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Az érintett csaladoknak sz616 kiadvany
alapja az SMA betegek gondozasi
iranymutatoit kozl6 tudomanyos
publikacié, Consensus Statement for
Standard of Care in Spinal Muscular
Atrophy, amely az alabbi

folydiratban jelent meg:

Lancet Neurology 2007:22 (p.1027-1049)

A konszenzuson alapulé irdnyelveket szakemberek
nemzetkozi csoportja, az SMA Gondozasi Standardok

Nemzetkozi Bizottsdg alkotta meg. A TREAT-NMD Thomas

Sejersen, a svéd Karolinska Intézet professzoranak
vezetésével egylittmiikodott ezzel a munkacsoporttal,
és elkészitette a beteggondozasi kdvetelmények

egyszerUsitett, kozérthetd valtozatat. Az 6t fejezetbdl allé
kiadvany letélthet6 a www.treat-nmd.hu honlaprél is.
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l. Klinikai diagnézis és az SMA
betegség csoportositasa

A gyermek csokkent izomténusa (hypotonia) és

az izomgyengeség jelei az orvosokban felveti az
SMA betegség alapos gyanujat. Szamos jellegzetes
tlinet kordn azonosithato. Az izomgyengeség
altaldban szimmetrikus és inkabb a torzshoz

kozeli (proximalis) mint a torzstél tavoli (distalis)
izmokat érinti. Erzészavar nincs. Az inreflexek
hianyoznak vagy csokkentek. Azizomgyengeség
az also végtagokban kifejezettebb, mint a felsé
végtagokban. Az izomgyengeség sulyossaga
altaldban fiigg a tlinetek megjelenésének
idépontjatol. A betegség csoportositasat és a
tipusos klinikai tiineteket az 1. tabldzat tartalmazza.
A felsoroltakon kiviil az SMA IV. tipusat is
azonositottak. Ez az SMA betegség enyhe formdja,

melynél a tiinetek felnéttkorban jelentkeznek.
Néhany beteg olyan tlineteket mutat, amelyek az
egyes csoportok kozott atfednek.

Az SMA betegek kezelését az aktudlis funkcionalis
allapotuk szerint kell megkezdeni, mintsem

az egyes SMA tipusok eredeti osztalyozésa

alapjan. Ezért, a funkcidképesség alapjan torténé
osztalyozas sordn a nem-uldk, Gl6k, jaroképesek
kifejezést fogjuk a tovabbiakban hasznalni. A
nem-il6k kdzé azokat a gyermekeket soroljuk, akik
jelen dllapotukban nem képesek 6nalléan tilni. Az
lék azok, akik ondlléan Ulnek, de nem képesek
onalléan jarni. A jaroképesek onalléan jarnak.

1. TABLAZAT: SMA TIPUSOK A KLINIKAI TUNETEK ALAPJAN

SMA Tiinetek Legjobb
Tipus megjelenésének motoros
id6pontja teljesitmény

IIl. tipus 18 hénapndl All és
(enyhe) idésebb onalléan jar
Kugelberg- korban

Welander kor

Halal Jellegzetes
idépontja tUnetek

Felnétt Viéltozo izomgyengeség és

korban izomgorcs, izileti lazasag,
jaroképesség elvesztése
valamikor az élet folyaman
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ll. Diagnosztika

A diagnosztikai eljaras egyes lépéseit az 1. dbra

foglalja 6ssze. Roviden, az elsé diagnosztikai teszt

a feltételezett SMA betegnél az SMN génvesztés
(delécio) vizsgélata. A SMN1 gén 7. exonjanak
homozigéta delécidja (8. exon delécidval vagy

anélkil) megerdsiti az SMN génhez kapcsolt
SMA (5g-SMA) betegség diagnézisat. Tovabbi
diagnosztikai teszteket csak negativ SMN gén
vizsgalati eredmény utan kell elvégezni.

