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Diagnoza a 1é€ba spinalni svalové atrofie: 1. ¢ast: Doporuceni k diagnoze,
rehabilitaci, otopedické a nutriéni péci.
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Souhrn

Spinalni svalova atrofie (SMA) je zdvazna neuromuskularni porucha zptisobena defektem genu
pro preziti motoneuronu 1 (SMNI1). Jeji incidence je pfiblizn€ 1 na 11 000 Ziv€ narozenych.
Mezinarodni konference pro standardy péce pii SMA publikovala v roce 2007 konsenzualni
zpravu o standardni péci pii SMA, ktera byla Siroce vyuzivana po celém svété. V této praci
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zvetejiiujeme ve dvou castech novelizaci oblasti obsazenych v piedchozich doporucenich. V 1.
¢asti seznamujeme s metodami vyuzitymi k formulaci téchto doporuceni a novelizaci tykajici se
diagnozy, rehabilitace, ortopedické péce véetné péce o patet a péce o vyzivu, polykani a zazivani.
Péci o dychani , postizeni dalSich organi, etickym otazkam, 1ékiim a dopadu novych lécebnych
metod SMA je vénovana 2. ¢ast.

1. Uvod

Spinalni  svalové atrofie (SMA) predstavuji  skupinu  neuromuskularnich  poruch
charakterizovanych degeneraci alfa motoneuronti v miSe a v jejich disledku progredujici svalovou
atrofii, parézou az plegii [1]. Nejcastejsi forma SMA je zplisobena defektem genu pro piezivani
motoneuronu 1 (SMN1) lokalizovaného na 5q11.2-q13.3 [2]. M4 Siroké spektrum fenotypickych
projevi, které jsou klasifikovany do klinickych skupin podle véku pii prvnich projevech a
maximalni dosazené motorické funkce: velmi slabi kojenci neschopni sedét bez opory (typ 1),
pacienti schopni samostatné sedét ale neschopni samostatné chtize (typ II), az po pacienty chodici
s SMA détského véku (typ III) a s nastupem projevl v dospélosti (typ IV).

Na mezinarodni konferenci v roce 2004 byla ustavena komise expertii, aby vytvotila spolecnou
zpravu o standardech péce pti SMA [3]. Byly zfizeny pracovni skupiny zabyvajici se riznymi
aspekty diagndzy a managementu, rehabilitace, ortopedické, pulmonalni, nutri¢ni a paliativni péce.
Kazda skupina méla dva vedouci, kteti umoznovali ucast i1 dalSich pfizvanych expertii. Delfska
metoda [4] byla vyuzita k potvrzeni konsenzualniho expertniho zévéru a k identifikaci oblasti, v
nichz nebylo mozné konsenzu dosdhnout a které vyzadovaly dal§i zkoumani.

Konsensudlni zprava o standardni péc¢i pfi SMA byla publikovana v roce 2007 [3]. Smérnice byla
ptijata mnoha klinickymi Iékati po celém svété a pielozena a prosazovana skupinami héjicimi
zajmy pacientil a mezinarodnimi sit€émi zamétenymi na neuromuskulérni poruchy jako je TREAT-
NMD. Pozdé&ji, kdyz zacaly klinické studie SMA [5-8], byly smérnice vyuzivany také v
protokolech jako srovnavaci kritéria pti zafazeni pacientli a béhem ucasti v klinické studii.

V poslednim desetileti ptibyvalo dikazl o zlepSeni prabéhu nemoci vsech typa SMA [9-11]. | v
pfistupu po zavedeni neinvazivni ventilace a enteralni vyZivy, jak bylo navrZeno v ptvodnich
doporucenich standardni péce [12, 13]. Tato zlepSeni se zdaji byt vysledkem doporuceni
obsazenych v konsenzualni zprave a novych pokrokil v péci, které nejsou vzdy popsany v existujict
literature.
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publikované udaje a obecnégji pokrok v oblastech, jimiZ se zabyvala plivodni verze. Byly také
pfidany nové oblasti, napfiklad o akutni péci a resuscitaci, 1écich, nebo postiZeni dalSich organt.



Pottebu novelizace také vyvolalo zahéjeni klinickych studii [ 14]. Schvaleni prvniho 1€ku pro SMA
v prosinci 2016 a slibné pocatecni vysledky z jinych klinickych studii zménily vyhled 1¢kait a
rodinnych pfislusniki, ktefi jsou nyni vice ochotni k proaktivnimu pfistupu v péci, predevsim to
plati o typu L

2. Metody

Tato novelizace se zabyva deviti oblastmi: 1. Diagnoza a genetika; 2. Fyzioterpie terapie a
rehabilitace; 3. Ortopedicka péce, péce o rust a zdravi skeletu; 4. Vyziva; 5. Pulmonalni péce; 6.
Akutni péce v nemocni¢nim prostiedi; 7. Postizeni dalSich organovych systému; 8. Léky; 9. Etika
a paliativni péce.

Pro kazdou oblast byli vybrani dva vedouci, vétSinou jeden z Evropy a jeden ze Spojenych statu,
kteti ptizvali dal$i specialisty v dané oblasti, a kdyz to bylo mozné, alesponi jednoho pacienta s
SMA nebo jeho rodice, ptipadné¢ opatrovnika. Vybér ucastnikii v kazdé podskupiné byl zalozen na
ptisnych kritériich, byli pfizvani odbornici ze vSech kontinentt, kteti publikovali na dané téma,
nebo méli rozsdhlou zkuSenost v oboru a byli ¢leny narodni nebo mezinarodni pracovni skupiny.

Literarni reSerSe identifikovala vSechny relevantni ¢lanky, které byly posouzeny podle jejich
souladu s piedeslymi doporuéenimi [3], nebo obsahovaly nova ¢i protichtidna zjisténi.

Kazdd pracovni skupina uskutecnila dva predbézné konferencni telefonické hovory a
pfinejmensim dvé kola internetovych dotaznikl podle delfské metody. Prvni kolo kladlo oteviené
otazky, aby identifikovalo urcita témata. Druhé kolo se sousttedilo na témata, ktera byla v prvnim
kole popsana jako nejdulezite;si.

Literarni reSerSe a vysledky prvnich dvou kol analyzoval a diskutoval seminaf, kterého se osobné
zucastnili vedouci vSech pracovnich skupin. Vysledky byly analyzovany podle smérnice Americké
pediatrické akademie pro posuzovani doporuceni pro klinickou praxi [15].

Kazda pracovni skupina shrnula kazdou otazku podle toho, zda a) bylo dosazeno konsensu
jednomysing; b) bylo dosazeno vétSinového konsensu, pfi¢emz byl zaznamenan nazor mensiny;
¢) nebylo dosaZeno konsensu a je nutné dalsi tsili.

Po seminafi probéhla dalsi kola delfské metody, aby se identifikovaly nékteré otazky vyzadujici
dal$i pozornost, jak se objevily v prib&hu seminafi. Detaily o pouzitych metodach byly nedavno
publikovany ve zpravé ze seminait [16].



