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Tato brozura vychazi ze Spolecného
protokolu pro standard péce o pacienty
se spinalni svalovou atrofii (Consensus
Statement for Standard of Care in Spinal
Muscular Atrophy), dokument je zalozen
na pravidlech pro péci o pacienty se SMA,
které byly zverejnény v Journal of Child
Neurology 2007:22 (p.1027-1049).

Dokument Spolecného protokolu byl vypracovan
mezinarodni skupinou odbornikd z Komise pro
mezinarodni standardy péce o pacienty s SMA
(¢ast ICC pro SMA).TREAT-NMD, v jehoz cele
stoji Thomas Sejersen ze Svédského
Karolinského institutu, spolupracoval s touto
skupinou, aby vytvoril uzivatelsky pratelsky
souhrn téchto doporuceni.Tento souhrn

tvori kapitoly |-5 této brozury a je mozné jej
také stahnout z internetovych stranek
TREAT-NMD www.treat-nmd.eu/smacare/ nebo
www.dumrodin.cz.

Zde je mozné nalézt i dalsi informace

o projektech TREAT-NMD a obcanského sdruze-
ni Kolpingova rodina Smecno tykajici se péce

o pacienty s SMA.
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. Klinické diagnézy a klasifikace
SMA

Lékari, ktefi se setkavaji s détmi trpicimi
hypotonii a slabosti, by méli byt velmi obezret-
ni, zda se nejedna o diagnézu SMA. Nékteré
fyzické projevy jsou snadno identifikovatelné.
Slabost je obvykle symetricka a vice proximal-
ni nez distalni.

Vnimani je zachovano. Slachové reflexy chybi
nebo jsou zmenseny. Pacienti pocit'uji vétsi
slabost v nohou nez v rukou. Mira slabosti
obvykle koreluje s vékem nastupu nemoci.
Klasifikace a typické klinické projevy SMA jsou
uvedeny v tabulce &islo 1.

Kromé téchto informaci se zde také odkazuje
na typ IV SMA. Jedna se o mirnou formu
nemoci, ktera se objevuje v dospélosti.

Tabulka |. Klinicka klasifikace SMA

VEK MAXIMALNI
NASTUPU FUNKCE
NEMOCI

TYP SMA

vice nez 18 Schopny stat
mésict a chodit

Typ lll (mirnd)
Kugelberg —
Welanderové
choroba

VER
PRI UMRTI

Dospélost

U nékterych pacientt se manifestuji problémy,
které se objevuiji u vice skupin.

Péce o pacienty s SMA by se méla prizpusobit
spiSe mire jejich aktualniho funkéniho stavu
nez plvodni klasifikaci typd SMA.

Z tohoto divodu je forma klasifikace
soucasné funkéni Grovné rozliSena na déti
nesedici, sedici a chodici. Do skupiny nesedi-
cich patri déti, které v soucasné dobé nejsou
schopny samostatné sedét. Do sedicich jsou
zahrnuty ty, které mohou sedét samostatné,
ale nemohou samostatné chodit. Chodici jsou
schopny chodit samostatné.

TYPICKE
PRIZNAKY NEMOCI

Kolisava svalova slabost,
pretizeni kloubu, v pribéhu Zivota
ztrata schopnosti chiize
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. Diagnostické postupy

Postupny algoritmus diagnostického genu, exonu 7 (s nebo bez absence exonu 8),
postupu je znazornén na obr. |. Zkracené potvrzuje diagnézu SMA ( chromozom 5q-S-
prvni diagnosticky test u pacienta s podezie- ~ MA). DalSi diagnostické testy by mély byt
nim na SMA by mél byt test DNA na deleci provedeny pouze v pfipadg, Ze jsme ziskali

v SMN genu. Homozygotni delece SMNI negativni vysledek genového testu SMN.

Obr. |. Diagnostické hodnoceni spinalni svalové atrofie

-J.

v
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1. Klinicka lécba nové
diagnostikovanych pacientu

s SMA
Pokud je u pacienta nové diagnostikovana
SMA, nabizi se mnoho otazek tykajicich se
péce. Lékari musi zhodnotit rizné aspekty
péce co nejdrive.

Proskoleni rodiny a poradenstvi:
Vzhledem ke sloZitosti lékarskych problému

spojenych s diagnézou SMA by méli zdravot-
nici urcit osobu, ktera se setka s rodinou.

Pri prvnim setkani s rodici je dllezité vysvétlit:

* Pribéh nemoci

* Vznik a vyvoj nemoci

* Fenotypovou klasifikaci

* Prognoézu pacienta s SMA

¢ On-line informace o SMA a sdruzenich,
kterd pomahaji pacientim s SMA

* Doporucit klinické experimentalni studie

Lékar by mél také pripravit spolecné

s rodinou plan interdisciplinarni péce.Ten
obvykle zahrnuje nasleduijici sluzby:

* Neuromuskularni détska ambulance

* Genetika

* Plieni

* G/ vyziva

* Ortopedie / rehabilitace

7

Geneticka témata:

V souvislosti s diagnézou SMA by mélo byt
zminéno nékolik genetickych témat.

* Genetika SMA jako autosomalné recesivni
dédi¢nost a genomova struktura gend
SMN: kopie genli SMNI| a SMN2.

* Ackoliv vyssi pocet kopii genu SMN2
koreluje s mirnéjsim fenotypem, predikce
klinické zavaznosti pouzitim poctu kopii
SMN2 se v soucasné dobé nedoporucuje,
protoze miZe existovat mnoho variant
klinickych fenotypti pro dany pocet kopii
genu SMN2.