1. ABRA: SPINALIS IZOMATROPHIA DIAGNOSZTIKAI LEPESEI

> SMN1 delécié >

Homozigota Az 5q SMA

Klinikai kivizsgalas

megismétlése, lis izomgyenge-

” EMG, NCS/RNS ség, normalis CK,
és CK neurogén EMG
p——— y

SMA tipusos vagy SMN 1 gén
atipusos tiine- 3 delécio vizsgalata
tekkel
Nincs homozigéta
SMNT1 delécio
- «—
-Demyelinizécids Atipusos SMA
vagy axonalis tlnetek, de
neuropathia neurogén EMG,
-NMJ betegség normalis CK

-Myopathia
-lzomdystrophia

v v

Izom- vagy Mas motoneu-
idegbiopszia, ron betegség:
specifikus gene- felvetédik a
tikai vizsgalatok SMARD, X-SMA,
myopathia, izom distalis SMA,
dystrophia, vagy juvenilis ALS

herediter neuro-
pathia irdnydban

<« gén kopia

Altalanos izom-
gyengeség, norma-
lis EMG, NCS, CK -
koponya- és gerinc
MRI és anyagcsere
vizsgalatok java- l l

SMN1 képiaszam

soltak

Két SMN1
kopia
v

SMN1 pontmutacié
meghatarozasa szekvenalassal

v v

Nincs SMN1 Mutécié

mutacio meghatarozva
v v

SMN génhez Az 5q SMA

kapcsolt SMA diagnézisa

diagnézisa igazolt

nem igazolt

diagndzisa igazolt

Proximalis >dista-

Egy SMN1 gén
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ll. Az bjonnan diagnosztizalt
SMA betegek kezelése

Az SMA diagndzisanak feldllitasa utan szamos
apolasi kérdés merdil fel. A klinikusnak a leheté
leghamarabb tajékoztatast kell nyudjtania a
beteggondozasrol kiilonbozé terileteirdl.

A csaladok felkészitése

és tanacsadas:

Az SMA diagnozisat kévetéen felmerdilé
Osszetett orvosi problémak miatt szakemberhez
kell fordulni, aki a beteg csalddjaval tartja a
kapcsolatot. Az elsé taldlkozas alkalmaval a

legfontosabb kozlenddk:
- A betegség lefolyasa
+ Korfejlédés (patogenezis)

- Besorolas a megjelenési forma (fenotipus)
alapjan (az SMA tipus valamelyike)

+ Az SMA lefolydsénak el6rejelzése a
beteg esetében

« Online informacié az SMA-rél és SMA
betegszervezetekrél

- Klinikai kiprébalasokba valé bevonas

Az orvosnak a csaladdal egytttmiikodve teljes
kor(, a kiilonboz6 szakterlileteket érint6 apolasi
tervet kell 6sszedllitania a beteg ellatasaval
kapcsolatosan. Ez dltaldban a kovetkez6
szakellatasi csoportokat foglalja magaba:

+ Gyermek ideg-izom (neuromuscularis) ellatas
- Genetikai tanacsadas
-+ Tudégyogyaszat (pulmonologia)

« Emésztbszervi belgydgyaszat
(gastroenterologia (Gl)) / taplalkozas

» Mozgdsszervi betegségek kezelése

+ (ortopédia)/ rehabilitacié

Genetikai témak:

Szamos genetikai téma kapcsolédik az SMA
diagnézisdhoz.

« Az SMA genetikdja, tgymint a testi
jellegekért felelés (autoszomalis) recessziv
oroklédésmenet és az SMN gén strukturaja -
SMN1 és SMN2 génkopidk.

- Bar a megndvekedett SMN2 gén képiaszama
0sszefligg az enyhébb fenotipussal, az
SMN2 gén képiaszam meghatarozasa
jelenleg nem ajanlott, mert lehetnek jelentds
eltérések a klinikai fenotipus és az SMN2 gén
kopiaszama kozott.

- Ismétlédési kockazat
» Hordozo6sag szlirés

« Csaladtervezési informaciok (prenatalis
- szlilés el6tti-, vagy preimplantacids —
beadgyazddas elétti vizsgalat)



2. fejezet
TUDOGONDOZAS

l. Az SMA-val 6sszefliggd
légzészavarok attekintése
A f6 légzészavarok az SMA betegeknél:

1. Elégtelen kohogés, amelynek eredménye a
véladékpangas a légutakban

2. Alvés alatti nem megfelel6 mértékii légzés
(hypoventilatio)

3. Mellkas és a tiido6 fejletlensége

4. Ismétlodé fertézések, amelyek stlyosbitjak az
izomgyengeséget
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Az SMA |-es és ll-es tipusu, egyes esetekben az
SMA lll-as tipusu betegek megbetegedéseinek
és haldlanak f6 okozéi a l1éguti betegségek. A
nyelészavar és a gyomortartalom visszafolydsa

a nyelécsébe (gastrooezophagealis reflux)

is nagymértékben hozzéjarul a tid6
megbetegedéséhez. A napkdzbeni légzési
elégtelenség a sorozatosan visszatérd léguti
fert6zéseknek, illetve az éjszakai oxigénhianyt
(hypoxia) kdvetd hypoventilldcionak kdszonhetd,
amelyet kdvet a napkdzbeni széndioxid
felszaporodas a vérben (hypercarbia). Az éjszaka
jelentkezé |égzési nehézségek kikiliszobolésére
|égzéstamogatas sziikséges, és kohogéssegitére
van sziikség, ha a kohogés hatékonysaga
alacsony. A légutak tisztan tartdsa minden SMA
beteg esetében, mind az akut-, mind pedig a
kronikus ellatas soran, nagyon fontos feladat.
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2. ABRA: A LEGUTI MEGBETEGEDESEK KORLEFOLYASA,
ALLAPOTFELMERES, ES BEAVATKOZAS

KORLEFOLYAS ALLAPOTFELMERES

Normalis 1égzés

)

Belégzési-, kilégzési-, bulbaris

Fizikalis vizsgalat

izomgyengeség
REM aIv?sh,oz Elégtelen kaho- L?g%esi”u‘n‘kao,
kapcsolédo gés kohogési inger,
r?nd’ellenes csdkkent kéhé- Iegzo!zon} erejé-
légzés P nek vizsgalata
gésiinger
\
A1 Mellkas réntgen,
rendellenes- .
. alvas vizsgalat

ségek
NREM és Mellkasi Nyelési funkcié
REM alvédshoz fert6zések vizsgalata
kapcsolédo -«
rendellenes
1égzés

v .

Napkodzbeni légzészavar

Halal

Légutak tisztitasa
erbletett
kohogéssel

Ejszakai
non-invaziv
lélegeztetés

Ejszakai vagy
folyamatos
non-invaziv
Iélegeztetés

II. Allapotfelmérés és
megfigyelés

3-6 havonta, stabil jaroképes beteg esetében
ritkdbban, a klinikailag gyengébb allapotu,
nem-ilé betegeknél gyakrabban
allapotfelmérés javasolt.

A. Nem-iil6k

- Fizikai vizsgalat: kohogés hatékonység,
mellkas deformitas, l[égzésvétel, |égzésfunkcid,
paradox [égzés (a rekeszlégzés teljes hidnya és
a hasizom ellentétes, paradox mikodése) és
bdrszin rendszeres ellendérzése.

- Polysomnographia (alvasvizsgalat): a
hypoventillacio jeleinek megallapitasara.

- Pulsoximetria: az oxigénnel telitett
hemoglobin (oxigén szaturacié) mértékének
(%) vizsgalata borérzékelbvel.

- Pneumonia (tiidégyulladas) ellenérzés:
az utolsé 6 honapban fellép6 fertézések
gyakorisadganak, az antibiotikum-kezeléseknek
az ellenérzése.

- Mellkasrontgen: alapéllapotban és léguti
megbetegedés esetén.

- Nyelés vizsgalat: megmagyarazhatatlan
akut égzésromlas és visszatérd
tidégyulladas esetén.
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B. Ulok:

- Fizikai vizsgalat: kohogés hatékonysag,
mellkas deformitas, légzésvétel,
légzésfunkcio, paradox légzés és bdrszin
rendszeres ellenérzése.

- Polysomnographia (alvasvizsgalat): a
hypoventillacié jeleinek megallapitasara.

- Pulsoximetria: oxigén szaturacié
vizsgalata boérérzékeldvel.

- Pneumonia (tiidégyulladas) ellenérzés:
az utolsé 6 honapban fellépd fert6zések
gyakorisaganak, az antibiotikum
kezeléseknek az ellenérzése.

- Scoliosis (gerincferdiilés) vizsgalat:
gerincvizsgalat és a gerincferdiilés
mértékének megallapitasa
rontgen vizsgalattal.

C,. Jaroképesek:

Altaldnossagban, a jaréképes SMA betegeknek

nincs légzészavara egészen a betegség

késéi stadiumaig.

- Fizikai vizsgalat: kohogés hatékonysag,
mellkas deformitas, légzésvétel,
légzésfunkcio, paradox légzés és bdrszin
rendszeres ellenérzése.