Vysledky byly dale rozdéleny podle funkéni klasifikace z plivodniho dokumentu konsensuélni
zpravy. Vzhledem k tomu, ze pacienti typu III, ktefi ztratili schopnost samostatné chiize , ma;ji
mnoho spolecného s pacienty typu II, byly tyto dvé skupiny spolecné oznaceny jako “sedici”,
zatimco pacienti typu III, ktefi jsou dosud schopni samostatné chlize , jsou oznaceni jako
“chodici”. Pacienti typu I jsou oznaceni jako nesedici.

2.1. Diagnoza SMA

Diagnosticky proces ptfi SMA se od puvodni konsensualni zpravy nezménil [3], jsou ale noveé k
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dispozici ptesnéjsi udaje o genetickém zaklad¢.

Pokud nejsou v rodinné anamnéze predchozi piipady, jsou podnétem k zahdjeni diagnostického
procesu obvykle klinické piiznaky. Klinicky se u kojencii SMA prezentuje hypotonii, progredujici
symetrickou proximalni svalovou slabosti postihujici vice dolni nez horni koncetiny, pii niz
zustavaji nepostizeny obli¢ejové svaly, Castd je ale bulbarni svalova slabost. Oslabeny jsou i
mezizeberni svaly pfi relativné méné postizené branici, nasledkem ¢ehoz je typicky “zvonovity”
hrudnik a paradoxni dychani. Pro détskou formu je podobné typickd hypotonie a proximalni
slabost, bulbarni a respiracni nalez je ale mén¢ vyrazny.

U pfiblizné 96% nemocnych je SMA zplsobena homozygotnim chybénim exonlt 7 a § genu
SMN1, nebo v nékterych ptipadech pouze exonu 7 [2, 17-20]. VétSina nemocnych zdédila delece
v SMNL1 od svych rodi¢t, ve 2% piipadi byly popsany de novo delece na jedné ze dvou alel [21].
Ve 3-4% pripadl jsou nalézany jiné mutace SMN1, typicky s deleci v SMN1 na druhé z alel [22].

Populac¢ni studie ukazaly rozdily ve frekvenci pfenasect deleci v SMN1, pficemz nejvyssi
frekvence (2,4%) ptenasecl je u obyvatel Asie [23]. Lokus SMN je soucésti tiseku genomové
reverzni duplikace na chromozomu 5, kterd obsahuje paralogni gen SMN2. SMN2 je u vSech
nemocnych SMA intaktni. V celkové populaci je v§ak pocet kopii SMNZ2 variabilni, od 0 do 6 kopii
na chromozomu 5. Nemocni SMA vZzdy nesou alespoii jednu kopii SMN2.

Diagnéza SMA je zaloZzena na molekularné genetickém vySetfeni. Genetické vySetfeni
SMN1/SMN2 je vysoce spolehlivé a je metodou volby, pokud je o chorobé uvazovano v typickych
ptipadech (Obr. 1). Pti typickych pfiznacich neni potfebna svalova biopsie.
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Obrazek 1. Diagnosticky algoritmus pri spinalni svalové atrofii (SMA: spinalni svalova atrofie; SMN1: gen SMN1; SMN2:
gen SMN2; NMD: neuromuskularni poruchy; EMG: elektromyografie; NCV: kondukcni studie; CK: kreatinkinaza; WES:
sekvenovana celého exomu; WGS: sekvenovani celého genomu).

EMG také neni obvykle zapotiebi u déti s typem I a II. Toto vySetieni miize byt uzite¢né u vice
chronickych forem, kdy miize byt fenotyp méné napadny. Koncentrace kreatinkindzy (CK) v séru
jeu SMA obvykle normalni nebo pouze mirné zvySena, byly v§ak vyjime¢né zaznamenany znacné
(10x) zvysené hodnoty a toto zvyseni tedy nemusi diagnézu SMA vylucovat [24].

Metodou zlatého standardu genetické diagnostiky SMA je kvantitativni analyza SMN1 a SMN2 s
vyuzitim metody ligace dvou sond a nasledné amplifikace (MLPA), kvantitativni polymerazové
fetézove reakce (QPCR) nebo sekvenovani nové generace (NGS) [23, 25-27]. Homozygotni delece
v SMN1 mohou byt také identifikovany PCR a naslednym restrikénim mapovanim. Tato metoda
je rychlejsi a levnéjsi, Casto je dostupna v jakékoli laboratofi, neumoziuje vSak stanoveni poctu
kopii SMN1 a SMN2. Nicménég, znalost poctu kopii SMN1 je relevantni pro identifikaci
heterozygotnich deleci, zatimco pocet kopii SMNZ je dileZity pro prognézu a terapeuticky piistup.

Chybéni obou tplnych kopii SMN1 je diagnostické pro SMA. KdyZ chybi jen jedna tplna kopie a
klinicky fenotyp odpovida SMA, zbyvajici gen SMN1 by mél byt sekvenovan a mély by byt
hledany nenapadnéjsi mutace. Kdyz jsou pritomny ob¢ tplné kopie SMN1, diagn6za SMA je velmi
nepravdépodobna, ale gen SMN1 by mél byt sekvenovan v piipadé napadného typického fenotypu
nebo pokrevni piibuznosti rodi¢ti. Pokud sekvenovani zjisti intaktni gen SMN1 pti fenotypu
pfipominajicim SMA, vcetné neurogenni léze podle EMG, mélo by se uvazovat o jinych
poruchach motoneurontl.



Tabulka 1
Rehabilitace. Vysetieni a zakroky.

VySetieni

Zakroky

Na co dbat pri péci

Drzeni téla

Skoliéza

Nestabilita kyc¢li
Schopnost sedu
Deformity hrudniku

Nesedici

Kontraktury (rozsah
pohybu, goniometrie)

Svalova slabost
(Protigravita¢ni
motorika)

Funkéni skaly (CHOP
INTEND)

Motoricky vyvoj
(HINE)

Sedici Drzenf téla

Deformity nohy a
hrudniku

Skoli6za a Sikma panev
Nestabilita ky¢li

Kontraktury (rozsah
pohybti, goniometrie)

Funk¢ni skaly (HFMSE,
RULM, MFM)

Svalov4 slabost
(vysetteni sily)

Polohovani a ortézovani

Kazdodenni vyuZiti sedacich systémdj,
opor sedu a polohy, hrudni a kréni
ortézy k opote hlavy

Statické hrudni orézy maji byt
uzpisobeny k podpoie dychani
vcetné otvori v oblasti bricha.
Strecink

Kazdodenni vyuZziti ortéz na hornich
a dolnich koncetinach k protahovani
a podpote funkce véetné rozsahu
pohybi. K polohovani a protahovani
jsou doporucovany statické ortézy,
imobilizatory kolene a ortézovani
ruky. K protahovani a polohovani
mohou byt vyuzivany AFO a KAFO. K
polohovani jsou vyuZzivany TLSO.
Stoj s oporou.

