Neuromuscular Disorders 28 (2018) 197-207

Diagnoza a lécba spindlni svalové atrofie: 2. Cast: Respiracni a
akutni péce; 1€ky, suplementa a i1munizace; jiné organoveé
systemy; etika

Richard S. Finkel #* Eugenio Mercuri ®**, Oscar H. Meyer ¢, Anita K. Simonds ¢,

Mary K. Schroth ¢, Robert J. Graham ', Janbernd Kirschner ¢, Susan T. lannaccone ",
Thomas O. Crawford !, Simon Woods /, Francesco Muntoni ¥, Brunhilde Wirth i,
Jacqueline Montes ™, Marion Main ¥, Elena S. Mazzone °, Michael Vitale ", Brian Snyder
°,Susana Quijano-Roy P, Enrico Bertini ¢, Rebecca Hurst Davis ', Ying Qian °, Thomas
Sejersen 'for the SMA Care group

@ Nemours Children’s Hospital, University of Central Florida College of Medicine, Orlando, USA; " Paediatric Neurology Unit, Catholic
University and Centro Clinico Nemo, Policlinico Gemelli, Rome, ltaly; © Division of Pulmonology, The Children’s Hospital of Philadelphia,
Philadelphia, USA; “ NIHR Respiratory Biomedical Research Unit, Royal Brompton & Harefield NHS Foundation Trust, London, UK; ¢ Division
of Pediatric Pulmonary, Department of Pediatrics, University of Wisconsin School of Medicine and Public Health,AmericanFamily Children’s
Hospital, Madison, Wisconsin, USA; " Division of Critical Care, Department of Anesthesiology, Perioperative and Pain Medicine, Boston
Children’s Hospital, Harvard Medical School, Boston, USA; ° Department of Neuropediatrics and Muscle Disorders, Medical Center, Faculty of
Medicine, University of Freiburg, Germany; " Division of Pediatric Neurology, Departments of Pediatrics, Neurology and Neurotherapeutics,
University of Texas Southwestern Medical Center and Children’s Medical Center, Dallas, USA; ' Department of Neurology, Johns Hopkins
University, Baltimore, USA;’ Policy Ethics and Life Sciences Research Centre, Newcastle University, Newcastle, UK; “ Dubowitz Neuromuscular
Centre, UCL Great Ormond Street Institute of Child Health & Great Ormond Street Hospital, London, UK: ' Institute of Human Genetics, Center
for Molecular Medicine and Institute for Genetics, University of Cologne, Germany; ™ Department of Rehabilitation and Regenerative Medicine
and Neurology, Columbia University Medical Center, New York, USA; " Department of Orthopaedic Surgery, Columbia University Medical
Center, New York, USA; ° Department of Orthopaedic Surgery, Children’s Hospital, Harvard Medical School, Boston, USA;" Assistance Publique
des Hopitaux de Paris (AP-HP), Unit of Neuromuscular Disorders, Department of Pediatric Intensive Care, Neurology and Rehabilitation,
Hopital Raymond Poincaré, Garches, Hopitaux Universitaires Paris-1le-de-France Ouest, INSERM U 1179, University of Versailles Saint-
Quentin-en-Yvelines, France; “ Unit of Neuromuscular & Neurodegenerative Disorders, Dept of Neurosciences & Neurorehabilitation, Bambino
Gesu Children’s Research Hospital, Rome, Italy;" Intermountain Healthcare, University of Utah, Salt Lake City, USA; * SMA Foundation, New
York, USA: ' Department of Women's and Children’s Health, Paediatric Neurology, Karolinska Institute, Stockholm, Sweden

Doslo 4. zati 2017; doslo v revidované podobé 6. listopadu 2017; prijato 13. listopadu 2017

Mockrat dékujeme za pteklad obrazkid a tabulek Dané PSenicové, za pieklad textu Antoninu
Hradilkovi a za korekturu textu Jané Haberlové. Smaci, z.s.

Souhrn

Je ptekladdna druhé cast dvoudilného dokumentu novelizujiciho doporuceni standardni péce pti
spindlni svalové atrofii publikovaného v r. 2007. Tato ¢ast novelizuje doporuceni tykajici se
respiracni a akutni péce a otazek, které se objevily v poslednich n¢kolika letech, jako je postizeni
dalSich organt u tézkych forem spinélni svalové atrofie a ptisobeni 1€kii. Pozornost je vénovana
také etickym otazkdm a rozhodovani mezi paliativni a podplirnou péci. Tato doporuceni nabyvaji
na dulezitosti vzhledem ke klinickym studiim z posledni doby a vyhlidce, Zze komeréné dostupné
1éky zfejmée zméni pribeh této nemoci a preZiti pacientl.



1. Uvod

Predkladame druhou ¢ast dvoudilného dokumentu, jehoz cilem je novelizovat doporuceni o
standardech péce publikované v r. 2007 [1]. Obsahuje novelizaci nékterych ¢asti pojednavanych
akutni péce, postizeni dalSich organti a etické otazky. Nedavné klinické studie [2, 3] a schvaleni
prvniho 1éku pro SMA U.S. Food and Drug Administration v prosinci 2016 a nasledné
Evropskou lékovou agenturou v kvétnu 2017 vedlo k zatazeni ptehledu o léCivech ve snaze
popsat soucasné znalosti o Iécich pouzivanych v uplynulém desetileti a kratce pojednat o novych
terapeutickych pristupech, které zac¢inaji byt k dispozici. Tato novelizace se také zabyva tim, jak
nové léCebné metody meéni postoje rodiny a 1ékait smérem k proaktivnéjSimu pristupu, zejmeéna
u spinalni svalové atrofie (SMA) L. typu. Stejn¢ jako ve své prvni Casti, zahrnuje tato aktualizace
vysledky skupin expert vénujicich se dané oblasti, ktefi po dikladné resersi literatury pouzili
delfskou analyzu k identifikaci oblasti, v nichz je mozné dospét k zavérim na zaklad¢ literatury,
a zjisténi. zda je mozné dosdhnout mezi experty konsensu. Detaily pouzité metodiky jsou
popsany v prvni ¢asti a ve zpravé z nedavného workshopu [4].

2. Respiracni péce
Je obecné zndmo, ze spindlni svalova atrofie ovliviluje respiracni systém zpisobem zavislym na
typu SMA, konkrétné na zavaznosti ztraty funkce svali [5].

3. Nesedici

3.1. Posouzeni klinického stavu

Zéakladem klinického posouzeni by mélo byt fyzikalni vySetfeni (Tabulka 1). Screening
nesedicich pro respirani selhani ma zahrnovat vySetfeni pulzni oxymetrii a kapnografii
((EtCO2, parcialni tlak CO2 na konci vydechu) nebo transkutanni CO2 (TcC02) v bdélém stavu)
a monitorovani spanku nebo pneumogram se zdznamem CO2 v pfipadech, kdy je sebemensi
podezieni na hypoventilaci. Udaje z literatury a zavéry expertii doporuéuji vysetfeni spanku k
potvrzeni, zda ma pacient ve spanku poruchu dychani nebo respiracni selhani a potiebuje
neinvazivni ventilaci pozitivnim pretlakem (NIV) [6]. U nesedicich pacienth s SMA je
doporucovano vysetteni na klinice zprvu kazdé 3 meésice.