+ Tiid6 funkcio teszt: Iégzésfunkcio vizsgalat
(spirometria), tiddé volumen kapacitds és
légzdizmok vizsgalata.

- Pneumonia (tiidégyulladas) ellenérzés:
az utolsé 6 hénapban fellépd fertézések
gyakorisaganak, az antibiotikum kezeléseknek
az ellenérzése.
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lIl. Megel6z6
légzéstamogatas

Az SMA betegek I1éguti kezelése esetében
életbevagd a hosszu ideji, ismétlodo
(kronikus)-, hirtelen fellép6 (akut)-, és a

miitéti (perioperativ) ellatas lehetdségeirdl
nyujtott tdjékoztatas.

- A betegség gyors el6rehaladdsa miatt a
leginkdbb érintett,,nem Ul6k” csoportjiba
tartozo6 betegek gondozéit minél hamarabb
informalni kell a nem invaziv lélegeztetés
(NIV - noninvaziv lélegeztetés) és valadék
eltavolitas lehetéségeirdl.

+ A csaldddal rendszeres megbeszélésre van
sziikség, amelynek eredményeképpen
kozosen egyeztetett gondozasi tervet kell
Osszeallitani a maximum és minimum
feltételeknek megfeleléen.

A napi szintd ellatas kdvetelményei:

+ A gyermek alapstatuszanak megallapitasa
és az attdl eltéré allapot megitélése

A hypoventillacio felismerése és a kezelése

- Akut allapot kezelése, beleértve a specialis
orvosi segitséget nyujté szakemberek
gyors elérését

- Légut tisztitas és a valadék eltavolitasat
segitd technikak

- Légzéstamogatas beleértve a NIV
alkalmazasat

- Taplalas és folyadékbevitel

+ ldejekordn megkezdett antibiotikum kezelés

- Rutin immunizalas, amely magaban foglalja
az influenza vakcinat, a pneumococcus
vakcindt és az RSV (Human respiratory
syncytial virus, respiratorikus szinciciélis
virus) elleni monoklonéris ellenanyag oltést
(Palivizumab, SYNAGIS).

IV. Kronikus ellatas

Lényeges a csaldd céljainak megbeszélése.

Ez magaba foglalhatja a gyermek lehet6
leghosszabb ideig tarté otthoni, koriltekinté
apolasat, a hosszu tulélési id6t, a megfeleld
életmindséget és kényelmet, valamint az ehhez
sziikséges eszkozok/forrasok elérhetéségét.

A kronikus ellatés célja: a normalis gazcsere
fenntartasa, az alvas minéségének
javitasa, az otthoni apolas megkonnyitése,
a kérhazban toltott ido és siirgésségi
ellatas gyakorisaganak csokkentése,

illetve a betegség terhének csokkentése.

A gyors, erélyes és a megel6z6 intézkedések
meghosszabbithatjak az életet az életmindség
romlasa nélkul.

Légut tisztitas:

- Kohogéssegités, kézi vagy mechanikai
levegdbefujas - levegdkifujas a sulyosabb
betegeknél naponta ajanlott. Az dpolast
nyujté személynek meg kell tanulnia, hogyan
segitheti az SMA beteg kohodgését.

- Hasznosak a valadékiiritést segité
technikak, amelyek magukba foglaljak a
légzési gydgytornat (mellkas fizioterapia)
és azt a modszert, ahol megfeleld
testhelyzetekben a gravitaciét hasznaljuk ki
a horgobvaladék eltavolitdsanak elésegitésére
(poszturalis drendzs).

-+ A vér oxigénmérésének (oximetria)
eredménye meghatdrozza a tovabbi
teenddket. A kohogés-segitést kovetd,
szajon at torténd valadék kiszivas elésegiti a
véladékdiritést.

Légzéstamogatas

Egyértelmien javasolt a vér magas nappali

széndioxid szintje (hypercapnia) esetén.

Az éjszakai NIV csokkenti az alvas kdzbeni

légzéselégtelenség tiineteit, és ez altal noveli

az életmindséget.

+ A NIV technikat egyitt kell alkalmazni a légut
tisztité technikakkal.

+ Nem-il6knél a légzéstamogatas mell6zése
is lehetséges, ha az apolasi teher nagyobb,
mint a terdpia hatékonysaga.

- A CPAP (folyamatos pozitiv [éguti nyomas
biztositasa) egy lehetéség, amellyel
attérhetiink a kétszintd, pozitiv nyomasu
lélegeztetésre (BiPAP - kettds pozitiv
|éguti nyomas).