Podpora funkce a mobility

Vyuziti sedacich a pohyb umoziujicich
systémi

Pohyblivé opory pomahajici funkci
hornich koncetin.

Polohovani a ortézovani

Kazdodenni vyuziti sedacich systémi,
opor sedu a polohy, hrudni a kréni
ortézy k opore hlavy

Statické hrudni ortézy maji byt
uzpisobeny k podpoie dychani
vcetné otvord v oblasti bricha.
Strecink

KaZdodenni vyuziti ortéz na hornich
a dolnich koncetinach k protahovani
a podpote funkce véetné rozsahu
pohybi. K polohovani a protahovani
jsou doporucovany statické ortézy,
imobilizatory kolene a ortézovani
ruky. K protahovani a polohovani
mohou byt vyuzivany AFO a KAFO. K
polohovani jsou vyuzivany TLSO.
Stoj s oporou.

Podpora funkce a mobility

Vyuziti sedacich a pohyb umoziujicich
systému

Pohyblivé opory pomahajici funkci
hornich koncetin.

Aby byly ortézy tcinné, mély by byt pouzivany
nejméné 60 minut az pfes noc.

Trvani procedury efektivniho protahovani a rozsahu
kloubnich pohybii bude zaviset na potiebach daného
pacienta, stavu kloubt a cilech rehabilitace.

Cviky k protahovani a pohyblivosti kloubli maji byt
provadény nejméné 3-5 krat za tyden.

Minimalni ¢etnost efektivniho ortézovani je 5 krat za
tyden.

Jsou doporucovany hracky s vypinacem, lehka
chrastitka, vybava pro koupani, upravené lizko,
zarizeni podporujici horni koncetiny a zvedaci zatizeni.
Zatizen{ sledujici pohyby o¢i pro ovladani okolniho
prostiredi a komunikaci prosttednictvim pocitact.
Kocarky s moznosti sklopeni a lehu na zadech,
motorové voziky maji mit pfizplisobeny sedaci systém
s moznosti nastaven{ sklonu/sklopeni

Ortézy by mély byt aplikovany minimalné 60 minut az
pres noc.
Minimalni frekvence ortézovani: 5krat tydné.

Minimalni frekvence protahovani a podpory rozsahu
pohyblivosti: 5-7 krat tydné. Kdyz je provadén strecink
nebo mobilizace kloubt, dbejte na to, aby byly klouby
ve spravné poloze béhem celé procedury.

Stoj s oporou by mél byt provadén az 60 minut, s
minimalni frekvenci 3-5 krat tydné, optimalné 5-7krat
tydné. Cviceni miiZze mit vliv na funkci, silu, rozsah
pohybd, vytrvalost, kazdodenni ¢innost, zapojeni do
spolecnosti a rovnovahu.

Je doporucovano plavani, hippoterapie a sport na
vozicich. Vsichni sedici by méli mit elektrické
motorové voziky s individualné upravenym systémem
opory a sedu.

U slabsich pacienti je nékdy nutnd moznost
motorového sklopeni/zvednuti sedadla.

Odlehc¢ené manualni voziky nebo voziky s pfidatnym
pohonem kol jsou idealni k podpoi'e samostatné
mobility silnéjsich pacientd.



Chodici

Pohyblivost Podpora funkce a mobility
Testy na cas

VySetieni vytrvalosti
(6MWT)

Pady

Funkéni skaly (HFMSE,
RULM)

Svalova slabost
(vysetreni sily)
Kontrakturt (rozsah
pohybd, goniometrie)

Protahovani

Dr¥eni téla Polohovani a ortézovani
Skoliéza

Nestabilita ky¢li

Pro chodici pacienty s SMA je doporucovano aerobni
nebo kondic¢ni cviceni. Mezi moZnosti patii: plavani,
chiize, cyklistika, joga, hippoterapie, veslovani,
elipticky/ kriZovy trénink. Programy cviceni by mély
byt navrZzeny a provadény pod dohledem fyzického
nebo pracovniho terapeuta obezndmeného s SMA.
Optimalni délka aerobniho cviceni je prinejmensim 30
minut.

Minimalni frekvence: 2-3krat tydné, optimalni: 3-
5krat. UdrZujte flexibilitu cestou aktivné asistovaného
streCinku a podle individualnich potieb pouzivejte
ortézy.

Doporucte néjakou formu balan¢niho cviceni. Ortézy
dolnich koncetin jsou pouzivany k podpore postaveni

a funkce hlezna a kolene. Hrudni ortézy mohou byt
vyuzivany k podpore drzeni téla v sedu.

Tabulka 1. CHOP INTEND, Children Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders; HINE,
Hammersmith Infant Neurological Examination;, AFO, hlezenni a nartova ortéza; KAFO, kolenni, hlezenni a nartova
ortéza; TLSO, thorako-lumbo-sakralni ortéza (korzet); HMFSE, Hammersmith Function Motor Scale Expanded;
RULM, Revised Upper Limb Module, revidovany modulovy test horni koncetiny, MFM, Motor Function Measure,
funkéni motoricka stupnice; 6MWT, 6 Minute Walk est, test Sestiminutové chtize; SMA, spinalni svalova atrofie.

Bylo dosazeno konsensu, ze i kdyz neni pocet kopii SMN2 nutny pro stanoveni diagnézy SMA,
m¢él by byt rutinné stanovovan, protoze je to dulezity faktor ovliviiujici zavaznost fenotypu SMA
[26, 28-30] (Dodatkova tabulka S1).

VétSina nemocnych s SMA typu I nese dvé kopie SMN2, nemocni typu II a typu Illa (projev
onemocnéni pied 3. rokem) tfi kopie SMN2, nemocni typu IlIb (projev onemocnéni po 3 letech
veku) ctyti kopie SMN2, nemocni typu IV pak Etyfi az Sest kopii [26, 30]. I kdyz existuje silna
korelace mezi po¢tem kopii SMN2 a zavaznosti onemocnéni, existuji vyjimky a v jednotlivych
ptipadech nemusi byt pocet kopii SMN2 prediktivni pro zavaznost fenotypu. Tato vyhrada by méla
byt zminéna, kdyz je podévana zprava o poctu kopii nebo pii rozhovoru s nemocnymi nebo jejich
rodinnymi pfislusniky.

Dalsi divod pro zjisténi poctu kopii SMN2 spociva v tom, Ze je v sou€asnosti pouzivano jako
kritérium pro zatfazeni pacientli do klinickych studii [7, 8].

Ptitomnost SMN1 pii sou¢asném homozygotnim chybéni SMN2, coz je genotyp nalézany u 3-5%
kontrolnich jedincti, nema zadné zjevné dopady na fenotyp [2, 20]. Pfitomnost alespoii jednoho
pln¢ funkéniho genu SMNL1, coz je typicky ndlez u prenase¢i SMA, opravdu dostatecné chrani
pifed SMA.