3.2. Zdkroky

V poslednim desetileti se zménil piistup k 1é€bé pulmonalnich projevli SMA od reaktivniho k
proaktivnimu. Podpora drenaze dychacich cest a ventilace byla zahajovana pouze v ptipadech,
kdy byla jasné¢ indikovana. Nyni jsou tyto léCebné zakroky zahajovany diive v pribéhu
onemocnéni [7]. Respiracni fyzioterapeut by mél zahdjit a kontrolovat asistovanou drendz
dychacich cest a terapii rozsahu dychacich pohybi.



Tabulka 1

Posouzeni respirace, zakroky a doporuceni

Vyietfeni Zakroky Doporuceni
Nesedici Fyzikilni vysetreni Podpora drenaze dychacich cest Hodnoceni klinického stavu zprvu kazdé 3 mésice,
Vyietfeni hypoventilace Odsavani dsty pak kazdych 6 mésici
(CO2 na konei vipdechu) Hned zahdjit fyzioterapii/respiraéni Podpora drendze dychacich cest oronasalnim
Polysomnografie nebo terapii: odsdvanim, fyzioterapii/respiraéni terapii a
pneumogram u viech Manualni fyzioterapie hrudniku podporou kasle je kriticka u viech nesedicich s
symptomatickych pacienti Insuflacnifexsuflacni podpora kasle neefektivnim kaslem
k rozhodnuti, zda potfebuje
zahdjit NIV
Klinické zhodnoceni Podpiirna ventilace dvowiroviiovou  Ventilace by méla byt zahdjena u viech
gatroezofagedIniho refluxu NIV u symptomatickych pacienti symptomatickych pacientii. Nékteri experti ji
doporucuji pred zjevnym respiraénim selhinim
k dlevé dyspnoe. Rozhodnuti o tom by mélo
byt individudlni. NIV by méla byt zahdjena pfi
klinickém hodnoceni dostatecné vymény plyna nebo
pfi polysomnografii.
Masku pro NIV by mél adjustovat zkuSeny
fyzioterapeut, vybrat dvé masky s rienymi misty
kontaktu s pokozkow
Nebulizovand bronchodilatancia u Mukolytika by neméla byt poddvina dlouhodobé.
pacientil s astmatem nebo pozitivni
odpovedi na bronchodilatancia
Obvykld imunizace, palivizumab po
24 mésicil, kaidorocni vakcinace
proti chiipce po 6 mesicich véku
Sedici Fyzikilni vysetreni Podpora drenaze dychacich cest Klinické hodnoceni by mélo byt providéno kazdych
Spirometrie (kde je moZna v Hned zahdjit fyzioterapii/respiraini 6 mésiciL
zavislosti na véku a spolupraci) terapii: Podpora drenaze dychacich cest je kriticka u viech
Polysomnografie nebo Manudlni fyzioterapie hrudniku pacienti s neefektivnim kaslem
preumogram u viech pacienti Insuflaéni/exsuflaéni podpora kadle
se sebemensim podezfenim na Podpiirna ventilace dvowiroviiovou  Ventilace by méla byt zahdjena u viech
nocna hypoventilaci NIV u symptomatickych pacienti symptomatickych pacientii. Nékteri experti ji
Zhodnoceni gastroezofagedlniho doporucuji béhem akutnich respiracnich infekci kdy
refluxu umoini kratsi hospitalizaci.
NIV by méla byt zahdjena béhem polysomnografie
nebo pii klinickém pozorovani dostate¢né vymény
plynin
Masku pro NIV by mél adjustovat zkuSeny
fyzioterapeut, vybrat dvé masky s rienymi misty
kontakiu s pokozkow
Nebulizovana bronchodilatancia u Mukolytika by neméla byt podavana dlouhodobé.
pacientil s podezfenim na astma
Obwvykld imunizace, kaidoroéni
vakcinace proti pneumokokim a
chfipce
Chodici Klinické vysetfeni s hodnocenim  Podpirna 1écba v pripadé potreby Znamky slabého odkaslivini, opakované infekce

efektivity kasle a detailnim
vysetfenim moinych zndmek
nocni hypoventilace

Obwykla imunizace, kazdoroéni
vakcinace proti chiipce a
preumokokim

nebo podezfeni na noéni hypoventilaci by mélo byt
divodem ke konzultaci s pneumologem

3.3. Drenaz dychacich cest

Manualni fyzioterapie hrudniku spojena s mechanickou insuflaci/exsuflaci (napf. pfistroji
CoughAssist nebo VitalCough) by méla byt zékladnim zplisobem terapeutické drendze
dychacich cest a méla by byt poskytovana vSem nesedicim (Tabulka 1). Vzhledem k dilezitosti
agresivniho pfistupu ke zvladani nasedajicich respira¢nich onemocnéni [6, 8-12], by mély byt
techniky drendze dychacich cest zavadény proaktivné bud’ na zakladé klinického posouzeni
efektivity kasle, nebo méteni nejvetsi rychlosti proudéni vzduchu pfi kasli (coz neni u kojenct



rutinné provadeéno) [6]. Pfi zavadéni pfistroje na podporu kaSle by mél byt tlak insuflace a
exsuflace postupné zvysSovan az na 30-40 cm vodniho sloupce pozitivniho a negativniho tlaku
[10], nebo postupné zvySovan na maximalni tolerovanou hodnotu.

Pokud neni vyraznéji postizen plicni parenchym s obstrukci malych dychacich cest a
zadrzovanim vzduchu v alveolech pfi vydechu (air trapping), neni s pouzitim pfistroji na
podporu kasle spojeno signifikantni riziko pneumotoraxu. Pfi jejich pouziti mize dojit k
aerofagii a distenzi zaludku, toto riziko a nasledné riziko aspirace miize byt omezeno
odvzdusnénim GIT sondy, aby se piedeslo distenzi zaludku.

I kdyz existuji kazuistiky svédcici pro to, ze vyuziti mechanické insuflace nebo NIV pomaha
predejit deformitdm hrudni stény [10, 13, 14], nebylo dosazeno shody, zda je rozumné tento
vysledek vzdy ocekavat, ani na podrobnostech, jak toho nejlépe dosdhnout (dodatkova tabulka
S1).

Odsavani oralni cestou s mechanickou vyvévou a katetrem je u nesedicich kritickou soucasti
drenaze dychacich cest a mélo by byt vyuzivano u vSech pacientl s neefektivnim kaslem.