* Riziko recidivy.
* Testovani prenasecu.
* Informace pro reprodukéni planovani

(prenatalni nebo preimplantacni
diagnostika).
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. Prehled respiracnich problému
u SMA

Klicovymi dychacimi potizemi u SMA jsou:

| Oslabeni kasle, ktera vede ke Spatnému
cisténi sekretl dolnich dychacich cest

2 Hypoventilace béhem spanku

3 Nedostateény vyvoj hrudniho kose
a plic

4 Opakované infekce, které zhorsuji
svalovou slabost

RESPIRACNI PECE 9

Onemocnéni plic je hlavni pricinou
nemocnosti a umrtnosti u typti SMA | a Il

a muzZe se objevit v mensi mife i u pacientl

s typem SMA Ill. Porucha polykani a reflux
jsou duleZitymi faktory, které zpusobuiji
nemocnost plic. U nemocnych dochazi

k dennimu respira¢nimu selhavani nejprve
kvuli opakujicim se infekcim hrudniku,

nocni kyslikové desaturaci provazené no¢ni
hypoventilaci a poté denni hyperkapnii. Pokud
v noci béhem spanku zjistime narusené
dychani, méla by byt pouzita podpora
dychani a v pripadé, Ze je snizena ucinnost
kaslani, méla by byt poskytnuta pri kasli
pomoc. Pruchodnost dychacich cest je velmi
dulezZita pfi akutni i chronické pééi o v§echny
pacienty s SMA.
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Obr. 2. Pfirozena plicni anamnéza, hodnoceni a zakrok

PRIROZENA ANAMNEZA HODNOCENI ZAKROK




Il. Hodnoceni a monitorovani

Hodnotit se doporucuje kazdych 3-6 mésicu.
Méné casto v pripadé stabilnich chodicich,
Castéji v pripadech klinicky nestabilnich
nesedicich pacientd.

A. Nesedic:

* Télesna vySetFeni: sledovat
efektivitu kasle, deformaci hrudni stény,
praci dychani, respiracni frekvenci,
paradoxni dychani a barvu pleti.

* Polysomnografie: zdokumentovat
znamky hypoventilace.

* Pulsni oximetry: sledovat miru saturace
kyslikem prostrednictvim transkutannich
senzoru.

*  Pneumonie: sledovat cetnost infekci
a antibiotické 1ééby v pribéhu poslednich
6 mésicu.

* Rentgen hrudniku: zikladni a béhem

respiracnich zhorseni.

* Studie polykani: pfi nevysvétleném
akutnim zhorseni dychani a opakujicich
se zipal plic.
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B. Sedici:

* Télesné vysetieni: sledovat efektivitu
kasle, deformaci hrudni stény, praci dychani,
respiracni frekvenci, paradoxni dychani
a barvu pleti.

* Polysomnografie: zdokumentovat
znamky hypoventilace.

* Pulsni oximetry: sledovat miru saturace
kyslikem prostrednictvim transkutannich
senzord.

* Pneumonie: sledovat cetnost infekci
a antibiotické lé¢by v pribéhu poslednich
6 mésicu.

» Skolidza: vysetrfeni patere a radiografické
hodnoceni skoliézy.

C. Chodici:

Obecné plati, ze chodici jedinci trpici SMA
maji az do pozdnich etap své nemoci relativné
zachovalé plicni funkce.

*  Télesné vySetFeni: sledovat efektivitu
kasle, deformaci hrudni stény, praci
dychani, respiraéni frekvenci a barvu pleti.

* Plicni funkéni vySetieni: spirometry,
plicni objemy a funkce dychacich svald.

¢ Pneumonie: sledovat ¢etnost infekci
a antibiotické lé¢by v prubéhu poslednich
12 mésicu.
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[ll. Predbézna respiracni péce

Z hlediska respiracni péce o pacienty s SMA
je dulezité poskytnout rodinaim informace
o moznostech chronické péce, akutni
lé¢by nemoci a perioperacni péci.

Nesedici jsou nejslabsi skupinou

a pocatecni diskuse by mély zahrnovat
moznost neinvazni ventilace (noninvasi-
ve ventilation - NIV) a upravu sekrece

vzhledem k rychlému postupu onemocnéni.

Nasledné diskuse by mély zohlednit pred-
stavy rodiny o pomoci pacientovi a mél by
byt odsouhlasen plan lécby s nacrtnuty-

mi maximy a minimy.

Kazdodenni péce by méla obsahovat:

Znalost zakladniho stavu ditéte a od-
chylky od jeho ¢i jejiho zakladniho stavu

Znalost hypoventilace a zakroku.
Osetieni pri akutnim onemocnéni
vcetné rychlé dopravy do zdravotnické-

ho zafizeni.

Vycisténi dychacich cest a techniky
Upravy sekrece.

Respiracni podpora vcetné NIV.
Vyziva a hydratace.

Nizky prah pro uziti antibiotik.
Rutinni imunizace vcetné chripkové

a pneumokokové vakeiny a RSV profylaxe
(palivizumab).

IV. Chronicka lécba

Diskuze o cilech rodiny je zasadni. Mlze
zahrnovat dlouhodobou vyvazenou
domaci péci, dlouhy horizont

preziti, kvalitni Zivot a pohodli

a dostupnost viech zdroju. Cilem
chronické péce jsou: normalizace
vymény plynu, zlepSeni kvality
spanku, usnadnéni domaci péce,
sniZeni poctu hospitalizaci

a pobytt na JIP a zmenSeni dopadi
nemoci.Vcasny agresivni a aktivni zasah
muze prodlouZit Zivot bez nutnosti
kompromisu tykajicich se kvality Zivota.

Cisténi dychacich cest:

* Asistovany kasel, ru¢né nebo
pomoci mechanickych insuflaci-ex
suflaci. Doporucuje se provadét
béhem dne u téZce postizenych
pacientd. OSetrovatelé pacientl
se SMA by se méli naucit asistovat
pri kasli.

* Techniky rozpohybovani
sekrece jsou uzitecné a zahrnuji
fyzioterapii hrudniku a postojovou
drenaz.

* Oximetry by mély byt pouzivany
v pribéhu Iécby. Odsavani z ust
muze pomoci pfi Upravé sekrece
po asistovaném kasli.



Respiracni podpora:

Zretelné odraZi hyperkapnii v prubéhu dne.
Nocni NIV potlacuje symptomy naruseného
dychani béhem spanku a zvysuje kvalitu Zivota.