Pti diagndze je pochopiteln¢ dalezité genetické poradenstvi stejné jako psychologickd podpora
rodiny, zejména kdyz je sd€lovana diagn6za SMA typu I.

2.2 Management: multidisciplindrni pristup

Multidisciplindrni pfistup je klicovym prvkem managementu SMA [1, 3]. SMA je komplexni
onemocnéni vyzadujici rizné aspekty péce a razné odborniky, zadny z aspekti by nemél byt
provadén izolovang, ale jako soucast multidisciplinarniho pfistupu (Obr. 2). V minulosti musely
rodiny koordinovat vSechna vySetfeni a kontrolni navstévy, dnes je ale doporucovano, aby
koordinaci zajiStoval jeden z 1¢kaili, obvykle neurolog nebo neuropediatr, ktery znd pribch
onemocnéni a mozné komplikace. To mu umoznuje monitorovat rizné piiznaky provazejici
progresi nemoci a kde je to mozné, poskytnout anticipatorni (piedvidajici) péci.

2.3. Neuromuskularni a muskuloskeletalni vysetieni

Ke klinickému posouzeni SMA patii fyzikdlni vySetfeni se zvlastnim zaméfenim na
muskuloskeletalni systém a jeho funkéni postizeni. Zptsob posouzeni bude odpovidat aspektim,
které jsou relevantni pro dany stupeii postizeni (Dodatkové tabulka S2). Soucasti by mély byt rizné
zpusoby posouzeni svalové sily a rozsahu pohyblivosti kloubii vhodné stupnice k posouzeni
motorickych funkci [31-35] a zkouSky na ¢as ke sledovani funkci, které maji vyznam pro aktivity
kazdodenniho zivota. (Tabulka 1).

Takové hodnoceni by mélo byt rutinné provadéno vyskolenymi vysettujicimi kazdych 6 mésict,
pokud nenastanou okolnosti vyzadujici jiné sledovani. Pravidelné monitorovani téchto ptiznaka
umozni  sledovat vyvoj v  Case,
identifikovat stavy vyzadujici intervenci a
odpovéd’ na tuto intervenci. Zavedeni

. takovychto hodnoceni také umozZni
muskulirmi/

rehabilitace porovnat jednotlivé vysledky s progresi
popsanou v nedavnych studiich [36, 37].

2.4. Rehabilitace

Od publikace pavodniho konsenzu
ptfibyvalo dokladli pro to, Ze proaktivni
pfistup vcetné pravidelného vyuziti
fyzikalni terapie (FT) miize ovlivnit vyvoj

Obrazek 2 Multidisciplinarni pfistup




progrese. V nedavné studii o “sedicich™ a “chodicich” byly u celé kohorty v pribéhu 12 mésict
funk¢ni zmény minimalni, pfi¢emz nékolik vyjimeénych ptipadi, u nichz se projevila podstatné;si
ztrata funkCnich aktivit, byli ¢asto nemocni s kloubnimi kontrakturami, ndhlym zhorSenim
skolidzy, nebo s nadmérnym ptibranim na vaze [36]. Jiné zpravy popsaly pozitivni vliv ortéz, dlah
a cviceni [38-45] (Dodatkova tabulka S3).

2.4.1 Nesedici
K primarnim cilim rehabilitace nesedicich patii: optimalizace funkce, minimalizace poskozeni a
optimalizace tolerance raznych poloh (Tabulka 1).

2.4.1.1. Strecink (protahovani). V¢etné uziti ortéz a dlah, aktivnich a pasivnich technik, podpér [?
supporting frames] pro leZzeni na zadech a ve stoje a sériového sadrovani. Pro vertikalni stabilizaci
a usnadnéni funkce je doporucovana mekka ortéza jako podpora hrudniku. Kdyz neni ovladani
hlavy plné vyvinuto nebo zcela chybi, je k podpoie hlavy casto pouzivan kréni limec, aby se snizilo
riziko asfyxiace pfi vzpiimené poloze.

2.4.1.2. Polohovadni. Mé&ly by se pouzivat sedaci systémy a polohové podpéry vcetné podpér lehu
na zadech s vilci, bean bags, tvarované polstafe nebo kliny. Jsou doporu¢ovany na miru tvarované
systémy pro sezeni a spani. K podpofe pohyblivosti jsou doporu¢ovany ru¢ni nebo motorové
voziky se sklopnou opérkou a sedacim systémem na miru.

2.4.1.3. Pohyblivost a cviceni. K podpote funkci jsou doporucovany asistencni technologie a
adaptivni zafizeni. Pro zlepSeni komunikace jsou také doporucovany zatizeni pro sledovani
pohybti o¢i. Nékteti nesedici mohou bezpecné absolvovat aquaterapii s pfiméienou podporou
hlavy a krku a za stalého dohledu.

2.4.1.4. Fyzioterapie hrudniku. Fyzioterapie hrudniku je dileZitou soucasti hodnoceni a
managementu. ZvI1ast’ diilezita je pfi doprovazejicich onemocnénich nebo v perioperacnim obdobi
a jako profylaxe k udrZeni volnych dychacich cest a zlepSeni ventilace. K manualnim technikam
patii poklep, vibrace a polohovani umoziujici polohovaci drenéz.

2.4.2. Sedici
Hlavnim cilem rehabilitace u sedicich pacient je prevence kontraktur a skolidzy a udrZeni,
obnoveni nebo posileni fyziologickych funkci a mobility.

2.4.2.1. Strecink. K protahovani jsou vyuzivany manudlni techniky, ortézy a dlahy, dale aktivni
asistovany strecink, stoj s podporou/vertikaliza¢ni stojany a polohovaci techniky jako je sériové
saddrovani. Rizné formy streCinku by mély byt provadény fyzioterapeutem nebo ergoterapeutem



nebo za jeho dohledu. Ke kazdodennimu protahovani by také méli byt zaSkoleni rodice a
opatrovnici.

D¢élka procedury efektivniho protahovani zavisi na potiebach individualniho pacienta, stavu
kloubi a cilech rehabilitace.

2.4.2.2. Polohovani. K udrzeni postoje a podpote funkci jsou doporucovany torako-lumbalné-
sakrali ortézy. Ke zvySeni bezpecnosti a pii transportu jsou Casto uzivan kréni limec. Statické,
dynamické a funkéni ortézy jsou pouzivany k polohovani, vertikalizaci, a kde je to mozné, k
podpote pohybu.

Stoj s podporou je dulezity pro usnadnéni protahovéani dolnich koncetin, také k podpote
fyziologickych funkci a zdravého skeletu, umoziuje ¢innosti pii vertikalnim postoji a podporuje
spravné postaveni patefe a trupu.