Terapie vysokofrekvencni oscilaci hrudni stény (Vest) nepfispivd k odstraiiovani sekretl v
ptipadé neefektivniho kasle.

3.4. Ventilace

Neinvazivni ventilace s pozitivnim pietlakem (NIV) by méla byt vyuZivana u vSech
symptomatickych kojenct [8-10, 14, 15] a u nesedicich pfedtim, nez se objevi pfiznaky
respiracniho  selhdni, aby byli “pfipraveni” na respiracni selhdni, pfedeSlo se/byla
minimalizovana deformita hrudni stény a byla poskytnuta tleva pfi duSnosti.

Kontinualni ptetlak v dychacich cestach (CPAP) by nemél byt pouzivan pfi chronické respiracni
insuficienci, mize vSak byt do€asn€ s opatrnosti vyuzit k udrzeni klidového plicniho objemu
(funkéni rezidualni kapacity (FRC)) u mladsich pacientt, ktefi nedokazou synchronizovat dech s
ventilatorem v reZzimu NIV a nejsou vyrazné kyperkapnicti. TotéZ plati o slabych nesedicich.
Mc¢lo by se myslet na to, ze CPAP mize pacienty s SMA unavovat a mohou nastat problémy pfi
snaze ukoncit jeho trvalé vyuziti.

Siln€ je doporucovano, aby masku vybiral a adjustoval zkuSeny klinik, stejné tak pouzivani
pfinejmensim dvou pohodInych masek dosedajicich na oblicej v riznych mistech a pocatecni
vyuzivani nosni masky. Rozhodn¢ je doporucovano zahajit NIV u nesedicich s vyuzitim klinické
titrace s cilem upravit vymeénu plyna a snizit dechovou praci.



Ventilace tracheostomii se nabizi u nékterych pacientii, u nichz je NIV nedostatecna nebo
neucinnd nebo nelze pro ventilaci pouzit masku. O této moznosti by se mélo rozhodovat
individualné podle klinického stavu, prognézy a kvality zivota na zéklad¢ diskuse s rodinou.

3.5. Léky

Pti podezfeni na astma by méla byt k dispozici nebulizovand bronchodilatancia. Nebulizovana
mukolytika, 3% nebo 7% hypertonicky roztok nebo dornaza alfa (Pulmozyme) by nemély byt
dlouhodob¢é pouzivany, protoze neexistuji nalezy, které by jejich uziti podporovaly. Navic,
pokud je pouzivan 3% nebo 7% hypertonicky roztok déle, nez je z terapeutickych divodi
potiebné, miize zfedit sekreci o normalni viskozité a zvysit tak zahlenéni. Glykopyrolat by mél
byt k 1é¢bé hypersalivace pouzivan s velkou obezietnosti, ddvkovani by mélo byt upraveno prave
k dosazeni zadouciho ucinku, aby se predeslo desikaci sekretli, ktera mize podporovat vznik
hlenovych zatek. Nebyl dosazen konsensus o injekci botulotoxinu do slinnych 714z nebo dalSich
metodach ke snizeni oralni sekrece. Palivizumab by mél byt podavan v sezéné respiracniho
syncitialniho viru (RSV) s ohledem na regionalni riziko RSV béhem prvnich 24 mésict veéku, po
6 meésicich véku by mélo byt provadéno kazdorocné ockovéani proti chiipce. Mélo by byt
pamatovano na gastroezofagedlni reflux, a pokud je nalezen, m¢l by byt 1écen.

4. Sedici

4.1. Posouzeni klinického stavu

Zakladem posouzeni klinick¢ého stavu ma byt fyzikalni vySetfeni doplnéné klinickym
hodnocenim efektivity kasle. Existuje shoda, ze vSichni sedici a chodici pacienti schopni
podstoupit spirometrii by tak méli byt vySetteni pii kazdé navstéve.

Nebylo dosazeno jednoznaéné shody o vyznamu méfeni nejvyssi proudové rychlosti pii kasli ani
o tom, kdy provadét pii péci o sedici vySetfeni spanku. Studie spanku by vSak méla byt vzdy
provedena u symptomatickych pacient, nebo kdyz existuje sebemensi podezieni na nocni
hypoventilaci, aby se zjistilo, zda pacient trpi spankovou poruchou dychani nebo respiracni
insuficienci a potfebuje dvoutroviiovou NIV [6].

U sedicich je doporuc¢ovana kontrola na klinice kazdych 6 mésic.

5. Zakroky

5.1. Drenaz dychacich cest

Manuélni fyzioterapie hrudniku spojend s mechanickou insuflaci-exsuflaci (napf. CoughAssist
nebo VitalCough) by méla byt k dispozici v§em pacientlim s neefektivnim kaslem. M¢la by byt
zavedena proaktivné na zdklad€ klinického hodnoceni efektivity kasle nebo méteni nejvyssi
proudové rychlosti [6]. Otazky spojené s riznymi postupy byly popsany v oddilu o nesedicich.



5.2. Ventilace

Podobné jako u nesedicich by u vSech symptomatickych pacienti méla byt pouzivana
neinvazivni ventilace pozitivnim tlakem (NIV) [8-10, 14, 15]. Nejlepsi pfistup je individualni
podle potieb kazdého pacienta a jeho kvality zivota. VySetfeni spanku by mélo byt vyuzito k
rozhodovani, kdy ma pacient spankovou poruchu dychéni nebo respira¢ni insuficienci a
potifebuje pouzivat dvouuroviiovou NIV, poté titrovat jeji nastaveni [6] (Obr. 1).

Respiracni klinicky algoritmus

Hodnoceni klinického stavu Zaklm'k' e
Fyzikalni vysetfeni, funkéni vySetfeni
l plic, rychlost proudéni pfi kasli, svalova
sila

Sila inspiracnich, exspiracnich, bulbarnich svali, RTG hrudniku, polysomnografie
skolioza, abnormality hrudni stény vyetieni polykaciho aktu
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Y
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Obrazek 1. Respiracni klinicky algoritmus (REM: Rapid eye movement, rychlé pohyby oc¢i; NREM, non-REM; FVC:
usilovna vitalni kapacita)

Jak je popsano u nesedicich, kontinualni ptetlak v dychacich cestach (CPAP) by, az vzicné
vyjimky, nemé¢l byt pouzivan.

Potieba ventilace tracheostomii je méné Castd nez u nesedicich, u nékterych slabych sedicich
vSak mize byt NIV nedostate¢na nebo neucinna. Stejné jako u nesedicich by rozhodovéani mélo
byt zaloZeno na klinickém stavu a diskusi s rodinou, ptipadné pacientem, pokud to jeho vek
dovoluje.