* NIV by méla byt spojena s technikami
cisténi dychacich cest.

* Pokud u nesedicich prevazi riziko Iécby jeji
vyhody, zistava moznost péée bez venti-
la¢ni podpory.

e CPAP mize byt dalsi variantou.Ta mé za cil
pfechod na bi-uroven pozitivniho ventilac-
niho tlaku (BiPAP).

* Pouziti NIV s vysokym rozpétim BiPAP
dokonce béhem kratkodennich period
muze zlepsit hrudni sténu, rozvoj plic
a snizit deformace hrudniho kose
a deformaci sterna u nesedicich
a sedicich pacientd.

* Tracheotomie: U nesedicich je to kontro-
verzni a etické dilema. Existuje Siroka skala
moznosti, které mohou byt poskytnuty. Od
téch, které neposkytuji Zadnou respiracni
podporu, pres NIV az ke tracheotomii
a mechanické ventilaci.

* Paliativni lécba predstavuje alternativu
pro nesedici. NIV Ize pouzit jako béznou
terapii nebo jako zmiriujici prostredek.
Cilem je zabranit pobytim pacienta na JIP,
a pokud je to mozné, vyhnout se
tracheotomii. Pokud rodina zvoli
podpurnou ventilaci, doporuéuje se NIV.
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V. Perioperacni péce

Pacienti s SMA jsou vystaveni vysokému
riziku postanestetickych komplikaci, které
mohou vést ke dlouhodobé intubaci, nemoc-
ni¢nim infekcim, tracheotomii a smrti. Je
nesmirné dlleZité, aby byl pred operaci paci-
entiv dychaci stav optimalizovan.

Predoperacni hodnoceni:
Télesna vysetieni

* Méreni respiraéni funkce a efektivity kasle.
* Rentgen hrudniku

* Zhodnoceni naruSeného dychani pFi
spanku

+ Zvazeni komplikujicich faktora véet-
né ankylozy Celisti, orofaryngealni aspirace,
gastroezofaryngedlniho refluxu, nutri¢niho
stavu a astmatu.

Pokud jsou hodnoty respiracnich funkei a/nebo
vysledky studia spanku abnormalni, doporucuji se
pred operaci no€ni NIV a techniky podporo-
vaného kasle. Pacient by se mél seznamit s té-
mito technikami jesté pred operaci. Pokud je pri-
tomna ankyléza éelisti, méla by byt provedena
intubace pomoci fiberoptické bronchoskopie.

Pooperacni péce:

* Pokud dochazi k normalnimu cisténi
dychacich cest kasSlem a svalové funk-
ce jsou relativné zachovany, nehrozi
zvysSené riziko pooperaénich komplikaci.

* Pokud byla pred operaci snizena sila dy-
chacich svalt, bude nutné peclivé sledo-
vat pacienta a pouzit agresivni respirac-
ni lécbu.

* Jestlize byla pred operaci nezbytna podpora
dychani béhem spanku, bude podobna pod-
pora nutna i bezprostredné po operaci.
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Prevedeni na NIV na pooperacnim pokoji
by mélo byt naplanovano jako prechod

k pacientové vychozi respiracni podpore.
To vyzaduje peclivé planovani a koordinaci.
Pokud pacient pred operaci vyzadoval
trvalou ventilacni podporu (pres neinvazni
rozhrani nebo pres tracheotomickou
trubici), nebo mu byl podan béhem
zakroku prostredek na svalovou relaxaci,
pak je nejlepsi prevést pacienta

z operacniho salu pfimo na JIP.

Pacienti by si méli prinést sva osobni
zarizeni jako je NIV a MI-E pro vyuziti
v pooperacnim obdobi, protoze dostupnost
téchto zarizeni mize byt v nemocnicich
omezena.

U pacientd se SMA musi byt kyslik
aplikovan velice opatrné. Hypoxemie

v disledku hypoventilace muze byt
sekundarné chybné zaménéna s hypoxii

z jinych divodu jako ucpani hlenem

a atelektaza. Monitorovani ETCO2
aTcCO2 nebo analyza arterialnich
krevnich plynt mohou usnadnit vhodné
pouziti kysliku.

* Odpovidajici Ié¢ba bolesti také mize

sekuddrné pomoci v prevenci

hypoventilace v dlsledku zafixovani téla.
Lécba bolesti by méla byt upravena tak, aby
se zlepsilo ¢isténi dychacich cest,

a zaroven minimalizovalo potlaceni
dychacich funkci. Kvili kontrole pooperaéni
bolesti mlze byt také prechodné zvysena
respiracni podpora.

VI.Akutni lécba

Cilem lécby pfi akutnim pribéhu nemoci je
normalizace plynové vymény snizovanim
atelektazy a zvySovanim priichodnosti dycha-
cich cest pokud mozno pomoci neinvazivni
respiracni podpory. Pfinosem mlizZe byt také
sledovani krevnich plynd.

Cisténi dychacich cest:

Cisténi dychacich cest s manulni pod-
porou kasle nebo pomoci MI-E, odsavani

z Ust nebo dychacich cest. SpiSe nez bron-
choskopie a hluboké odsavani jsou doporu-
covany techniky na podporu kasle.

Sledovat prichodnost dychacich cest
pomoci oximetrie.

Fyzioterapie hrudniku.

Posturalni drenaz.

Respiracni podpora:
(i) Pro nesedici a sedici:

Akutni pouziti NIV resi ventilaéni
dekompenzaci zpUsobenou zacarovanym
kruhem dodatecného ventilaéniho zatizeni,
zvysené respiracni svalové slabosti

a nelcinného disténi sekreci.

Pokud je jiz pouzivana nocni NIV, mozna
bude potreba také denni NIV a bude nut-
né cistit dychaci cesty béhem uzivani NIV.