+ A NIV magas BiPAP-al, akar még rovid
napkozbeni iddszakokra is, el6segitheti a
mellkas és a tid6 fejlédését, és csokkentheti
a borda és a szegycsont deformitast nem-ulék
és Ul6k esetében.

+ Légcsémetszés (tracheotomia): Alkalmazasa
a nem-ulék esetében vitatott etikai dilemma.
Széles az alkalmazhaté beavatkozasok kore,
kezdve a légzés tamogatas mell6zésétdl a
NIV-n és a tracheotomian 4t a mechanikai
|élegeztetésig (ventillacio).

- A tiineti (palliativ) kezelés is lehet6ség a
nem-Ul6k szdamara. A NIV jol hasznédlhatd, mint
rutin terapia vagy tlinetkezel6 eszkoz. F6 célja
az intenziv osztalyos (PICU - gyermekgydgyas-
zati intenziv osztdly) ellatds megel&zése, és,
ha lehetséges, a tracheotomia elkeriilése. Ha a
csalad a légzés-tdmogatds mellett dont, akkor
NIV alkalmazasa javasolt.
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V. Perioperativ (mUtét eldtti és
utani) apolas

SMA betegeknél magas az altatas utani
(posztanesztézias) komplikaciok kockazata,
mely a 1égcsévon bevezetett csovon keresztiili
narkotikumadagolas (intubalds) idejének
hosszabbodasahoz, kérhazban szerzett
(nozokomidlis) fertézésekhez, tracheotomiahoz

és haldlhoz vezethet. Fontos a beteg
|égzésallapotanak mitét el6tti optimalizaldsa.

Allapotfelmérés m(itét elétt:

Fizikai allapot felmérése

- Légzésfunkcio-mérés és kohogési
hatékonysag vizsgalata

- Mellkas rontgen

+ Alvasvizsgalat az alvas kozbeni
légzészavar felmérése

+ A komplikacios tényezéket, mint az
allkapocs iziileti deformitdsai, széj-garat uti
belégzés, a gyomortartalom nyelécsébe
torténd visszaaramlasa (gasztroozofagealis
reflux), alultaplaltsag és asztma, szambavétele.

Ha a légzésfunkcid és/vagy az alvasvizsgalat
eredménye rendellenességet mutat, éjszakai
NIV és kohogést-segito technikak alkalmazésa
javasolt a mutét el6tt. A betegnek ismernie kell
ezeket a technikdkat még a m(itét elvégzése
elétt. Ha mellkas-szegycsonti deformitas all
fenn, az intubaciot szaloptikas horgétikrozéssel
(bronchoscopiaval) kell végezni.
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MUtét utani kezelések:

- Ha a léguti tisztulas normalis és az
izomfunkcid is relative jo, akkor a mitét
utani komplikaciok kockéazata alacsony.

Ha miitét el6tt megallapitottak
a légzdizmok gyengeségét,
szigord monitorozasra és erélyes
|élegeztetésre van szlikség.

Ha mtét el6tt alvas kozbeni Iégzés-
tamogatasra van sziikség, hasonl6 azonnali

0sszes széndioxid tartalom (TcCO2) mérése, és
az artérids vér gazanalizise (ETCO2).

Megfelel6 fajdalomcsillapitas csokkenti a
mUtét utdn a rogzitést kdvetd hipoventillaciot.
A fajdalomcsillapitas mellett biztositani kell

a légutak tisztasagat, és minimalizalni kell a
légzéscsdkkenést. Atmenetileg intenzivebb
légzéstamogatasra lehet sziikség mdtét utan
fellép6 fajdalom esetén.

Ha a beteg mar hasznal éjszakai NIV-t, akkor a
nappali NIV hasznalatara, valamint a NIV alatt
végzett légut-tisztit6 technikak alkalmazéséra
is szlikség lehet.

A ki - és belégzési pozitiv nyomas optimali-
zaldsa és a légut tisztitasi technikak optimalis
alkalmazasat kdvetéen a NIV rendszerébe
juttatott oxigénadas helyredllitja a megfelel
oxigén telitettséget.

Ha a nem-invaziv lélegeztetés nem hasznal,
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Tovabbi intézkedések:

Nem-Ul6k, Glék és jaroképesek szamara tovabbi
terdpias eljarasként ajanlott az antibiotikum
kezelés, taplalkozasi tandcsadas, folyadék patlas
és a gasztroozofagealis reflux kezelése..