5.3. Léky

Meéla by byt k dispozici nebulizovana bronchodilatancia pokud je vazné podezieni na astma nebo
po jejich podani dojde ke zfetelnému zlepSeni stavu. Nebulizovana mukolytika by neméla byt
pouzivana dlouhodobé. Kazdorocni imunizace proti chiipce a pneumokokiim by meéla byt
provadéna podle standardnich pediatrickych doporuceni pro pacienty s chronickym
neuromuskularnim onemocnénim.



6. Chodici

6.1. Posouzeni klinického stavu

Vétsina chodicich pacienti se SMA typu III m4 normalni funkci plic, byt s malym zhorSenim
pozorovatelnym béhem 4 let jedné studie pribehu choroby [5, 16]. Nicméné, klinické posouzeni
by u téchto pacientli mélo zahrnovat peclivé posouzeni efektivity kasle pti infekcich hornich cest
dychacich a m¢lo by se patrat po jakychkoli ptiznacich spankové apnoe (chrapani, probouzeni,
ranni bolesti hlavy, somnolence pies den). Pfi jakémkoli z téchto piiznakti by mélo nésledovat
vysetfeni pneumologem, piipadné vySetfeni plicnich funkci a vySetfeni spanku. Stejné by se
mélo postupovat pii predoperacnim vysetieni.

6.2. Zakroky

U chodicich pacientt s SMA nejsou indikovany zadné proaktivni zakroky. Pokud jsou
identifikovany specifick¢ problémy pii hodnoceni klinického stavu, ma byt poskytovana
podpiirna 1écba. Imunizace je stejna jako u sedicich.

6.3. Akutni péce

Akutni péce o déti a dosp€lé s SMA navazuje na doporuCenou peclivou respirani a
multidisciplindrni ambulantni péc¢i. Jedinci postizeni SMA jsou zvlaSt nachylni k akutni
respiraéni dekompenzaci v souvislosti s béznymi infekcemi, aspiraci a nedostate¢nou drendzi
sekretd [1, 17, 18]. Zakladni difuzni svalova slabost ¢asto pii nasedajicim onemocnéni
exacerbuje. Vzhledem ke zvysenym metabolickym narokiim a ztraté je nutno uvazovat o nutriéni
podpoie a omezeni la¢néni [19-21]. Akutni hospitalizace mize byt nutnd u jedinci s SMA,
pokud prozivaji fadu béZnych nemoci (napf. virové respiracni infekce, gastroenteritidu s
dehydrataci nebo apendicitidu), pottebuji oSetfeni akutnich zlomenin, nebo zeny s SMA rodi,
navic k planovanym chirurgickym zakroklim (napf. zavedeni gastrostomické sondy, osteotomie
femuru a instrumentace na patefi a jiné preventivni pfistupy, podplrné a paliativni zakroky). Je
nutnad dikladna rozvaha, at' uz je hospitalizace planovana nebo ne, v neuromuskularnim centru,
kde je pacient v péci, nebo v jiném zafizeni (Tabulka 2). Nasledujici pravidla jsou urcena
pievazné pro nesedici a sedici, v nekterych ohledech se ale mohou tykat i slabych chodicich déti
a dospélych typu III, kteti také Casto pfichdzeji s n€jakym stupném postiZeni respiracnich funkci
nebo s problémy s vyzivou a jsou pii nasedajicim akutnim onemocnéni vystaveni vysSimu riziku
(Doplikova tabulka S2).

6.4. Hodnoceni klinického stavu a péce pri akutnim onemocnéni v domdcim prostredi

Me¢ly by byt piipraveny individudlni plany péce, k nimz patii posouzeni vitalnich znamek (napf.
sniZend saturace kyslikem a tachykardie) a ur¢eni symptomu, které povedou k intenzifikaci péce,
veetné konkrétnich doporuceni ohledné drendze dychacich cest, ventilace, vyzivy, hydratace,
antibiotik a pohotovostnich kontakti (Tabulka 2).



Pro kazdého pacienta by mély byt vytvofeny protokoly podle v misté¢ poskytovanych sluzeb,
dostupnosti pohotovostni mediciny a nemocni¢ni kapacity poskytnout pé¢i détem a dospélym s

SMA a dal§imi neuromuskuldrnimi poruchami.

Pokud je to vhodné, rodinam by méla byt poskytnuta technika pro doméci pé¢i k monitorovani
respiracnich funkci a poskytovani s tim spojené podpory, naptiklad aktivni drenaze dychacich
cest a dvouturoviiové NIV aby bylo mozné predchazet hospitalizaci nebo udrzet co nejlepsi stav
pied hospitalizaci. Zafizeni - pokud je k dispozici - by méla rodina vzit s sebou k piipadnému

pouziti béhem pievozu.

Tabulka 2
Cile a strategie akutni pée, doporueni postupu: Domici pée a doprava.
Domici péce Individuilni anticipatorni plany péce maji
popisovat:
« drendz dychacich cest
+ ventilaci
« VyZivu

« antibiotika

+ kontakty v nouzi

Celkové hodnoceni stavu, prehled znakil
a priznakil

Kritéria pro pfedani zdravotnicke
pohotovosti

Komunikace s pohotovostnimi sluZbami a
poskytovateli akutni péce

Pohotovostni sluzby v misté Mistni pohotovostni sluzby
doprava
Zpisob dopravy

Triaz pohotovostnich sluzeb

MNemocniéni droven

Osobni zdravotnické prostfedky béhem
dopravy

Posilena drenai dychacich cest. dvowirovnova NIV a podavini
kysliku ma predejit hospitalizaci a/nebo optimalizovat stav pred
piijetim

Mistni pohotovostni sluiby by mély pfedem zndt individualni
potfeby nemocného.

Posouzeni respiracniho stavu a podpora dychani maji byt nejvyssi
prioritou nezavisle na indikaci hospitalizace

Kritéria maji zahrnovat zivainost klinickych znaki a piiznaki ve
vztahu k moZnostem poskytovateld domaci péce (zdravotnici a
rodina), vybaveni (podpora a monitorovani)

Rodina by méla mit pfehled péce vyfadované stavem pacienta,
seznam poskytovatelii primarni péce, odetfovaci protokoly a
predem napsany resuscitacni protokol.

Poskytovatelé neodkladné péce maji byt certifikovini pro
pokrocilou kardiopulmonalni resuscitaci a maji mit schopnost
poskytnout nemocnym typu [ a IT neninvazivni a trachedlni
ventilaci.

Zpisob dopravy z domova do zafizeni neodkladné péce byl mél
byt stanoven podle podminek kazdého pripadu.

Prijeti v nejblizsim zafizeni by mélo byt zviieno podle
zdvainosti stavy, vedilenosti od tercidrniho zafizeni, dostupnosti
pediatrického transportniho tymu, stavu okolniho prostfedi a cila
péde.

Déti a mladi dospéli s SMA typu I a I maji byt hospitalizovini v
centru tercidrmi péce, af je prijeti plinované nebo akutni.