Kyslikova terapie pridana do okruhu
NIV by méla byt vyuzivana k naprave
kyslikové desaturace poté, co bude
optimalizovano nastaveni respiracniho

a expiracniho pozitivniho tlaku a poté, co
budou techniky cisténi dychacich cest
optimalné vyuzivany.



Pokud neinvazivni postup selze, mizeme
pouzit jako kratkodobé Feseni intubaci
a mechanickou ventilaci. Po zotave-
ni se z akutniho onemocnéni a po
normalizovani arterialniho nasyceni
kyslikem na hladinu vzduchu v pokoji,
by méli byt pacienti extubovani zpatky
na NIV.

Rozhodnuti o pfechodu na intubaci by
mélo byt provedeno jiz predem jako sou-
cast planovani predbézné péce.

* Tracheotomie a ventilace mohou byt

zvazovany v pripadé castych akutnich
plicni infekci u nesedicich, ale nemusi
nutné zlepsit kvalitu Zivota nebo snizit
pocet hospitalizaci. Tracheotomie neni
akutni zasah. Tracheotomie také neni
vhodna u sedicich.

Se zhorsujicimi se Zivotnimi funkcemi, ze-
jména u nesedicich, je vhodné zménit lécbu
a vyuzit spiSe paliativniho pFistupu.

(i) Pro chodici:

NIV muze byt pfi akutnim onemocnéni ne-
zbytna, a to zejména v kombinaci
s technikami cisténi dychacich cest.

Kyslikova terapie a prechodna intubace by
mély byt provadény stejnym zplsobem, jak
je uvedeno vyse u nesedicich/sedicich.

Pokud bylo potreba béhem akutni nemo-
ci NIV, méla by byt zvazena i moznost NIV
pro domaci uziti.
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Dopliikova lécba:

Pro nesedici, sedici a chodici se doporucuje
vyuzit dalSi terapie, jako jsou napriklad
antibiotika, odpovidajici nutricni podpora,
hydratace a lécba gastroezofaryngealniho
refluxu.
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Prehled gastrointestinalni

a nutricni péce

Kli¢ovymi klinickymi problémy, které jsou
spojeny s Gl a nutri¢nimi komplikacemi

u SMA jsou:

| Problémy s pFijimanim a polykanim
potravy. Bulbarni dysfunkce se u pacientt
trpicich SMA s tézkou formou slabosti
objevuje témér pokazdé, a mize vyustit
v aspiraéni pneumonii, ktera je ¢asto také
pric¢inou smrti.

2 Gastrointestinalni dysfunkce.
Problémy s Gl poruchami hybnosti
zahrnuji napriklad zacpu, opozdéné
vyprazdnovani zaludku
a gastroezofaryngealni reflux (GER),
ktery muze eventuelné ohrozit
pacientlv Zivot.

3 Problémy s ristem a pod/nadvyzivou.
Bez optimalni péce jsou problémy se
selhavanim ristu velmi €asté u nesedicich,
zatimco problémy s nadmérnou hmotnosti

4 Respiracni problémy. Obavy
z obtiznosti pFi krmeni vyvolava
pritomnost respiracnich komplikaci
(slaby kasel, ztizené dychani, dusnost,
zapaly plic, cyanéza nebo nedostatecna
saturace) a také zvysené riziko
vdechnuti, které muzZe ohrozit pacientlv
Zivot. Ztizené dychani mize vést
ke zvySeni energetickych vydaja.

|.Problémy s krmenim a polykanim

Problémy s krmenim a polykanim jsou bézné
u nesedicich a sedicich, ale malokdy se objevu-
ji u chodicich.

|. Kli¢ové symptomy obtizi spojenych s krme-
nim a polykanim:
* DelSi doba konzumace jidla.

* Unava pri tstnim krmeni.

* Duseni nebo kasel béhem polykani nebo
po ném.

* Opakované zapaly plic: potencialni uka-
zatel vdechnuti, ktera mohou mit i tichy
prubéh, tj. bez zfejmého duseni nebo kasle.

* Oslabeni pohybu hlasivkovych vazi
mUze predstavovat diagnostické znameni
tiché laryngealni aspirace.

2. PFiciny problémi s krmenim:

Pred-ustni faze

* Omezena moznost otevirani Ust
v dUsledku sniZeného rozsahu pohybu
Celisti.

» Obtize pri vkladani potravy do ust pri
sebe-krmeni.

Ustni faze
* Slaba sila kousani.

* ZvySena Gnava zvykacich svald.

Polykaci faze
* Slaba motorika ovladani hlavy.

* Neefektivni faryngealni faze polykani.

+ Spatni koordinace hrtanové piiklopky pfi
polykani.
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3.Hodnoceni problému s krmenim

a polykanim:

Posouzeni pfijmu stravy nutri¢nim
specialistou.

Anamnéza stravy a pozorovani délky
doby jidla je Zadouci.

Ustni struktury je nutné vyset¥it, maji
dopad na efektivitu krmeni a posouzeni
vlivu polohovani hlavy a jeji kontroly prFi
jidle a polykani.

Videofluroskopické polykaci studie
(VFSS) mohou pomoci objasnit obavy
ohledné polykacich funkci a bezpecnosti
pacienta,

jsou vhodné také jako moznost
zhodnoceni terapeutické strategie.

4. Lécba spojena s obtizemi pri krmeni

a polykani:

Lécba by se méla zaméFit na snizeni rizika
mozného vdechnuti, optimalizovat tcinnost
krmeni a obohacovat pacientiv jidelni¢ek
o chutna jidla.

Zména konzistence stravy a optimaliza-
ce funkce Ust. Polotuhd strava mlze kom-
délku krmeni.Zahusténé tekutiny mohou
zabranit vdechnuti zplisobené ridkymi
tekutinami.Tento zasah by mél byt pokud
mozno objektivné zhodnocen pomoci VFSS.

Nastaveni polohy téla, moznosti sezeni
vybér protetickych pomucek (napr. Neater
Eater ®, loketni podpora, ventilové bréko)

mohou zlepsit schopnost samostatného
pFijimani stravy a také zvysit bezpecnost

a tcinnost polykani. Plan pripravte

ve spolupraci s oborovym terapeutem

a bude- li potreba s/nebo fyzioterapeutem.