2.3.2.3.  Pohyblivost a cviceni. VSichni sedici by méli mit elektrické voziky s individualni
podpérou polohy a sedacim systémem. Posouzeni schopnosti pohybu v motorovém voziku mtize
byt provedeno jiZ pfed druhym rokem véku [46]. Odleh¢ené manudlni voziky nebo voziky s
ptfidavnym pohonem jsou idedlni k podpote samostatného pohybu u silngjSich pacientd. Jsou
podporovany programy cviceni a ¢innosti, které vedou ke svalov¢ aktivité, protoze mohou udrzet
nebo zlepsit funkce, silu, rozsah pohybu, vydrz, rovnovahu, kazdodenni ¢innosti a ucast ve Skole,
spoleCenském zivoté a zaméstnani. Pro sedici je jako cvi¢eni doporucovana akvaterapie,
koncentrické a excentrické cviky a celkové kondi¢ni cviceni proti odporu nebo bez odporu.

2.4.2.4. Fyzioterapie hrudniku. Podobn¢ jako u nesedicich je fyzioterapie hrudniku dilezitou
soucasti managementu, zejména u slabého typu II, at’ uz jako profylaxe, pfi nasedajicim
onemocnéni, nebo v perioperacnim obdobi. Manualni techniky jsou podobné jako u nesedicich.

2.4.3. Chodici
Hlavnim cilem rehabilitace u chodicich je udrzet nebo podporovat funkce, pohyblivost, dostate¢ny
rozsah pohybi kloubd, zlepsit rovnovahu a vydrz.

2.4.3.1. Programy cviceni/aktivit. Programy cvi€eni se budou v mnohém podobat doporuc¢enim
pro sedici. Navic by méla byt soucasti programu dynamicke 1 statické cviky k posileni rovnovahy.

2.4.3.2. Strecink a rozsah pohybu. K metodam stre¢inku a podpote rozsahu pohybt v kloubech
patfi pasivni a aktivné asistované techniky streCinku. Ortézy dolnich koncetin jsou vyuZivany
pfedevS§im k udrzeni flexibility, postaveni a funkce hlezna a kolene. Pfi chiizi obvykle neni
vyuzivana hrudni ortéza, protoze mize nepiiznivé ovliviiovat schopnost pohybu a omezovat



efektivni kompenzacni strategie. V ptipad¢ potreby vSak muze byt pouzita k podpote polohy v
sedu.

2.4.3.3. Pohyblivost. Pti snizené vydrzi jsou pro zajisténi funkéni nezavislosti doporuc¢ovany lehké
manualni voziky, pfipadné¢ s pfidavnym pohonem. K usnadnéni samostatného pohybu na delsi
vzdalenosti 1ze uvazovat o elektrickych vozicich nebo skutrech.

2.5. Ortopedicka péce

2.5.1. Prevence a lécba deformit patere

2.5.1.1. Nesedici. Vzhledem K jejich omezené dobé pieziti byla az dosud u nesedicich péce o patef
malokdy zvazovana jako mozny ptistup, pokud neméli stabilni respira¢ni a alimentarni funkce [3,
47]. Mohou byt pouzivany specialni rigidni ortézy umoziujici stabilni polohu v sedu, pokud
nebrani respiracni funkci (Obr. 3). Cobbtiv uhel v leze na zddech nebo v sedu s podporou trupové
ortézy mize byt vyuzivan pii sledovani progrese [47]. Zavedeni novych 1é¢ebnych postupii
vedoucich k delsimu preziti a celkovému funkénimu zlepSeni [7, 8] u téchto pacientl rychle méni
piistup k péci o zdravi patete.

Fyzikilni vysetfeni
patefe

RTG patefe

Cobbirv dhel <15-200 Cobbity ithel =15-20° 2500

Sledovat Hrudut octézovinga Indikovat operaci
sledovat

U pacientii s nezralym skeletem
zvaite rostouci tyce, VEPTR,
magnetické tyce

U pacientd se zralym skeletem
fiize obratla

Obrazek 2 Lécbha deformit patere (VEPTR: Vertical Expandable Prosthetic Titanium Rib, distrakéni systém pro
oSetreni skoliozy u malych déti).

2.5.1.2. Sedici

2.5.1.2.1. Vysetreni. U déti s SMA 1. a Il. typu je stale velmi Casta skolioza, s incidenci mezi 60 a
90% a nastupem v raném détstvi [1, 48]. Hypotonické zakiiveni patefe béhem détstvi trvale
progreduje. U vétSiny pacientli se také rozviji ur¢ity stupen hrudni kyfozy.

Vysetieni patefe méa byt provaddéno jakou soucast rutinniho klinického vySetfeni. Kdyz je
podezieni na kyfoskoliozu pii vySetieni v predklonu v sedu nebo ve stoje, mély by byt provedeny



rentgenové snimky patefe v piedozadni a bocni projekei v nejvzpiimené;si poloze, kterou pacient
samostatné¢ zaujme (tj. v sedu u déti, které mohou samostatné sed¢t, ve stoje u SMA III) k
zaznamenani a kvantifikaci rozsahu deformity patefe v koronalni a sagitalni roviné. Pacienti s
SMA 1 a II se skolidzou vétsi nez 20 stupnit maji byt monitorovani kazdych 6 meésicii pred
dosazenim zralosti skeletu a kazdym rokem po dosaZeni zralosti. Casto je doporu¢ovano vyuziti
spinalnich ortéz k podpote hypotonického trupu a zvladnuti skolidzy vétsi nez 20 stupni, zvlaste
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pouzivat, byly doporuc¢ovany jak rigidni, tak mékké torakolumbalni ortézy.

2.5.1.2.2. Operacni reseni. Ortézovani je paliativni metoda, nedokaze zastavit progresi deformity
patete [49. 50]. Proto je Casto indikovan operacni zékrok na pateti k udrzeni rovnovahy trupu v
sedu, napravé deformovaného hrudniku k usnadnéni respirace a pro zlepseni celkové kvality zivota
[50-55]. Rozhodnuti o zakroku na patefi je vedeno predevsim velikosti zakiiveni (tj. Cobbiv thel
hlavni kfivky vétsi nebo rovny 50 stupiitim) a rychlosti progrese (10 nebo vice stupiiti za rok). Mél
by byt bran ohled i na dalsi faktory, jako je omezeni respira¢ni funkce, “destnikova” [je to totéz
jako zvonovitd?] deformita hrudniku, hyperkyféza a neptiznivé dopady na funkéni mobilitu,
asymetrie panve a nerovnovaha trupu. K posouzeni rizika operace a pooperacni respiracni péce by
mélo byt pamatovano na piedoperacni vySetfeni respiracnich funkeci.

Bylo dosazeno shody v nazoru, Ze operacni naprava deformit patefe ma byt provadéna az po 4.
roce véku (Doplitkova tabulka S4).