Rodina by méla vzit s sebou pro pouziti béhem transportu domdci
vybavu (napf. NIV, zafizeni na podporu odkaslavini, masky,
odsdvacku, oxymetr, gastrostomické adapteéry).

{MNTIV: neinvazivni ventilace (s dvoudroviiovym pozitivnim pretlakem, ne s kontinudlnim pozitivnim pfetlakem); SMA: spinalni svalovi atrofie

Soucasti predvidavé - anticipatorni - péce by mela byt diskuse s rodinou o moznostech chronické
1 akutni respiracni péce jiz v pocatcich pribéhu nemoci, pfedem napsané protokoly o resuscitaci
by mély byt k dispozici kazdému zdravotnikovi béhem pfevozu nebo na pohotovostnim piijmu.
Rodina by také méla mit pfipraveny seznam potiebnych specializaci a neuromuskuldrnich

odbornikl véetné pneumologt.



Kritéria ptijeti do akutni péfe by méla zohlednit zavaznost klinickych pfiznakti a znakl ve
vztahu k moznostem a omezenim technologii domaci péce a jejich poskytovateld.

6.5. Prevoz z domova do zdravotnického zarizeni a posouzeni klinického stavu pri akutnim
prijmu

Rozvaha o hospitalizaci by méla vychazet z povahy zdravotnického zafizeni a urovné péce,
zavaznosti onemocnéni a ocekdvanych zakrokli vcetné respiracnich protokold, vyzivy a
hydratace. Nesedici a sedici by méli byt odesilani do terciarnich center se zkuSenosti s SMA.
Ptijeti v nejbliz§im zafizeni by meélo byt zvazovano podle ocekavané 1écby, vzdalenosti od
terciarniho centra, dostupnosti pediatrického transportniho tymu a dalSich okolnosti jako je
okolni prosttedi.

Zapojeni neuromuskularniho tymu je béhem akutni péce nezbytné.

Pohotovostni zdravotnické sluzby by mély byt tvofeny Skolenym personalem schopnym zajistit
piiméfenou uroven ventilace a podporu zakladnich Zivotnich funkei.

Zpiisob dopravy z domova do zatizeni akutni péce by mél byt posuzovén individudlné za ucasti
neuromuskuldrniho tymu.

6.6. Zdravotnicke zarizeni/pozadavky na urovern péce

Posouzeni respira¢niho stavu a respiraéni podpora by meéla byt nejvyssi prioritou [22-25]
(Tabulka 3). Lécebny ptistup by mél zahrnovat proaktivni opatieni v€etné optimalizace podpory
dychani s dvoutroviiovym pozitivnim pietlakem (tj. NIV, ne CPAP) se zdlozni dechovou
frekvenci (administrované neinvazivni cestou, tracheostomii nebo endotrachedlni kanylou) a
podporou drenaze sekretl pied empirickou suplementaci kyslikem.

Suplementace kyslikem by neméla byt podavana empiricky bez pouziti NIV a bez monitorovani
vymény CO2. Suplementace kyslikem by neméla byt pted extubaci ukoncena nahle, ale postupné
aZ na minimalni uroven. Neméla by byt pouZivana misto ventilacni podpory pozitivnim
pretlakem.

Multidisciplinarni tym (neuromuskuldrni specialisté a pneumologové) by mél byt kontaktovan,
aby pomohl s oSetfovacimi protokoly, mél by v ném byt lékaf, obvykle neurolog nebo
pediatricky neurolog, ktery znd pribéh choroby a mozné komplikace [26, 27]. Méla by byt
zajisténa spolutcast rodiny [28, 29].

Jak bylo popsano v oddilu o nutriéni péci, pii akutnim onemocnéni by se mélo zabranit laénéni,
aby se predeSlo metabolické acidoze, hyper/hypoglykémii a poruchdm metabolismu mastnych



kyselin [20, 21, 30-32]. Naprosto nutné je udrzovat pfiméfenou hydrataci a elektrolytovou

rovnovahu.

Pti peroralni vyzivé slabsiho ditéte béhem nasedajiciho onemocnéni by se mélo dbat na riziko

aspirace.

Kritéria urcujici potfebu endotrachealni intubace by méla byt vypracovana s ohledem na nékolik
faktorti véetné¢ omezeni pohyblivosti kréni patefe a dolni Celisti, omezeni polohovani a pfani
pacienta a rodiny.

Tabulka 3

Cile a strategie akutni péce, doporufeni: Hospitalizace a sedace/anestézie

Memocnice

Sedacea
anestérie

Cile péce

Protokoly respiraéni péce

Podpora drendze dychacich cest

Respiracni podpora na pohotovostnim
oddéleni
Uloha tymu konzultanti

Endotracheilni intubace

Kritéria pro extubaci

Hodnoceni stavu pred anestézii/sedaci

Vysetfeni pred anestézii

Sedace/anestézie

Péce po sedaci nebo anestézii

Analgezie

Cile péce, vietné prini ohledné resuscitace, zikonného zastupce (u nezletilych),
indikace zavedeni tracheostomické kanyly a daliich zakroki maji byt stanoveny
predtim, neZ nastane potfeba akutni péce.

Pokud tomu tak neni, konzultujjici tymy by se mély zapojit do diskuse s tymem
aktuni péde a rodinow.

Kyslik nemd byt pedivin empiricky bez dvowiroviiové NIV, Co nejdfive se md
energicky postupovat podle respiracnich protokelii. Diraz ma byt na proaktivni
opatfeni, noninvazivni podporu, poufiti pozitivniho pfetlaku a podporu drendde
dychacich cest pred empirickou suplementaci kyslikem.

Podpora drendze dychacich cest ma byt prioritou béhem akutniho respiraéniho
onemocnéni.

MNeinvazivni podpora dychani ma byt zavedena co nejdfive.

Poskytovatelé akutni péce maji kontaktovat poskytovatele odborné péce (napr.
neuromuskularni, respiraéni), aby se podileli na tvorbé protokoli akutni péce.
Kritéria pro endotrachedlni intubaci maji byt stanovena zahy pfi prijmu. Na
problematicky stav dychacich cest se ma myslet mimo jiné pri kontrakturach
Zvykacich svald, omezené pohyblivosti kréni patefe, omezené moinosti polohovind,
Pokud bylo zlepieni stavu plic dokumentovino RTG, ma extubaci predchazet
reexpanze. Na pfechodnou dobu po extubaci méd byt vyuizita NIV. Poddvéni kysliku
by mélo byt pred extubacisnizeno na minimum, nemélo by byt pouZivino misto
ventilace pozitivnim tlakem.

Sedace a anestézie ma byt providéna v terciarnim stfedisku se zkugenosti s [écbou
SMA.

Konzultace s poskytovateli respiracni péce, tymem konzultantd a anesteziologem
obeznidmenym s ofetfovanim SMA maji probéhnout pred sedaci nebo celkovou
anestézii.