GASTROINTESTINALNI{ (GI) A NUTRIENI PECE

Proaktivni vyzivové doplitky by mély
byt pridavany ihned poté, co je u pacienta
rozpoznan neadekvatni peroralni pfijem
stravy. O tom, jestli bude konkrétnimu
ditéti zavedena g-trubice, musi ¢asto
probéhnout rozsahla diskuze mezi odbor-
niky. Nutricni podpora prostrednictvim
nazogastrickych (NG) nebo nazojejunalnich
(NJ) trubic je zddouci v mezidobi pred
umisténim g-trubice. NJ trubice mize byt
vyhodnéjsi

ipadé, kdy je problém s GER a vdechnutim,
a zvlasté kdyz pacient uziva ventilaéni
podporu. Nicméné technické potize mohou
zabranit proveditelnosti této techniky.

G-trubice je optimalni zpisob prijimani
stravy pri nedostate¢ném kalorickém
prijmu a pfi nebezpecném krmeni Usty.
Zabranuje potencialni nemocnosti

a Spatnému doléhani ventilacni masky, které
souviseji s delSim pouzivanim NG nebo N
trubic. Laparoskopicka chirurgicka technika
pro umisténi g-trubice poskytuje nejlepsi
mozné nastaveni pro bezprostredni nebo
casnou pooperacni extubaci. Hladovéni
pred operaci by se mélo co nejvice omezit
a po zakroku je zadouci rychle obnovit
plnohodnotnou vyzivu.
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Il. Gastrointestinalni dysfunkce

Déti trpici SMA maji nasledujici Gl problémy:

gastroezofaryngedlni reflux (GER), zacpa,
distenze a nadmuti bricha. GER je dilezitym
faktorem Umrtnosti a nemocnosti u pacientd
s SMA. Potraviny s vysokym obsahem tuku
zpozduji zaludecni vyprazdiovani a zvysuji
riziko GER.

|. Klicové priznaky GER:
o Casté »plivani*

e Zvraceni.

* Stiznosti na bolest a pocit nepohodli
v oblasti hrudniku nebo bricha.

« S$patny dech.
* Zrejmé opakované zvraceni potravy.

*  Odmitani krmeni pri rozvijeni potizi s
polykanim.

nebo zvraceni po jidle.

2. Hodnoceni gastrointestinalni dysfunkce:

« Casné sledovani pfiznaka GER (zvrace-
ni, zpétny navrat, rihani po jidle).

* Bézné horni gastrointestinalni (UGI)
sady pro predoperacni hodnoceni a umis-
téni trubice pro gastrostomii (g-trubice),
primarné za Ucelem vyloucit anatomic-
ké anomalie a sekundarné ke sledovani
refluxu.

* Studie pohyblivosti vcetné scintigrafie
mohou byt uziteéné pri sledovani mozné-
ho opozdéného vyprazdrovani zaludku, coz
muze prispét ke GER, a zaroven ¢asnéjSimu
pocitu sytosti.
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3. Lécba gastroezofaryngedlniho refluxu

(GER):

* U symptomatické lécby kratkodobé pouziti
neutralizéra (napr. uhli¢itan horecnaty
nebo vapenaty) a /nebo inhibitori tvor-
by kyseliny (napf. blokatory histaminu
a protonové pumpy (napr. famotidin,
ranitidin, omeprazol). Dlouhodobé pouzi-
vani muze byt nicméné spojeno s vyssim
rizikem gastroenteritidy a zapalu plic.

* Pri opozdéném vyprazdnovani zaludku
nebo snizené pohyblivosti mohou byt
uzitecné prokinetické prostiedky
(napf. metaclopramid, erythromycin).

* Probiotika jako napr.acidophilus nebo
lactobacillus pomahaji udrzet zdravou
gastrointestinalni floru, zvlasté po antibio-
tické lécbé nebo po dlouhodobém uzivani
inhibitory kyselosti. Tato oblast si zasluhuje
dalsi studium.

* Laparoskopicka anti-refluxni Nissenova
metoda zmenseni fundu zaludku pres
g-trubici mize pomoci pacientovi s SMA,
ktery trpi medicinsky rezistentnim typem
GER.Vyhody prevazuji rizika spojena
s chirurgii a anestezii.

GASTROINTESTINALNI (GI) A NUTRICNI PECE

lll. Rist a problémy s pod nebo
nadvyzivou

Déti s SMA jsou casto ohrozeny poruchami
ristu nebo nadmérnym zvySenim hmotnosti.
S poruchami ristu se bézné setkavame

u nesedicich a u nékterych sedicich, zatimco
obezita je problémem u silnéjSich sedicich

a chodicich. SniZena aktivita a nizka télesna
hmotnost vedou ke sniZeni vydaju klidové
energie a ke zvyseni rizika obezity.

Kontrola ristu a problémy s pod/nadvyzivou:
* Cilem je zachovat individualni rychlost
ristu u kazdého ditéte.

* Sledujte krivky rychlosti ristu vidy pro
urdcity Casovy Usek (hmotnost, vyska / dél-
ka, hmotnost / vyska). Délka vleze, méreni
jednotlivych casti nebo rozpéti pazi mohou
byt uziteéné v pripadé, Ze méreni délky téla
komplikuje deformita téla.

* Hodnoceni nutricniho pfijmu nutri¢nim
nebo jinym specialistou na vyzivu se dopo-
rucuje pri kazdé navstévé. 3 - denni dietni
zaznam je jednoduchy a presny nastroj
uzivany pri hodnoceni nutri¢niho prijmu.
Zapamatovani si jidelni¢ku za poslednich
24 hodin je praktickd metoda, ktera mize
objasnit vyznamné vyZivové problémy,

a zahrnuje rovnéz uziti jakychkoli
zvlastnich doplriku.
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S redukei nizké télesné hmotnosti bude
ve vypocteném indexu télesné
hmotnosti (BMI) znacné
podhodnocené mnozstvi télesného tuku.
To muze vést k nevhodnym stravovacim
doporucenim, ktera by mohla vést

k obezité.