U pacientd s nezralym skeletem mladsich nez 8 az 10 let by mélo byt uvazovano o “proristové”
instrumentaéni korekci, ktera stabilizuje a napravuje deformitu patete, umoziuje vsak dalsi rust
patete [3, 50, 52, 56-60]. V zajmu omezeni potieby opakovanych zakrokd jsou v posledni dobé
prosazovany magneticky ovladané rostouci tyCe [61] jako alternativa tradi¢nich rostoucich tyci,
které vyzaduji opakované prodluzovani operativni cestou [62-65]. V ptipadech déti ve veéku 8 az
12 let nebyla praxe riznych ¢lent expertniho panelu jednotna. Chirurgicky piistup se lisil podle
klinického stavu, predev§im kostni zralosti a ocekavaného dalSiho riistu patefe. U pacientl s téméf
zralym skeletem ve véku od 12 let by méla byt provedena zadnim ptistupem definitivni fize
segmentalniho typu s dvéma tyemi, bud’ bez zahrnuti panve, nebo zahrnujici panev v piipadech,
kdy je panev soucasti skoliotického zaktiveni [66]. Zatimco nebyly zndmy publikované studie o
tom, jak zajistit intrathekalni ptistup u pacientti podstupujicich instrumentaci na patefi, panovala
shoda, Ze na jedné nebo dvou Grovnich uprostfed lumbalni oblasti by mél byt zachovan v medialni
roving intrathekalni pfistup k podavani neddvno schvalenych 1€kt jako je nusinersen, antisense
nukleotid, ktery nepronika hematoencefalickou bariérou. O nahrazeni prortstové instrumentace
definitivni zadni fuzi patete by mélo byt rozhodovéano individualné u kazdého nemocného.



2.5.1.2.3. Deformity hrudniku, insuficience hrudniku a zdravi plic. Nasledkem chabé svalové
podpory trupu a hrudniku je u déti se SMA zvySend incidence hrudni insuficience vyvolana
skoli6zou a kolapsem zeber [50, 67]. Kolaps zeber (pfipominajici slozeni deStniku) vede k
deformité “destnikového hrudniku” [53, 54, 67-69]. Retrospektivni studie déti s hypotonickou
skoli6zou 1é¢enych proriistovymi instrumentacnimi systémy zaloZenymi na patefi nebo Zebrech
ukdzala, Ze je tento pfistup malo efektivni pro zlepSeni destnikové deformity nebo zvétseni objemu
hrudniku, neni proto doporucovan [67].

2.5.1.2.4. Nestabilita kycli. Nestabilita kycelniho kloubu je u pacientti s SMA ¢asta [3, 50, 55, 70].
N¢ekolik starsich studii nedoporucovalo chirurgickou napravu s tim, ze kyc€elni klouby maji po
operaci tendenci k subluxaci nebo dislokaci, a Ze kycCelni patologie je malokdy bolestiva [3, 50,
55, 70]. Tyto studie vSak nevzaly v ivahu moderni chirurgické techniky a nehodnotily pacienty v
mladém dosp€lém nebo stfednim véku. Jednostrannd nebo dvoustranna nestabilita kycelniho
kloubu by méla byt operac¢né feSend pouze u pacientd, kterym piisobi vyraznou bolest.

2.5.1.2.5. Kontraktury. Kontraktury jsou u pacienti s SMA bézné nasledkem omezeného rozsahu
pohybti, déletrvajici statické polohy a nerovnovahy agonistickych a antagonistickych svala [50,
71, 72]. Z hlediska funkce a symptoma mohou kontraktury u pacienti s SMA omezovat funkci a
vyvoléavat bolest [24, 42-46, 71-75]. Konzervativni 1é¢ba kloubnich kontraktur byla popsana v
oddilu o rehabilitaci [24, 42-46]. Chirurgické feSeni kontraktur na hornich a dolnich koncetinach
by mélo byt zvazovano, kdyz jsou bolestivé nebo omezuji funkci.

2.5.1.2.6. Lécba zlomenin. Nasledkem necinnosti, osteopordzy a nizké hladiny vitaminu D jsou
zlomeniny ze zvySené fragility u déti s SMA I a II Casté. U nechodicich pacientii je obvykle
doporucovana nekrvavd lécba imobilizaci litou dlahou. Neméla by vSak byt uplatiiovana
dlouhodobd (déle nez 4 tydny) imobilizace, kterd zhorSuje svalovou atrofii a osteoporézu z
ne¢innosti. Chodicim pacientlim se zlomeninami dlouhych kosti dolnich koncetin a nechodicim
pacientim se zlomeninou kyc¢le obvykle prospéje chirurgickd stabilizace s vyuZzitim
nitrodfennovych hiebli nebo premostujicich dlah, které bezprostredné obnovi stabilitu kosti,
podpoii rychlejsi obnovu rozsahu mobility koncetiny a urychli hojeni zlomeniny. U vSech typt
SMA je dutlezité pravidelné posouzeni riistu. Méla by byt vyuzita expertiza nutri¢niho terapeuta k
navrzeni pfiméfené diety, monitorovani nejen vahy, ale i pfijmu tekutin, makronutrientl 1
mikronutrientti, pfedev§im vapniku a vitaminu D k podpote zdravi kosti [76-78]. Ristové grafy
specifické pro SMA dosud nejsou k dispozici. Vzhledem ke zménam slozeni téla pii SMA [79-81]
nejsou experti zajedno, zda jsou standardizované grafy samy o sob& vhodné k monitorovani riistu,
1 kdyZ mohou byt uZite¢né k posouzeni trendu.

2.6. Péce o vyzivu, polykani a gastrointestinalni dysfunkce



Je popsana ptfedevSim porucha polykani a dysfagie, kontrola télesné vahy a gastrointestindlni
dysfunkce (Tabulka 2).

U vsech typt je dilezité anamnesticky zjistit a zaznamenat gastrointestindlni pfiznaky jako je
gastroezofagealni reflux, zéacpa, uzivani latek upravujicich stfevni motilitu, opozdéné
vyprazdnovani zaludku a zvraceni.

V poslednich nékolika letech ptibyvaly doklady o moznych metabolickych abnormalitach u
pacientli s SMA, jako je metabolickd acid6za, abnormalni metabolismus mastnych kyselin,
hyperlipidémie, hyperglykémie, hypoglykémie a poruchy mitochondrii ve svalech [82, 84]. U mysi
s SMA byly nalezeny poruchy metabolismu glukozy a vyvoje pankreatu [85-89]. Pozdé&ji byly
potvrzeny abnormality metabolismu gluk6ézy u nékterych obéznich pacienti s SMA [91, 92] a
zmény pankreatu potvrzeny post mortem u pacienti s SMA [85].

2.6.1. Nesedici

bezpecné polykani. (Dopliikova tabulka S5). Bulbarni dysfunkce mtize vést k aspiraci a infekcim
plic. Fluoroskopické vysetfeni polykaciho aktu s baryovou suspenzi je doporucovano kratce po
diagndze, a pokud je tivodni vySetfeni normalni, ma nasledovat peclivé monitorovani, aby byly
zjistény Casné znamky obtizi pti piijmu potravy. V jednom roce v€ku se u pacientii Casto projevi
kontraktura maseteri a omezuje moznosti ordlni alimentace. MlZe to byt limitujicim faktorem u
pacientil 1écenych nusinersenem, u nichz dochézi ke zlepSeni sily bulbarnich svali.