U viech typh SMA by se mélo pristupovat zdrzenlivé k planované/neakutni sedaci/
anestézii béhem nasedajiciho onemocnéni.

Kardiologicky skrinink, polysomnografie a zhodnoceni stavu v¥zivy mohou byt
soucdsti hodnoceni pred anestézii.

Respiraéni podpora (tj. NIV a podpora odkadlivani) miZe byt nasazena pfed sedaci
nebo anestezii ke zlepseni stavu pred vykonem a k desensizaci.

Ma byt provadéno za monitorovani.

Monitorovini ma zahrnovat kapnografii.

Energickd podpora drendie dychacich cest (podpora odkaslavani pfi intubaci a
extubaci) md byt nedilnou souddsti péle po anestézii.

Je treba se vyhnout nadmérnému podavani kysliku misto pozitivniho pretlaku a NIV
po extubaci.

V peoperacnim obdobi zvaZit analgezii opidty. U viech typi SMA lze uvazovat o
regiondlni analgérii.

{NIV: neinvazivni ventilace (dvowiroviiova pozitivnim pietlakem, ne kontinudlnim pretlakem v dychacich cestach); SMA: spindlni svalovi atrofie).

M¢éla by byt stanovena kritéria pro extubaci a protokol k jejimu provedeni (viz dodatkova tabulka

S3).



Neexistuji jednoznacné nalezy, na jejichz zakladé by bylo mozné doporucit pfi nasedajicim
akutnim onemocnéni empirické podavani antibiotik nebo objemovou resuscitaci (s vyjimkou
1é¢by sepse), virologické vySetieni nebo jinou diagnostiku. V téchto otazkach by mél osetiujici
persondl vychédzet z klinického stavu pfi pfijmu, pfitomnosti implantovanych prostiedkd,
nedavnych chirurgickych zakrokl v anamnéze a diivéjsiho podavani antibiotik.

Zapojeni fyzioterapie, ergoterapie, psychologa, logopeda, odbornikli pro paliativni péci a
endokrinologa a dermatologa mtize prospét dalSim aspektim péce a snizit riziko zlomenin kosti.

6.7. Rozvaha o ukonceni hospitalizace

O propusténi z hospitalizace by se mélo uvazovat jiz brzy po pfijeti a s pacientem/rodinou,
nemocni¢nim tymem a poskytovateli primarni péce identifikovat cile, kterych ma byt pfi
hospitalizaci dosazeno. Tento plan by mél stanovit podminky, za nichz je mozné propusténi,
potfebu posileni ambulantni péce, naslednou péci a indikace urgentni opakované hospitalizace.
Podminky propusténi zalozené na klinickém stavu budou zaviset na moznostech a schopnostech
rodiny a tymu poskytujiciho ambulantni péci.

6.8. Predoperacni vySetieni [33], rozvaha o anestezii/sedativech [34, 35] a zvladani bolesti

Je mozné zvazit polysomnografii a zhodnoceni stavu vyzivy jako soucdst vySetfeni pted
anestezii. Kardiologické vysetieni neni doporucovano, pokud neni podezieni na dysfunkci srdce
u starSich pacientd nebo nasledkem poruch nesouvisejicich s SMA. O postizeni dychacich cest
by se mélo uvazovat mimo jiné pii kontrakturach zvykacich svalli, omezené pohyblivosti kréni
patefe, omezené moznosti polohovani. U pacientl se vSemi typy SMA by se mélo pfistupovat
velmi zdrzenlivé k pldnované/neakutni sedaci/anestezii. Analgézie opiaty by méla byt soucasti
planu pooperacni péce s predpokladem zajisténi pfimeéfené NIV a podpory odkaslavani.

Regionalni analgézie je vhodna u vSech typli SMA, mliZe sniZit potfebu systémovych analgetik s
jejich naslednym uc¢inkem na utlum dychani a stfevni motilitu. Pfi indikaci zavedeni
epidurdlniho katetru se musi z praktického hlediska vzit v uvahu preexistujici skolioza.
Monitorovani pii anestezii nebo sedaci béhem vykonu ma vedle oxymetrie zahrnovat i
kapnografii, aby se pfedeslo apnoické nebo hypopnoické oxygenaci.

V dotaznikové akci podle delfské metody nebyla posuzovéana dal$i doporuceni, véetné novych
terapeutickych pfistupti k ovlivnéni genové exprese a dal§ich zakrokl u jedinci s SMA.
Napftiklad zajisténi podminek pro opakované intrathékalni podavani 1éka jako jsou nedavno
schvalené antisense oligonukleotidy bude vyzadovat dikladné planovani bezpecné péce
odpovidajici vyvoji jedince, v€etné sedace a radiologické podpory béhem vykond a moznych
dopadi na ortopedickou péci. Ocekavané zavedeni nahrady genii s vyuzitim virovych vektort a
dalSich agens ovlivilujicich onemocnéni/jeho symptomy muze také vyzadovat zajisténi
mnohostranné akutni péce. Skutecnost, ze se prub&h tohoto onemocnéni a jeho rozpoznévané



fenotypy zméni, by méla vést vSechny poskytovatele péce (akutni, chronické, nemocnicéni,
ambulantni), aby se zapojili do informované diskuse a pfizplisobili stavajici pravidla akutni péce.

7. Léky, suplementa, imunizace

Az donedavna neexistovala farmakologicka terapie, ktera by dokazala u SMA zménit pribeh
onemocnéni. Prehled publikovany skupinou Cochrane v r. 2012 popsal Sest randomizovanych
placebem kontrolovanych studii 1écby SMA s podavanim kreatinu, fenylbutyratu, gabapentinu,
tyreotropin uvolfiujiciho hormonu, hydroxyurey a kombinace valproatu a acetyl-L-karnitinu [36,
37]. Zadna z téchto studii neukazala statisticky vyznamny G&inek na stav G¢astnikti s SMA typu
IT a III. Jiné studie popsaly dalsi mozné terapeutické piistupy, naptiklad podavani beta
sympatomimetika albuterolu (salbutamol), po némz nastalo slibné funk¢ni zlepSeni v otevienych
studiich [38, 39].

Bez ohledu na chybéni zavérti z randomizovanych placebem kontrolovanych studii jsou nékteré
z téchto latek, pfedevsim albuterol, v nékterych zemich pouzivany v klinické praxi u sedicich a
chodicich pacienti.

Antibiotika nebo léky/suplementa podporujici kostni zdravi, jako vitamin D, vapnik a bisfosfonat
jsou doporucovany s vyjimkou vitaminu D, ktery je vzacné podavan profylakticky, pouzivan
pfevazné podle potfeby pii deficienci. O téchto latkdch pojednavé oddil vénovany kostnimu
zdravi a vyzive.

Siln€ byla doporucovana kazdoro¢ni imunizace proti pneumokokiim a chfipce, jak je uvedeno v
oddilu o pulmonalni péci.