Pacienti s SMA, kteri jsou ohrozeni obe-
zitou, by méli mit ristové ukazatele na
dolni hranici percentilu pro pomér
hmotnost / vyska a BMI.

Dulezité je dokumentovat priméreny
prijem vapniku a vitaminu D.

Kontrola trovni prealbuminu mize
pomoci posoudit odpovidajici
stav bilkovin.

IV. Vyziva akutné nemocnych
pacientu s SMA

* Pacienti trpici SMA, zejména nesedici
a sedici, jsou zvlasté nachylIni na
katabolické a hladovéjici stavy a v disledku
hladovéni maji vétsi pravdépodobnost
vzniku hypoglykémie. Proto je nezbytné
nutné zamezit zejména béhem akutni
nemoci dlouhému hladovéni,a to u vSech
pacientd s SMA.

*  Nutri¢ni prijem by mél byt optimalizovan

k uspokojeni potreb v plném kalorickém
rozsahu béhem 4-6 hodin po zjisténi akut-
niho projevu nemoci enteralni, parenteralni
vyzivou nebo v pfipadé nutnosti obéma
zpUsoby.

* lhned po operaci je nutné doplnit kaloricky

stay, aby se zabranilo katabolismu svald,

a to zejména u déti se snizenym obsahem
tuku v téle. Pokud bezprostredné nehrozi
enteralni prijem, mél by byt zvazen

IV kaloricky typ vyZivy.
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Prehled ortopedické péce
a rehabilitacnich strategii pri SMA

A Kli¢ové problémy:
Svalova slabost zpUsobuje kontraktury,
deformace patere a zvysuje riziko vzniku
bolesti, osteopenie a zlomenin.

B Kli¢ové postupy pri hodnocent:

* Rozsah pohybu (Range of motion, ROM)

e Sila, funkce

* Sezeni a pohyblivost

* Protetika

* Rentgenové snimky (péitere a jinych kloubt)
* DEXA scan

* Ortopedicka chirurgie

ORTOPEDICKA PECE A REHABILITACE
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Doporuceni pro hodnoceni
a lécbu podle funkénich drovni

A. Nesedici:
Hodnoceni:

Hodnoceni télesné a pracovni terapie
podle funkénich urovni (CHOP-INTEND).

Zvazeni moznosti logopedie, pokud je
narusena funkce polykani nebo je-li funkce
redi zhorSena v dusledku kontraktury
Celisti nebo pFi nepriméreném hlasu.

Klicové zasahy:

Nutri¢ni podpora.

Polohovani téla: pacientova primarni po-
loha téla by méla usmérnit volbu zarizeni,
které podporuje funkce. Mélo by byt také
zajisténo pohodiné sezeni.

Lééba kontraktur: Muze byt doporuce-
no zafixovani téla kvuli zachovani ROM
a predchazeni bolesti.

Kontrola bolesti.

Terapie pro ADL a pomocné vyba-
veni: hra a pracovni podpora by mély
zahrnovat odlehené hracky a podplrné
technologie s nastavitelnym ovladanim

a mnoha aktivacnimi systémy.

Invalidni vozik: Zajistéte co mozna nej-
Vvetsi nezavislost a komfort pfi sezeni.

Ramenni protetika: Protetika hornich
koncetin (UE) na podporu pohybovych
funkci zahrnuje napriklad pouzivani pohyb-
livé paze nebo podpurné elastické smycky,
aby se zvysil rozsah aktivnich pohybovych
a funkénich schopnosti.

Upravy prosti¥edi a domaci upravy
mohou umoznit pacientovi bezpecnou do-
sazitelnost véci v jeho blizkosti a co mozna
nejvyssi moznou miru osobni nezavislosti.
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B. Sedici:
Hodnocent:

Funkéni hodnoceni (funkéni motoricka
stupnice z nemocnice Hammersmith pro
pacienty s SMA, upravena funkéni moto-
ricka stupnice Hammersmith pro pacienty
s SMA, funkéni stupnice hrubé motoriky
(GMFM) a funkéni motoricka stupnice
(MFM) pro neuromuskularni onemocnéni).

Méreni kontraktur goniometrii.

Méfeni sily pomoci manualniho svalo-
vého testovani nebo myometrii.

Rentgenové snimky patere a kycle.

Hodnoceni vybaveni pro sezeni, po-
hyblivost, polohovani a zafizeni pro vlastni
obsluhu. Hodnoceni manualni a silové
pohyblivosti mohou byt provadéna co
nejdrive od 18. do 24. mésice Zivota.

ORTOPEDICKA PECE A REHABILITACE

Klicové zasahy (PT, OT a ortopedie):

Pohyblivost invalidniho voziku. Zajis-
téte optimalni nezavislost a komfort pri
sezeni.

Upravy prostiedi a domaci upravy
mohou umoznit pacientovi bezpecnou do-
sazitelnost véci v jeho blizkosti a co mozna
nejvyssi moznou miru osobni nezavislosti.

Péce o kontraktury predstavuje hlavni
cil 1écby a pravidelny napinaci a zpevno-
vaci program ma zachovat flexibilitu téla.
Opakované modelovani kontraktur mize
zlepsit funkci stoje a toleranci ke zpevio-
vani.AFO protetika mohou oddalit rozvoj
kontraktury Achillovy Slachy. Napriklad
protetika horni koncetiny s podporou mo-
bilniho ramene nebo popruhy s rozsifenou
Skalou aktivnich pohybovych a funkcnich
schopnosti.

Pro udrzeni zdatnosti a vytrvalosti by se
mélo pravidelné cviéit, mize byt zahr-
nuto plavani a adaptivni sporty.

