakupié¢ lub wypozyczy¢ ssak, pulsoksymetr, bu# z tlenem i ambu S to wszystko
urzadzenia niez€dne i naley sic w nie zaopatrzy jak najszybciej, poniewa stuza
bezpdrednio do ratowaniaycia.

Ssakusuwa wydzielin z gardta i nosa. Pogtkowo wywany jest tylko w trakcie infekcji,
ale z czasem, z powodu narastania probleméw z goigkn, pojawia si konieczné¢
systematycznego, stalego odsysania wydzieliny. Ayglamkta¢, ze dla niemowgcia z SMA
nawet katar mge zapocatkowa® ciezka chorole, ktéra rozwinie si w ciagu kilku godzin.
J&li rodzice wczéniej zakupa ssak i naucg sie go wywaé, moga znacznie skroéiokres
infekciji.

Odsysanie stosujecstakze w trakcie zakrztuszenia. Niemaw ostabionym odruchem
kaszlowym mae =zakrztusi sig w kazde] chwili jedzeniem,$lina lub wydzielir.
Najskuteczniejszym pagtowaniem w takiej sytuacji jest odessanie z gardisa oraz
oklepanie.

Najlepszy jest ssak sieciowo — bateryjny, ktéryzneowywac w domu, na spacerze i w
samochodzie.

Do ssaka potrzebne gatowe cewniki (dla niemowtia w rozmiarze”8”, czasem nawet
,10"do odessania ¢ptej wydzieliny lub pokarmu z jamy ustnej). Cewnikialery
przeptukiwa soh fizjologiczna.

Pulsoksymetr stuwzy do monitorowania saturacji (nasycenie tlenem fgdaiony
tetniczej) oraz akcji serca (pulsu). Czujnik przyklege za pomog plastra do palca u nogi



dziecka. Monitor pokazuje aktualne wskazania. Njdalgm elementem tego widzenia jest
alarm. W przypadku nieprawidtowa w saturacji i/lub akcji serca wdza s¢ gtosny sygnat
dzwickowy, ktory powiadamia o tym rodzicoOw. Nie ma #hwosci zatrzymania akcji serca
czy oddechu bez wiedzy oséb opialaych s¢ dzieckiem. Szczegllnie wmae jest
monitorowanie w czasie snhu dziecka i w trakcie kofe poniewa wtedy najczsciej
dochodzi do zatrzymania akcji serca i oddechu.

Warto zakupt pulsoksymetr z wbudowanym akumulatorem, abymadbyto korzystéa z
niego na spacerze i w samochodzie.

Tlen stosowany jest u dzieci z rdzeniowym zanikiemesmi tylko w czasie aizkiej
infekcji uktadu oddechowego i w trakcie akcji reaacyjnej.
Podstawowym kidem jest stosowanie tlenu u chorych na SMA w innpchypadkach.
Dawniej podawano tlen kdemu dziecku z chorg@bnerwowo - mgsniowa, u ktérego
dochodzito do pogorszenia wydokwo oddechowej. Doprowadzato to do poprawy saturacji
ale wtornie ostabiato praamigsni oddechowych i uptedzato wydalanie dwutlenku egla.
Mimo prawidtowej saturacji, dzieci dusityestalegagcym dwutlenkiem wgla.

Obecnie leczenie i zapobieganie niewydéthamddechowe] odbywa giza pomog
urzadzen do wsparcia oddechowego (patrz dalej).

Tlen mazna przechowywaw butli (najlepiej posiadadwie: jedra duza [5 — litrowa]

w domu i drug mah [2 — litrowa] podr&zna). W przypadku posiadania koncentratora male
zwrocik uwag:, aby dostarczat on tlen beZpednio po wdczeniu (maks. kilkarkgie sekund
od uruchomienia).

Podanie tlenu przez zwykimask niemowktom z SMA jest malo skuteczne.
Najlepszym sposobem zastosowania go podczas aa@jiimacyjnej jest pogitzenie do
ambu lub koflatora.

W leczeniu zapalenia ptuc tlen podaje goprzez przewddctzacy butk lub koncentrator do
filtra antybakteryjnego respiratora lub bipap-u.

Ambu to samorozprzalny worek staacy do prowadzenia wentylacji
recznej(powietrzem lub lepiej mieszanipowietrza i tlenu) podczas reanimacji.
Nalezy pamktaé, aby rozmiar worka ambu byt odpowiedni dla niemgm. Przy zakupie
warto zwroct uwag: na mask. Najlepsze s maski silikonowe okgte lub profilowane z
tzw. kotnierzem.

Po zaopatrzeniu ¢iw ambu rodzice musgzprzepé szkolenie, aby naucgzysie go
uzywaé, najpierw na manekinie a ngghie bezpérednio na dziecku.

4. U wszystkich niemowvat, u ktérych rozpoznano chorgbw ciagu kilku pierwszych
mieskcy zycia, istnieje koniecznag¢ wprowadzenia jednej z dwoch metod wsparcia
oddechu: nieinwazyjnej lub inwazyjnej.

* Metoda nieinwazyjna polega na zastosowaniu bipap-u (lub respiratGraemiowo —
zmiennego do wentylacji nieinwazyjnej) przez nasksow, w czasie snu dziecka.
Urzadzeniem niezédnym jest rownie koflator, ktory zasipuje fizjologiczny kaszel.

* W metodzie inwazyjnejdziecko uywa na state respiratorasgieniowo — zmiennego
przez rurk tracheostomija.