V dob¢ vytvareni konsenzudlnich stanovisek nebyl dokoncen registracni proces u Zadné z latek
posuzovanych v klinickych studiich a tyto latky nebyly komeréné dostupné. Nedavno schvalila
US Food and Drug Administration i Evropska lékova agentura antisense nukleotid nusinersen
(komer¢ni nazev Spinraza) po dokonceni 3. faze klinického hodnoceni u SMA typu I a II a latka
je v n€kolika zemich komercné dostupna [3, 40, 41]. Pocatecni vysledky byly pro pacienty a
rodiny velmi ptiznivé, ale protoze je nusinersen podavan intrathékalné, jeho spolehlivé podavani
a nasledné monitorovani vyzaduje odpovidajici institucionalni infrastrukturu. Vzhledem k cené
1€ku je také nejisté jeho dlouhodobé hrazeni pojistovnami.

Neuroprotektivni latka olesoxim byla hodnocena v klinické studii 3. faze u SMA typu II a III,
avSak bez jednozna¢ného zévéru. Druhotnd analyza ukézala, Ze olesoxim muliZe pfispivat udrzeni
motorické funkce u pacienti s SMA [42]. V klinickych studiich jsou také se slibnymi
piredbéznymi vysledky hodnoceny dalsi ptistupy, jako je vyuziti malych molekul ke zvySeni
hladiny proteinu SMN nebo nahrada genu SMN1 za pouziti virového vektoru [43] a v pfistich
nekolika letech se situace pravdépodobné rychle zméni.



8. Postizeni dalSich organovych systému

SMA je primarné poruchou motoneuront, defektni protein SMN je ale ubikvitné€ exprimovan ve
fetalnim i postnatalnim obdobi ve vSech bunkach [44-46]. Probiha proto diskuse o tom, do jaké
miry mohou byt u pacientd s SMA postizeny dalsi tkan¢. Studie na zvifecich modelech a nékteré
kazuistiky jednotlivych piipadi nebo malych sérii ukazuji postizeni dalSich organovych systémd,
jako jsou periferni nervy, mozek, svaly, srdce, cévy a pankreas (piehled viz [47-50]). Zatimco
postizeni dalSich tkdni mlze mit vyznam pro volbu lé¢ebnych pfistupti, pouze mala ¢ast pacienti
s SMA jevi zietelné projevy postizeni dalSich organi.

U silné postizenych kojenci s SMA typu I byly pozorovano hemodynamicky vyznamné
postizeni srdce. Nedavné piehledy literatury [50, 51] identifikovaly fadu pfipadl s vrozenymi
vadami srdce, jako jsou defekty atrialniho nebo komorového septa. U vSech téchto pacientt §lo o
tézky prubéh od narozeni, oznacovany ne€kdy jako typ 0, s respiratnim selhanim pii porodu.
Vsichni méli jedinou kopii SMN2 [51]. U dlouhodob¢ piezivajicich s SMA 1. typu na ventilaéni
podpoie mélo 15 z 63 (24%) pacientli tézkou symptomatickou bradykardii, coz naznacuje
moznou soucasnou dysfunkci autonomniho nervového systému [52].

U typt II a III je naopak postizeni srdce mnohem méné casté. Existuje nékolik zprav o
abnormalitdch srde¢niho rytmu u SMA typu III [53, 54]. Nedavné studie u SMA typu II a III
doporucuji, Ze u téchto pacient neni nutné pravidelné kardiologické sledovani, protoze je velice
nepravdépodobné, ze se u nich projevi EKG nebo echokardiografické znamky kardiomyopatie
[33, 35].

Jak bylo uvedeno v oddilu o nutriéni péci, byly u pacienti s SMA popsany ojedin€lé piipady
dysfunkce pankreatu véetné diabetu a poruch metabolismu glukoézy [56]. U pacienti s SMA typu
I, II a III byla identifikovana hyperleptinémie [57]. U pacientd a lidskych neuronovych
bunéénych linii byla popsana dysfunkce mitochondrii [21, 58, 59].

Experti byli zajedno, ze cilené vySetiovani postizeni dal§ich organii by mélo byt obecné zalozeno
na klinickych ptiznacich, neni tedy u vétSiny pacientll nutné. Moznou vyjimkou je vylouceni
srde¢nich vad u té€Zce postizenych kojencii s SMA typu I a monitorovani metabolismu glukozy u
vSech typti SMA. Bez ohledu na imobilizaci mnoha pacienti s SMA neni povazovéana za nutnou
profylaktické antikoagulace, pokud nejsou pfitomny dalsi rizikové faktory.

Protoze cilem intrathékdlni podavani nusinersenu jsou primarné motoneurony [40], objevuji se
obavy, Ze se v jinych tkdnich kromé centrdlniho nervového systému mohou néasledkem deficitu
proteinu SMN projevit znamky dysfunkce. Motorické postizeni mliZze byt napraveno, pfitom se
mohou objevit jiné pifiznaky. Je doporuCovdno monitorovani pacienti 1é€enych nusinersenem
vzhledem k moznosti vzniku téchto projeviti.



9. Etické otazky

Mezindrodni interdisciplinarni skupina, v niz byli zastoupeni klini¢ti 1ékafi, znalci bioetiky,
rodice, zastupci pacientll a specialist¢ v oboru pediatrické paliativni péce, se soustfedila na
poskytovani paliativni péce a s ni spojené etické problémy.

Drivéjsi verze doporuceni standardni péce [1] zdlraziovala nejednotu ndzorti a rozpory ohledné
paliativniho, respektive intervenc¢niho pfistupu. Kdyz nebyla dostupna 1éc¢ba, mnoho rodin se
domnivalo, Ze interven¢ni pfistup, pfedev§im tracheostomie, vede ke konfliktu mezi kvalitou
zivota a jeho délkou, spise prodluzuje trapeni, nez aby ulevil od tize onemocnéni [26, 52, 60, 61].
hluboka odpovédnost prezentovat moznosti péce otevienym a vyvazenym zpusobem, poskytovat
presné informace, ze volba mezi paliativni a intervencni podpiirnou 1é¢bou neni pouze binarni
volbou.

Novelizovany piehled literatury pfinesl jen méalo novych ovéfenych poznatkii a zddny konsensus
ohledné standardi paliativni péce v piipadé SMA [62-65]. Pracovni skupina proto stile
nedokdzala dojit ke konsensu o paliativni péci a mohla jen poukdzat na vazné etické otazky,
které musi doprovazet rozhodnuti o péci, nyni také s ohledem na nejnovéjsi terapeutické ptistupy
u SMA. Skupina identifikovala 3 klicové oblasti pro dalsi analyzu: 1) koncept paliativni péce v
ptipadé SMA, 2) piistup k pacientovi a rozhodovani, 3) pfechazeni pfehnanym oc¢ekavanim.