K optimalni nutriéni péc¢i patii priabézné hodnoceni vahy a vysky spolu s analyzou diety. U
pacienti s typem I vede slabost zvykacich svall, dysfagie a respira¢ni problémy ke snizeni
kalorického pfijmu a riziku podvyzivy. ZvySend namaha pii dychani mize navic zvySovat
energeticky vydej a kalorickou potiebu, coz dale zvysuje riziko podvyzivy.

2.6.1.2. Zakroky. Jako proaktivni péce po zjiSténi patologie polykaciho aktu nebo pfi
nedostate¢ném rlstu je doporuCovano kratkodobé zavedeni nasogastrické nebo nasojejundlni
sondy, nez bude mozné provést gastrostomii a zavést dlouhodobou sondu. I kdyz nedoslo k
jednomysiné shodé, mnoho experti dava pirednost provedeni Nissenovy fundoplikace soucasné se
zavedenim gastrostomické sondy vzhledem ke sniZené gastrointestinalni motilité, refluxu a
zvySenému nitrobfisnimu tlaku nasledkem respira¢nich zakrokd [92] (Doplikova tabulka S6).
Méne¢ shody bylo dosazeno o efektu urcitého typu diety. Lisi se ndzory na vyuziti aminokyselinové
(AA) diety zaloZené na podavani volnych aminokyselin [83, 93]. Experti se shodli, ze druh diety
a zpusob jejiho podavani ma vychazet z jeji individualni tolerance. Ke zmirnéni pfiznakl zacpy a
gastrointestinalni dysmotility je doporu¢ovana dostatecna hydratace, probiotika a latky upravujici
motilitu stfev.



Tabulka 2

Posouzeni stavu vyzivy a 1é¢ebné zakroky.

VySetieni

Zakroky

Na co dbat pii péci

Nesedici

Sedici

Chodici

Videofluoroskopické vySetieni
polykaciho aktu kratce po diagnéze a
klinickych znamkach dysfagie (slabé
sani, unava, chraptivy “vlhky” hlas,
opakované pneumonie)

ObtiZe pti krmeni (zadrzovani
potrvavy v ustech, kontraktury
zvykacich svali, prodlouzena doba
krment)

Nutri¢ni analyza zdznam o slozeni
potravy/ rozvrhu
krmeni.Monitorovani pii akutni péci.
VySetreni hladiny 25-
hydroxyvitaminu D, sloZeni téla a
kostni denzity

Posouzeni symptomi dysfagie/
aspirace/obtizi pti jidle
Videofluoroskopické vySetieni
polykaciho aktu pokud klinicky nalez
svéddi pro dysfagii. Nutri¢ni analyza
zaznamd o sloZeni potravy/frekvenci
jidel Longitudindlnf antropometrické
sledovani (vyska, vaha, OFC =
okcipitofrontalni obvod hlavy) Mize
byt indikovano laboratorni
nutricionistické vySetreni.
Monitorovani pti akutni péci
Laboratorni vySetreni metabolismu
glukézy,

25-hydroxyvitaminu D, sloZeni téla a
kostni hustoty (DXA = dvojfotonova
rentgenova

absorpciometrie)

Zacpa

Konzultace s dietetikem p¥i obavach z
nadmérné/ nedostatecné vyzivy
Nutri¢ni analyza/monitorovani pri
podvaze nebo nadvaze Longitudinalni
antropometrické sledovani (vyska,
vaha, OFC) Laboratorni vySetteni
metabolismu glukézy, 25-
hydroxyvitaminu D

Pokud je vySetreni polykaciho aktu normalni, zvazte
odbornou terapii/dpravu prijmu potravy P¥i poruchich
polykaciho aktu nebo zastaveé ristu zaved'te jako proaktivni
péci nosni sondu dokud nebude mozné zavést perkutanni
gastrickou sondu spolu s Nissenovou fundoplikaci.

Dietetik by mél upravit prijem kalorif, tekutin, makro- a
mikronutrientti a rozvrh krmeni. MiZe byt indikovano
nutricionistické laboratorni vySetteni.

Omezte dobu la¢néni béhem akutni péce na méné nez 6
hodin. Pti nasedajicim onemocnéni zajistéte dostate¢ny
prijem tekutin. Monitorujte hladinu elektrolytd a upravte ji
podle potreby.

Monitorujte hladinu glukézy pro korekci hypo/
hyperglykémie.

Zajistéte dostate¢ny ptijem vapniku a vitaminu D pro kostni
zdravi.

Dostatecna hydratace. Pouziti 1ékii regulujicich motilitu
stiev.

Pokud bezpecné polyka, odeslete specialistovi k
terapii/modifikaci pf{jmu potravy.

Pfi poruse polykani nebo neni-li terapie dostatec¢na, zaved'te
nosni sondu pied zavedenim dlouhodobé gastrické
alimentacni sondy.

Pri zastave ristu podavejte dopliiky vyzivy. Predejte
dietetikovi pro zvySeni ptijmu kalorii v potravé bohaté
Zivinami.

Upravte ptijem kalorii, tekutin, makro- a mikronutrienti
podle riistu a dosavadniho p¥ijmu. U jedinct s nadvahou
omezte piijem kalorii, zachovejte co nejvétsi piijem
nutrientd.

Omezte lacnéni béhem akutni péce. Pfimérena doba la¢néni
zavisi na predchozim stavu vyzivy a povaze akutni piihody.
Zajistéte dostatecny piijem tekutin béhem nasedajiciho
onemocnéni. Monitorujte hladinu elektrolytli a upravte ji
podle potieby.

Monitorujte hladinu glukézy a korigujte hypo/
hyperglykémii. Indikovano u jedinct se zvySenim télesného
tuku nebo jinymi priznaky prediabetu.

Dostatecny prijem vapniku, vitaminu D. Je doporuc¢ovana
dieta bohata vlakninami k podpote motility Zaludku a
predchazeni zacpé. Pri zvySeném piijmu vlaknin je potfebny
dostatek tekutin. Mohou byt indikovany 1éky regulujici
motilitu stiev.

Zajistété prijem makro- a mikronutrientli podle doporuéeni
pro zdravé jedince vedouci sedentarni Zivot.

Podle potreby omezte kalorie k prevenci obezity.

Omezte lacnéni béhem akutni péce

Indikovano pro jedince se zvySenim télesného tuku nebo
jinymi ptiznaky prediabetu

V pripadé potreby zajistéte dostate¢ny prijem vapniku a
vitaminu D pro kostni{ zdravi.