Wybor jednej z tych metod wymaga realnej ocenyamjtu porady déwiadczonego lekarza.
Niezaleznie jednak od decyzji natg przygotowa si¢ na bardzo diy wydatek finansowy.
Aby nie by zaskoczonym, fundusze na ten cel trzeba zbiethrazu po potwierdzeniu
rozpoznania. Nie wolno tudzsi¢ fatszywymi nadziejamize niewydolné¢ oddechowa mie
nie wyshpi¢. Przedtaanie zbiérki piengdzy zmusza piniej do wielomiesicznego pobytu
dziecka na oddziale intensywnej terapii w oczekiwama sprzt medyczny.



5. Osobnego omodwienia wymagdeoflator (mechanical in/exsufflator), ktéry symuluje
kaszel.

Usuwanie wydzieliny z ptuc i oskrzeli jest problemé&rytycznym u dzieci z SMA 1. Koflator
podaje pod diym cisnieniem powietrze do ptuc przez maskstno — nosow rurke
intubacyjra lub tracheostomipyy po czym wyciga je wraz z wydzielip do gardia, sid
trzeba § usura¢ za pomog ssaka.

Koflator maze by ponadto aywany w trakcie akcji reanimacyjnej. sliepodtaczy st do
niego tlen, zagpuje ambu i jest prostszy w stosowaniu.

6. Kolejnym problemem, ktéry dotyczy niemawlz SMA | & zaburzenia przyjmowania
pokarmu spowodowaneaburzeniami potykania Narastaj one stopniowo i prowadzdo
wyniszczenia i dodatkowego ostabienia sityeéniowej lub gwaltownie do zakrztuszenia i
uduszenia.

W przypadku przyjmowania coraz mniejszych porcjkgnonu i ubywania na wadze naje
niezwtocznie zalgy¢ sond dozotadka przez nos wtdrogy karmic dziecko. Jdi sytuacja nie
ulega poprawie, to w krétkim czasie nalezatlary¢ PEG (przezskérna endoskopowa
gastrostomia) ktora jest bezpieczniejszazrdawniej stosowana klasyczna gastrostomia.
Taka szybka interwencja zapobiegnie nigaldeniu i odwodnieniu dziecka, ktére nasilityby
ostabienie sity misniowej.

7. Codzienna, systematyczna rehabilitacjamaze op&ni¢ postp choroby, zapobiec
przykurczom oraz poprawstan mg¢sni oddechowych.

Niemowkta powinny ¢wiczy¢ czsto, ale niezbyt diugo, aby nie przggmaly sé ponad
wiasne maliwosci. Nie naley jednak rozumié przez to 30 minuéwiczen raz w tygodniu!
Objecie ¢wiczeniami czynnymi i biernymi wszystkich grup géniowych, whczapc w to
migsnie oddechowe, trwa okoto 30 minut, ale kilka rdziennie!!!

Z powyzszego wynikaze wicksz czes¢ odpowiedzialnéci za rehabilitag) ponosz rodzice,
ktorzy musz prowadzé ¢wiczenia samodzielnie, ale pod konérfizjoterapeuty.

Wazny jest réwnie codzienny magacatego ciata wraz ze stopami i twarz

Po uzyskaniu wyniku badania genetycznego potwi¢gdego rozpoznanie
rdzeniowego zaniku reni rodzice niekiedy zatamajsig, nie godz sie z rzeczywistécia,
nie cha mysle¢ o przyszidci. Uzyskup informacg od lekarzy o braku skutecznego leczenia
farmakologicznego. Poszukuj wigc pomocy poza medycygn konwencjonala, u
bioenergoterapeutéw, homeopatéow. Tym samynroipfy wiasciwe i skuteczne dziataniéy
w tej walce ozycie niemowkcia z SMA | liczy sie kazdy dzien!

Przy obecnym stanie wiedzy medycznej nie jestliwe wyleczenie, ale jest mbwe
utrzymanie przyzyciu, jesli zapewni s¢ wydolnas¢ uktadu oddechowego. Najtrudniejsze s
pierwsze 2 lataycia dziecka z powodu naturalnej niedojrzatauktadu odpornéciowego i
oddechowego. Mimo znacznych ograniczerozwoju ruchowym dzieci z SMA | cechugie
ponadprzeetnym poziomem rozwoju intelektualnegoa $ardzo radosne i szgtiwe. W
szkole osigaja bardzo dobre wyniki w nauce. Jest tylko jeden weku musz miet
zabezpieczony ukiad oddechowy!

Renata Laudan

lekarz pediatra
mama Piotrusia (4,5 roku, SMA )
e-mail: r.laudan@gmail.com
tel.: (+42) 672 82 36



Dodatkowe informacje:

Dr Bach — pionier metody NIV w chorobach nerwowaéniowych
http://doctorbach.com

Organizacje zrzeszgje rodzicowzrodto wiedzy
http://www.fsma.org/
http://www.smasupport.com/

Przyktadowy ssak DeVilbiss 7305P (z akumulatorem)
http://www.sunrisemedical.com/products/product_iiggp?PRODUCT%3C%3Eprd_id=325
37&FOLDER%3C%3Efolder_id=54569& ASSORTMENT%3C%3E&$t104083&bmUID
=1084742791040

Sprzedawca ssaka DeVilbiss
http://www.rehafund.pl

Przyktadowy pulsoksymetr Nellcor N-595 (z akumutata i alarmem)
http://www.nellcor.com/prod/Product.aspx?S1=POX&BWN&id=245

Butla tlenowa
http://www.linde-
gastherapeutics.pl/International/Web/LG/PL/likelgalnsf/DocByAlias/had_gazy

BiPAP Synchrony
http://www.respironics.com/product library/invokiEn®?objectid=C7F20C10-BD26-4549-
BDBOCE427837A501&method=display

koflator CoughAssist
http://www.jhemerson.com/coughassist.htm

Sprzedawca BiPAP’u, koflatora, respiratorow
http://www.promedica.com.pl/start.htm

Sprzedawca respiratora Breas PV403
http://www.ekomark.pl/