VI. Akut (heveny)
allapot kezelése

A betegség akut fazisdban a kezelés célja a
gazcsere normalizalasa, a tid6 elégtelen
leveg6-tel6désének (atelectasia) csokkentésével,
a légutak tisztantartasaval, és, ahol lehet, nem-
invaziv légzés-tdmogatassal. EI6nyds lehet a
vérgdz osszetételének ellendrzése.

az intubdcio és a mechanikai ventillacio,
mint rovidtavu beavatkozas johet széba. Az
akut allapotbdl valo felépuilés és az artérias
oxigén telitettség szobalevegén torténd
normalizélédasa utan vissza kell térni a NIV-re.

légzés-tamogatas sziikséges m(tét utan is.

- Alélegeztetogéprol valo leszoktatast
(extubacid) a posztoperativ 6rz6ben
nagyon nagy koriltekintéssel kell kezelni,
s fokozatosan, NIV kdzbeiktatasaval kell
visszatérni az alap-lélegeztetési mddra. Ez
Ovatos tervezést és koordinaciot igényel.
Ha a beteg mitét el6tti folyamatos légzés-
tdmogatast (non-invaziv Iélegeztetd késziilék

- A megel6z6 apolastervezés részeként
dontést kell hozni az intubacio alkalmazasardl.

- Megfontolandé a tracheotémia és
ventillacié a nem-ulé betegeknél gyakori,
akut tidégyulladasok esetén, mely nem

Légutak tisztitasa:

- Alégutak tisztitasa manualis kohogés-

vagy tracheotomias tubus) vagy a miitét
alatt izomblokkolét kapott, akkor a legjobb
a beteget a m(tébdl kdzvetlenil az intenziv
osztalyra szallitani.

A betegeket batoritani kell, hogy a sajat
késziilékeiket, tgymint a NIV és a MI-E
(manudlis inspiratorikus-exspiratorikus
eszkoz - ki- és belégzést seqité eszkdz)
hozzak magukkal a kérhazba a m(itét utani
idészakra, mert lehetséges, hogy a kérhazban
e késziilékek elérhetdsége korlatozott.

Az oxigén alkalmazasaval az SMA

betegek esetében évatosan kell banni. A
hipoventillacié kdvetkezményeképpen fellépd
vér oxigéntelitettség hidnya (hipoxémia)
Osszetévesztheto az egyéb eredetl
hipoxémiaval, amelyet a rendellenesen s(irt
nydk vagy a tiid6elégtelenség (atelectasia)
okoz. Az oxigénellatas megfelelé mértékének
bedllitasat segiti a kilégzési széndioxid és az

segitéssel, vagy MI-E segitségével,
vagy szajon-, vagy léguton keresztil
torténd leszivassal. Horg6tikrozés
és mély valadékleszivas helyett
inkdbb a kohogéssegit6 technikakat
részesitsiik elényben.

Oximetria segitségével ellendrizhetjik a
|éguti tisztitas hatékonysagat.

Mellkas fizioterapia

Posturalis drenazs

Légzés-seqités:
(i) Nem-ulok és UGl6k részére:
- A NIV akut hasznalata visszaforditja a 1égzési

egyensuly megbomlasanak (dekompenzacio)
ordogi korét, amely a terhelés kdvetkeztében
fellépd helytelen légzés, a légz&izmok
gyengesége és a nem hatékony valadékurités
miatt alakul ki.

feltétlendl javitja az életminéséget, illetve nem
csOkkenti a hospitalizaciot. A tracheotdmia
nem akut beavatkozas. A tracheotémia nem
alkalmazhat6 az U6 betegeknél.

Funkciéromlas esetén eredményes lehet a
szenvedést csokkentd palliativ kezelés, féleg
a nem Ul6 betegeknél.

(ii) Jaroképesek részére:
+ NIV alégut tisztitd technikadk alkalmazasaval

egyltt sziikséges lehet akut betegség esetén.

- Oxigén terdpia és atmeneti intubacié

alkalmazhaté a nem-ulék/ulék esetében a
leirtak szerint.

«+ Otthoni NIV haszndlata megfontolandé, ha

NIV-re volt mér szlikség akut betegség esetén.



