Zmiany funkcjonalne w SMA II i SMA III

Badanie przeprowadzono w celu zrozumienia naturalnego przebiegu SMA II i SMA III.
Wszystkim pacjentom zadano te same pytania i przebadano, z wykorzystaniem
wiarygodnej metodologii. Ujawniono kilka niedoskonatosci popetnionych w poprzednich
badaniach, korzystajacych z ankietyzacji, réznych protokotéw lub innych metodologii.

Pacjenci z SMA z biegiem czasu tracg podstawowe funkcje. Utrata ta postepuje powoli,
wydaje sie, ze zalezy ona przede wszystkim od MFA (maksymalny osiggniety poziom
funkcji), cho¢ pomocng jest tu réwniez informacja w jakim wieku dana osoba
zachorowata. Ws$rdod pacjentdw chodzacych samodzielnie (SMA IIIb), ktdrzy zachorowali
majac wiecej niz dwa lata, zdolno$¢ chodzenia utrzymuje sie s$rednio 44 lata. Jesli
choroba rozpoczeta sie ponizej drugiego roku zycia, tacy pacjenci tracili zdolnos¢ do
samodzielnego chodzenia $rednio w wieku 12 lat. Pacjenci, ktdrzy mogli co najwyzej
chodzi¢ z pomoca drugiej osoby, utracili te zdolno$¢ w ciggu 7 lat. Pacjenci, ktérzy mogli
tylko siedzie¢ samodzielnie (SMA II), utrzymujg te zdolno$¢ srednio przez okoto 14 lat.

Kiedy zdolno$¢ chodzenia zanika, pacjenci tracq takze umiejetno$¢ podnoszenia rak
powyzej gtowy. Poza kilkoma wyjatkami wiekszos¢ pacjentow z tej grupy nie byla w
stanie wejs¢ po schodach bez poreczy. Kiedy pacjenci tracg zdolnos$¢ chodzenia z pomoca
drugiej osoby, nie mogaq juz takze wchodzi¢ po schodach. Nie byliSmy w stanie obliczy¢,
jak dlugo pacjenci, ktérzy chodzili samodzielnie, utrzymajg swojg zdolnos¢
samodzielnego siedzenia. W czasie badan obserwowano jednego pacjenta, ktory
zachorowat w wieku 5 lat, do 45 roku zycia chodzit, a mozliwo$¢ samodzielnego siedzenia
utracit w wieku 55 lat. Zmart na zapalenie ptuc z powodu problemoéw z oddychaniem w
wieku 62 lat.

W celu umozliwienia badan poréwnawczych opracowano miedzynarodowg klasyfikacje,
stosowang rowniez w prognostyce, przede wszystkim dotyczacej dtugosci zycia. Niniejsze
badanie, podobnie jak projekt Zerres i Rudnik-Schonebron, jasno pokazuje, ze MFA oraz
znajomos¢ wieku, w jakim pacjent zachorowat, lepiej pomogg okresli¢ zdolno$¢ pacjenta
do utrzymania najwazniejszych funkcji, takich jak samodzielne chodzenie, stanie i
siedzenie, niz tylko wiedza o tym, w jakim wieku pacjent zachorowat. Wyniki badan
sugerujq, ze lekarz informujacy rodzicdw i pacjenta i naturalnym przebiegu choroby
czeka z tym tak diugo, dopoki pacjent zachowuje maksimum swoich funkcji.

Whnioski nasze nalezy analizowac z ponizszymi zastrzezeniami. Nasi pacjenci mogli by¢
mniej niesprawni lub inni niz ogdt populacji chorej na SMA, cho¢ - na podstawie naszych
doswiadczen klinicznych - uwazamy, ze ten czynnik ma znaczenie minimalne. Tylko
szescioro pacjentéw objetych projektem miato mniej niz 6 lat. Ich funkcje mogty sie
poprawi¢ w przysztosci, poniewaz pacjenci z SMA w tej grupie wiekowej mogg jeszcze
rozwing¢ swoje mozliwosci w tym zakresie. Jesli jednak tak sie stanie, wyniki i wnioski
przez nas wyprowadzone nie zmienig sie. Wyniki w niniejszym sprawozdaniu sg réwniez
ograniczone, poniewaz czes$¢ danych wykorzystanych przy obliczaniu krzywych Kaplana-
Meiera bylo okreslanych retrospektywnie.

Nalezatoby opracowac zasady okreslania potrzeb rehabilitacyjnych i doradzania chorym
na SMA, uwzgledniajgce powyzsze ograniczenia, wiedze na temat wieku w momencie
zachorowania i maksymalnych funkcji motorycznych. Dane te pomogg lekarzowi w
przygotowaniu prognoz funkcjonalnych dla pacjenta w momencie diagnozy.
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