Stoj je zadouci. Opérné systémy KAFOs
pro nizkou sedaci hmotnost, reciprocni
ortézy (RGO's) pro stoj nebo chizi za
pomoci pro pacienty s dostatecnou silou.
O AFOs by se mélo uvazovat, pokud neni
mozné pouzit podplrny ram nebo mobilni
podpéru.

Protetika patere a chirurgie (viz nize).



C. Chodici:
Hodnocent:

* Hodnoceni chtize a rovnovahy zahrnu-
je specificky prehled o prizplsobeni se
k prostredi a o pristupnosti.

* Hodnoceni kloubnich ROM a srovnani
patere.

* Hodnoceni PT a OT pro stanoveni
vhodné podpory pohyblivosti pacienta,
pomocného zafizeni, podpirné technologie
a pristupnosti véci v pacientové okoli.

* ADL hodnoceni pro zarizeni a adaptaci.

* Rentgen vyjma pateie a DEXA se
mohou pouzit v pripadé akutniho musku-
loskeletdlniho poranéni, napriklad z divodu
pretizeni, nehody nebo padu.
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Klicové zasahy:

Invalidni vozik pro delsi vzdalenosti
zvySuje mobilitu a nezavislost.

Lécba kontraktur a vzdélavani, aby se
co nejvice chranily klouby.

PT a OT s ohledem na maximalni bez-
pecnost, vytrvalost, nezavislost nebo délku
chize.

Chuize by se méla podporovat vhodny-
mi pomocnymi zafizenimi a protetiky.

Pravidelné cvi€eni kvilli udrzeni télesné
zdatnosti a vitality. Mize zahrnovat plavani,
vodni terapii, jizdu na koni a adaptivni
sporty.

Osvéta v moznych alternativach Fizeni
automobili a zvazeni vhodné Gpravy
ovladani automobilu.

Upravy prosti¥edi a domaci tpravy
mohou umoznit pacientovi bezpecnou do-
sazitelnost véci v jeho blizkosti a co mozna
nejvyssi moznou miru osobni nezavislosti.

Pokud se zaéina rozvijet skolidza a kon-
traktury, doporucuji se protetika patere

a konéetin.

Operace patere (viz. nize).
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I. Protetika

* Je dulezité, aby ortoptik, terapeut a
rodina spolupracovali a zajistili tak, aby
byla vyrobena vhodna ortéza a umoznovala
nositeli splnit jeji funkéni cil.

* Ortoptik by mél mit dobré pracovni
zazemi a zkuSenosti s pacienty trpicimi
neuromuskularnimi poruchami. Mél by
zvolit spravné materialy a provést Upravy,
které umozni co mozna nejlepsi pohodli
a funkci.

» PateFni ortézy mohou byt pouzity jako
posturalni podpora, ale zatim neexistu-
ji dostatecné dikazy, Zze pomahaji
zpomalovat progresi zak¥Fiveni. Pokud
se pouzivaji, mély by byt paterni ortézy
vyrobeny s brisnimi vystrihy, aby umoznily
pripadné braniéni exkurze a pristup ke
gastrostomickym trubicim.

[l. Ortopedické vykony

I. Kycelni subluxace a kontraktury:

Kycelni subluxace je u SMA zridkakdy
bolestiva. Po chirurgické redukci a osteoto-
mii ¢asto nasleduje opétovné vymknuti.

Ve vétsiné pripadu se Ize této operaci
vyhnout.

Konvenéni boty je Casto obtizné nosit kvdli
deformacim kotniku a nohy.To muze také
indikovat uvolnéni mékkych tkani.

U chodicich se v pripadé uvolnéni mékkych
tkani provadi z divodu mozného zlepseni
pacientova stavu rychla a agresivni fyzicka
lécba.

2. Operace skoliozy:

Operace skolidzy zlepSuje rovnovahu
sezeni, vytrvalost a ma i kosmetic-
ké dopady. Cim dFive se chirurgicky
zakrok provede, tim vétsi je nadéje lepsiho
vysledku.

Operace skoliézy je vhodna pro pacien-
ty, ktefi preziji obdobi dvou let Zivota,
kdy jsou zakriveni zavazna a progresivni.
Méla by byt provedena, dokud jsou plicni
funkce v poradku.

Pozitivni efekty operace skoliézy na plicni
funkce zUstavaji kontroverzni, ale rychlost
plicniho selhdvani muze byt zpomalena.
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Béhem operace se mohou objevit kom-
plikace v podobé nadmérného krvaceni.
Pooperacnimi komplikacemi mohou byt
ztrata korekce, pseudoartroza, nutnost
prodlouzené ventilacni podpory a infekce
hrudniku a rany.

U chodicich pacienti se SMA se doporucu-
je peclivé zvazit vhodnost zakroku, protoze
zménéné funkce, rovnovaha a dychani
mohou vést ke ztrité nezavislé chuze.

[ll. Perioperacni péce u SMA

Predoperacni péce:
Plan pro proteticky zakrok vcetné ¢aso-
vého planu a Gprav ortéz.

Nové koleckové kfeslo nebo Upravy
stavajiciho (sedadlo, zada, paze, nohy nebo
opérka hlavy).

Instrukce pro transport, véetné zajisténi
vytahu v pripadé nutnosti.

Zajisténi koupani, toalety a vybaveni
pro oblékani a pripadnych Uprav odévu.

Predoperaéni spirometry, neinvazivni
(NIV) plicni podpora jako napriklad
BiPAP, a pokud je nutné, zarizeni na pomoc
pri kasli.

.Pooperacni péce:

Potvrdit nacasovani vhodnych modelo-
vacich a zpevnujicich ortéz, povolenych
ROM a aktivity, pri které je zajisténo
vhodné adaptivni vybaveni.

Vhodné vyuziti stimulujicich spirometra a
NIV plicni podpory.

Instrukce pro osetrovatele a rodinu tykajici
se pohyblivosti na lGzku, transportu,
oblékani, koupani a toalety.