I kdyz byl koncept paliativni pé€e mnohokrat definovan a reinterpretovan, je zapotiebi jej
povazovat za vyvijejici se vnimavy proces, predevsim pokud se tyc¢e moznosti 1é€by SMA, které
nejsou neménné [66]. SMA vSech typli neodpovida modelu choroby s nezvratné infaustnim
pribéhem [67, 68]. Nedavna dostupnost novych typi 1é€by poskytuje velmi podstatny divod k
nadéji na zménu prognodzy, je vSak potieba dale vyjasnit nc¢kolik otazek, nez bude mozné
ptistoupit k formulaci standardl paliativni péée u SMA [40, 41], véetné komunikace o vyznamu
paliativni péce se spolecenstvim SMA. Ptes nedavny trend zdUraziujici ulohu paliativni péce pfti
zlepSovani kvality Zivota, s pocatkem velmi zédhy v pribéhu nemoci, paliativni péce je stale
spojovana s péci na konci zivota. Je proto zapotifebi zména smérem k pfistupu, podle n¢jz ma
paliativni péce svou ulohu vedle kurativni péce u chronickych invalidizujicich onemocnéni s
dlouhou progn6zou. Hlavnim ukolem tedy je piekonat dvoukolejny model, ktery stavi proti sobé
aktivni 1écbu a paliativni péci, ve prospéch modelu komplementarity. Bez pochyby i tak
zlstanou etické problémy vyzadujici klinické zkuSenosti a rozumny usudek. Jednim z téchto
problému je rozhodovani o intenzité¢ péce v piipadech, kdy musi byt vyvazen “terapeuticky
pomér” mezi vedlejSimi u€inky a pfinosy. Dal$im je rozhodovani v pfechodnych fazich pribéhu
onemocnéni, kdy progrese choroby svéd¢i ve prospéch paliativni péce a pieruseni zivot
prodluzujicich zasaht [69]. Problém, jak v tomto proménlivém prostiedi usmérnit ocekavani,
zvlast kdyz jsou tato ocekavani ovlivnéna mnoha rGznymi navzajem si odporujicimi nazory,



jesteé dale komplikuje ukol vypracovat standardy péce. Je nutné brat ohled i na omezené
prostiedky a kulturni rozdily, zvlast v situaci, kdy razny pfistup k prostiedkim v riznych
Castech svéta nevyhnutelné povede k nerovnosti.

Objevuji se i nové otazky o volbé paliativni péce u pacientll zatfazenych do klinickych studii
[70]. Nedavny prizkum mezi klinickymi Iékafi ucastnicimi se studii, klinickymi hodnotiteli a
koordinatory z riznych zemi se pfiklonil k nazoru, Ze je na misté mit v téchto piipadech predem
definovanou uroven nutri¢ni a ventila¢ni podpory.

10. Zavéry

Spinalni svalova atrofie se projevuje rliznym stupném postizeni motoneuroni a s tim
souvisejicimi doprovézejicimi chorobami. U¢innd a systematickd péfe o nemocné SMA
vyzaduje koordinaci mezi mnoha klinickymi specialisty ke zvladnuti okamzitych i ocekavanych
problémii. Tato novelizovand doporuceni standardni péce byla vypracovana, aby seznamila se
soucasnym nazorem expertd na nutnou péci a tam, kde je to na misté, na optimalni piistup. Kdyz
jsme revidovali vysledky, byli jsme piekvapeni rozpory mezi literaturou a analyzou delfskou
metodou. [ kdyZ bylo v mnoha ohledech dosazeno pokroku v fadé¢ 1é€ebnych piistupti, které mély
obrovsky dopad na pfezivéani, nastup a zdvaznost komplikaci, literatura pfinasejici doklady o tom
byla chudé. Jen malo studii pfineslo doklady zaloZené na pfiméfeném pldnu a vétSina clankl
psala o klinickych pozorovanich a malych sériich. Na rozdil od toho, bez ohledu na nedostatek
doporuceni zalozenych na vysledcich studii, doslo k jasnému konsensu ohledn¢ mnoha aspekta
péce o pacienty s SMA. V mnoha ohledech, naptiklad ¢asném provedeni chirurgickych zakroku
na patefi a instrumentalni podpote vykaslavani, byla vétSina expertd, ne-li vSichni, pfesvédcena o
dopadu téchto doporuceni na zménu pribéhu onemocnéni. V téchto ptipadech se zdalo, Ze by
velké randomizované studie byly pro posouzeni efektivity lepsi, pfesto prib&h onemocnéni pied
jejich zavedenim a poté dostacoval k jejich doporuceni jako soucdsti bézné praxe. Zatimco
chybéni zprav zalozenych na formalnich dikazech ztézuje hodnoceni ucinnosti jednotlivych
zasahll, nedavné jednoznacné zlepSeni pfeziti u typu I a zacatku progrese u vSech typi SMA
spolu ospravedliuje zavedeni téchto zakrok.

Hlavnim cilem téchto doporuceni je trvale usilovat o zlepSeni kvality Zivota a omezeni dopadu
nemoci na pacienty. Zatimco je mnoho z doporuceni zavislych na technologii, vS§echna vychazeji
z pohledu na pacientovy klinické znaky a pfiznaky a s nimi spojené rizikové faktory. Doporuceni
jsou zalozZena na soucasném funkEnim zafazeni pacienta: nesedici, sedici a chodici. Musi byt
respektovéna autonomie pacienta a rodicl a jejich etickych nézord. Tyto smérnice by mély byt
aplikovany s ohledem na pfani a sloZitost postaveni jednotlivych pacientl, ne jako striktni
doktrina. Individualni otdzky odpovédnosti, které maji byt zvaZeny, jsou, mimo jiné, vék
pacienta, jeho celkovy klinicky stav a rozsah jemu poskytované podplirné péce, mistni
dostupnost klinické expertizy, rozsah zarucené zdravotni péce a nové moznosti 1écby. Po
zavedeni prvniho schvaleného Iéku pro 1écbu pacientli s SMA je zvlast’ dilezité spojit optimalni



péci s 1éCebnymi postupy, které zasadné méni pribéh onemocnéni. Tato skupina identifikovala
otazky, které zlstavaji v mnoha oblastech podptirné 1écby pacienti s SMA a vyvolaji dalsi
vyzkum. Dalsi vyzkum je také potiebny v dalSich oblastech, jako je psychiatrické a emocni
zdravi, nebo v dalSich oblastech ve vztahu k optimalizaci kazdodennich Cinnosti. Protoze se
véku, bude také zapotiebi dalsi prace k zodpovézeni otazek tykajicich se star§i populace véetné
teenagert a dospélych. Dalsi usili je také potieba k identifikaci novych modeld podpory rodin a
Iékart pro zlepSeni péCe v misté¢ bydlisté¢ a snizeni pocCtu navstév a hospitalizaci v centrech
terciarni péce.
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