Podle riistu stanovte
primétenou potiebu kalorii.
Standardni riistové grafy jsou
dobrou pomtickou pro sledovani
trendt ristu, k posouzeni
priméfeného rilstu byste je ale
optimalné méli pouzivat spolu s
dalSimi metodami sledovani
slozeni téla. Optimalni je
posouzeni dietetikem po 3-6
meésicich u mladsich déti a
jednou za rok u starsich déti a
dospélych. Posouzenti je zvlast
dtlezité u pacienti na
specializované dieté.

Je doporu¢ovano minimalné
jedno vySetieni dietetikem
kratce po diagnéze a pri
podezieni na podvyZivu nebo
nadmérnou vyzivu. Optimalni je
posouzeni dietetikem po 3-6
mésicich u mladsich déti a
jednou za rok u starsich déti a
dospélych. Posouzenti je zvlast
dtlezité u pacienti na
specializované dieté.

Tabulka 2 Posouzeni stavu vyZivy a lécebné zakroky.



Pokud jde vyzivu u nesedicich béhem akutni péce, bylo jednozna¢né doporuceno, ze ma byt
piredchdzeno la¢néni, aby nedoSlo k metabolické acidoze, porucham metabolismu mastnych
kyselin a hyper/hypoglykémii [82, 83, 93-95]. Z rozdilnych expertnich nazori Ize soudit, ze ma
byt do 6 hodin po akutnich epizodach podéana potrava vcetné zdroje bilkovin. Behem nasedajiciho
onemocnéni je naprosto nutna dostatecnd hydratace a péce o elektrolytovou rovnovahu.

2.6.2. Sedici
2.6.2.1. Vysetreni. Za optimalni péci je povazovano zhodnoceni nutricniho stavu po diagndze, poté
kazdych 3-6 mésicti u mladsich déti a posléze jednou za rok.

U sedicich jsou casté problémy se zvykanim a unava pfi jidle [96, 97]. Je také nutné dbat na
bezpecné polykani a riziko aspirace. Anamnestické idaje o epizodach duseni nebo kasli pti krmeni
maji byt posouzeny a monitorovany vysetfenim polykaciho aktu.

Vysetieni piijmu potravy je také doporucovano vzhledem k mozné modifikaci nebo funkéni terapii
s cilem bezpecné polykat a ptijimat potravu efektivng.

K podpote pfiméfeného ristu je doporucovéano longitudindlni sledovani vahy a vysky spolu s
diagnostikou sloZeni téla.

U sedicich s nadvahou byva doporuc¢ovano vysetfeni obezity a poruch metabolismu glukozy.
Nékteti experti doporucuji, ze sedici pacienti s SMA maji byt vySetfeni pro moznou
obezitu/nadmérné tukové zasoby, pokud maji BMI vétsi nez 25 [91].

Pti Casté zacpé je doporucovano posoudit piijem tekutin a vlakniny.

2.6.2.2. Zdkroky. V jedné studii se sériovym hodnocenim mélo 37% sedicich poruchu polykéani a
vyZzadovalo intervenci [96]. U této populace jsou alimentacni sondy obvykle vyuzivany k
doplitkové, ne celkové vyzive, a rozhodnuti o zavedeni sondy, ptipadné chirurgickém zakroku na
gastrointestinalnim traktu vychazi z individudlni situace.

Sedici mohou byt v pokrocilejSim véku vystaveni riziku nadvéhy/obezity vzhledem k omezeni
fyzické aktivity nasledkem svalové slabosti a zmén slozeni téla [80, 91]. Nadvéaha vede ke snizeni
mobility a riziku nasedajicich onemocnéni véetné metabolického syndromu [86, 93].

Dieta je u sedicich variabilni. Kalorie, proteiny, tuky a glycidy jsou zprvu stanoveny podle béZnych
standardizovanych vypoctl [98] a jejich pfijem ma byt upraven podle ristu a laboratornich
vysetieni. Neni shoda o vyuzivani aminokyselinové diety a neexistuji idaje podporujici u pacienti
s SMA podavani syntetickych aminokyselin misto intaktnich proteind.



Na zéklad¢ vlastnich zkuSenosti a kazuistik [93-95] experti doporucuji, aby bylo pfi akutnich
stavech omezeno lacnéni, maji byt monitorovany a podle potfeby dopliovany tekutiny a

elektrolyty.

Podle zévaznosti zacpy mohou byt pro tlevu od pfiznakl pouZzivan piijem vlaknin, probiotika a
latky regulujici motilitu stiev.

2.6.3. Chodici.

V této populaci jsou poruchy polykani a obtize pii piijmu potravy vzacné. Pokud se vyskytnou
problémy s vyzivou, je doporuovana konzultace s dietetikem/nutricnim terapeutem. Pro chodici
mobilitu a mohou zvysit riziko s obezitou souvisejicich nasedajicich onemocnéni jako je
metabolicky syndrom, hypertenze a diabetes.

2.6.3.1. Kostni zdravi. Bylo zjisténo, ze SMN specifickym zplisobem zasahuje do metabolismu
kosti ovlivnénim osteoklasty stimulujicich faktorti [99]. Vysokou incidenci osteopenie a zlomenin
u pacientd s SMA tedy nelze pficist pouze svalové slabosti a nedostatku pohybu [76, 100, 101]. K
monitorovani hustoty kosti je doporu¢ovano jednou ro¢né vysetieni dvouenergiovou rentgenovou
absorpciometrii (DEXA). Experti se shodli, Ze ma byt pfinejmensim jednou rocné monitorovana
hladina vitaminu D v krvi a jeho pfijem. Pfi leh¢ich stupnich osteopenie ma byt vitamin D
suplementovan. Pti opakovanych zlomeninach by méla byt zvazena 1é¢ba bisfosfonaty.

3. Zavér

Doporuceni uvedend v této prvni ¢asti poskytuji ptehled o tom, co by mélo byt povazovano za
standardni pé¢i pfi SMA. Text zduraziiuje dileZitost multidisciplinarniho pfistupu a Ulohu
neurologa/pediatrického neurologa pfi koordinaci riiznych aspektd péfe spolu s rodinami
nemocnych.

V piipad¢ vSech uvedenych aspekti péce Casto nebyl dostatek publikovanych zjisténi, doporuceni
jsou vysledkem toho, co bylo k dispozici v literatufe a nazort expertil, které prosly delfskou
metodou k posouzeni konsensu o diagnostice a 1€¢b¢. Pracovni skupiny identifikovaly pfistupy,
které tvoii optimalni péci, ale vzhledem k tomu, Ze n€ktera doporuceni by nemusela byt snadno
realizovatelnd v zemich, které maji méné prostfedkil, pokusily se identifikovat diagnostické a
lécebné postupy piedstavujici minimalni péci, kterou by mély rodiny ocekéavat v jakémkoli
neuromuskuldrnim centru.

Druhé c¢ast ¢lanku se soustfedi na dalsi aspekty péce, jako je pulmonalni a akutni péCe, postizeni
dalSich organd, 1€ky a etické otazky.
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