Brzka mobilizace pacienta zavisi na povo-
leni postupu a chirurga.
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Paliativni péce

Optimalni klinicka péce o pacienty s SMA
by si méla byt védoma potencialnich
konflikt mezi jednotlivymi terapeutickymi
cily. Tento konflikt je navic komplikovan
zcela pfirozenym zapojenim zastupcl
nesamostatného ditéte (rodice, sourozenci,
dalsi pribuzni, pecovatelé, poplatnici a Sirsi
komunita).

Je otazkou hluboké odpovédnosti si pred-
stavit moznosti péce, ktera bude spusténa
brzy po stanoveni diagnozy, otevrrené,
spravedlivé a vyvazenym zpUsobem.

Volba pro nebo proti intervenéni podplrné
péci neni jedina binarni volba, volba ani ne-

smi byt neménna s ménicimi se okolnostmi.

Dostatek casu, upiimné posouzeni vybéru,
otevienost k prehodnoceni rozhodnuti
a osobni pristup jsou zde nezbytné.

Gastrostomickou trubici je lepsi zavést re-
lativné dFive, dokud jsou pfidruzena rizika
nizsi, aby se mohla poskytovat stabilnéjsi

a pohodIngjsi nutri¢ni podpora. Pozdéji by

Prodiskutujte a urcete vcas, jak vhodné
reagovat na potencialni Zivot ohrozujici
respiracni insuficience, jako napriklad nou-

zové resuscitace a endotrachealni intubace.

Prabéhy krizi bez predchozi respiraéni
podpory jsou spojeny s vice problémy nez
v pripadé, Ze se rozhodne jiz predem. PFi-
padné by se mély podle rostouci potreby
zavést i jiné formy neinvazivni respiracni
podpory.

Rozhodnuti o ukonceni péce nesmi byt
stanoveno opozdéné ani nesmi byt agre-
sivné vnuceno nic netusicim, smutnym i
prekvapenym rodicim.
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Péce je Casto nejlépe provadéna tymem

s mnohostrannou specializaci véetné
odpovidajici zdravotni, socialni a v pripadé
potreby také duchovni pomoci. Kromé
toho je také dulezité doporuéeni hospict
nebo jinych témat tykajicich se konkrétnich
otazek, napriklad terminalni péce, smutku

a podpory pri ztraté blizké osoby.

*V pripadé odmitnuti mechanické ventilaéni
podpory by méla byt pro pohodli pacien-
ta i rodiny stanovena prislusna opatreni
ohledné terminalni dusnosti. Pouziti nebu-
lizovanych narkotik mize zabranit mnoha
obavam z predavkovani, které mlze vést ke
smrti, a pacientovi poskytuje komfort.
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REGISTR PACIENTU S SMA




Co je to registr pacientl s SMA?

Registr pacientl shromazduje informace o pa-
cientech, ktefi jsou postizeni urcitym stavem.

TREAT-NMD je sit’ center pro neuromusku-
larni poruchy financovana EU, ktera vytvorila
registr pacientl se spinalni svalovou atrofii
(SMA).Tento registr pacientd s SMA
shromazduje geneticka a klinicka data

o pacientech s SMA s potvrzenou mutaci

v genu SMNI.

Jak se mohu zaregistrovat?

Registrace je dobrovolna a provadi ji bud’
samotni pacienti nebo rodice. Pacienti s SMA
nebo jejich rodice se mohou registrovat bud’
pres internet (coz jim umoznuje zobrazit a ak-
tualizovat své udaje kdykoliv a kdekoliv), nebo
vyplnénim papirové podoby registrace.

Pro on-line zaregistraci navstivte
www.treatnmd.org.uk/registry

Pokud se nemUzete zaregistrovat on-line,
kontaktujte nas na adrese (vpravo) a my
vam posleme k vyplnéni papirovy registracni
formular.

Vice informaci o siti TREAT-NMD je k dispozi-
ci na www.treat-nmd.eu

TREAT-NMD SMA PATIENT REGISTRY
INSTITUT OF HUMAN GENETICS
NEWCASTLE UNIVERSITY
NEWCASTLE UPON TYNE

NE | 3 Bz, UNITED KINGDOM
registry@treat-nmd.org.uk
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Proc se mam registrovat?

Existuje nékolik dobrych divodd, pro¢ by se
pacient mél zaregistrovat:

* Registrovani pacienti se mohou snadnéji
Ucastnit klinickych studii.

* Registrovani pacienti dostavaji informace
o vysledcich novych vyzkumd, jako jsou
napriklad moznosti nové lécby SMA.

* Registrace pomahaji ziskat specialistim
vice znalosti o vyskytu nemoci,
epidemiologii a prirozené anamnéze SMA.

* Registrace mohou pomoci zvysit prijem
naléhavé potrebnych financnich
prostredkd na vyzkum

Ceska republika je také zastoupena v projektu
TREAT-NMD a databaze eskych pacientu se
SMA je ve stadiu pripravy na Klinice détské
neurologie FN Brno, bude propojena s mezi-
narodnim registrem pacientd s SMA

Kontakt:

doc.MUDr. Petr Vondracek, Ph.D.

E-mail pvondracek@fnbrno.cz



kontakty:

Mgr. Helena Kocova

Koordinatorka projektu SMA

Tel: 777 222 425

E-mail: helena.kocova@dumrodin.cz

Mgr. Pavel Dusanek

Koordinator E-learningového vzdélavani ,,Uc¢ime se zvladat SMA*
Rodinné centrum Slany

Tomanova 1671

274 01 Slany

Tel: 312 522 430,773 588 774

E-mail: pavel.dusanek@dumrodin.cz

Mgr. Dagmar Svétlikova
Koordinatorka Rané péce
Stredisko rané péce
Tomanova 1671

274 01 Slany

Tel: 312 522 430

Rodinna poradna Slany

Tomanova 1671

274 01 Slany

E-mail: rodinna.poradna@dumrodin.cz
Tel: 312 52 67 67

Tato brozura byla vydana za finanéni pomoci
Ministerstva zdravotnictvi CR

Ve z MINISTERSTVO ZDRAVOTMNICTVI
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