16

3. fejezet

GASZTROINTESZTINALIS (EMESZTORENDSZERI, GI) TERAPIA
ES TAPLALKOZAS

GASZTROINTESZTINALIS (EMESZTORENDSZERI, GI) TERAPIA ES TAPLALKOZAS 1 7

A gasztrointesztinalis terapia és
a tapldlkozas attekintése

Az SMA betegeknél a Gl zavarral és a
taplalkozassal 6sszefliggésben allo f6 klinikai
problémak a kovetkezdk:

1. Taplalkozasi és nyelési problémak

A sulyos izomgyengeségben szenvedé SMA
betegeknél a bulbaris m(ikddési zavar (nyultvel6i
mozgatodidegek kdrosodasa miatt fellépd

nyelési zavar) dltaldnos aspiraciés pneumoniat

(a tudégyulladas azon formaja, amelynek
kialakuldsdhoz idegen test tiid6be keriilése
vezet) eredményez, amely gyakori halalok.

2. Gasztrointesztinalis zavar

Gl motilitasi problémak (az emésztérendszer
nem megfelel6 mozgdasa) kozé tartozik a
székrekedés, a gyomor késleltetett Griilése
és az életet veszélyezteté gyomortartalom
nyel6csébe torténd visszafolydsa

(GOR, gasztrodzofagealis reflux).

3. Novekedési-, alul- és taltaplaltsagi
problémak

Nem-ul6k esetében optimalis kezelés nélkiil
altaldnos a ndvekedési zavar, mig a tulzott
sulynovekedés Ul6k és jaroképesek
korében gyakori.

4. Légzési problémak

A légzési problémadk /gyenge kohogés, a
légzdizmok terhelésének novekedése, légszomj
(diszpnoe), pneumonia és cyanosis (a vér
hidnyos oxigéntelitettsége miatt fellépd lilds
bérelszinez6dés) vagy a vér oxigénnel vald
telitettségének csokkenése (deszaturacid)/ az
éhezés soran tovabb neheziti az egyébként
sem konnyd taplalast, és néveli az idegen
anyag akaratlan bejutasnak esélyét a [égutakba
(aspiracio), mely életveszélyes is lehet. A
megndvekedett égzési sziilkséglet nagyobb
energia befektetést igényel.

|. Taplalkozasi és
nyelési problémak

A taplalkozasi és 1égzési nehézségek gyakoriak
a nem-Ul6k és U6k esetében, de kevésbé
jatszanak szerepet a jaroképeseknél.

1. Az taplalkozasi és nyelési
problémak legfébb tlinetei:
- Elhuz6d6 evés.

+ Szdjon at torténd etetés sordn
fellépd kimeriiltség.

- Fulladas és kohogés, nyelés kbzben vagy utan.

- Visszatér6 tiidogyulladas: az idegen test
gyakran tiinetmentes (pl. egyértelmd fulladés
vagy kohogés nélkili) beszippantasanak egyik
lehetséges jelzéje.

- Hangszalbénulas, a gégébe észrevétleniil
bekeriilt idegen anyag okozhatja,
diagnosztikus jelentésége van.

2. A taplalkozasi nehézségek okai:

Szajba vételi (preoralis) fazis
- Elégtelen szaj nyitas az alkapocs
mozgasanak csokkenése miatt.

- Ataplalék szajba juttatasanak nehézsége
0onallé étkezés soran.

Rago (ordlis) fazis

- Gyenge harapas.

- Aragoizmok fokozott kifaradasa.

Nyelési fazis

-+ Gyenge fejtartas.

+ Elégtelen miikddés a nyelés garati szakaszaban.

+ Anyelés és a légutak zarodasanak rossz

- koordinacioja.



1 8 GASZTROINTESZTINALIS (EMESZTORENDSZERI, GI) TERAPIA ES TAPLALKOZAS

3. A taplalkozasi és nyelési
problémak értékelése:

- Taplalkozas kiértékelése
taplalkozasi szakértével.

- Etkezési naplé vezetése ajanlott az étkezések
id6tartamanak megfigyelésével.

« Elengedhetetlen a taplalkozéas hatékonysagat
befolydsolé szajiiregi és a nyelésben
részt vevo strukturak vizsgalata, illetve
a pozicionalas és a fejtartas hatasanak
figyelembe vétele a taplalas és nyelés soran.

- Kontrasztanyag nyeletéses
(videofluoroszkopias) nyelésvizsgalat
(VFSS), amely a nyelés miikodésérél,
biztonsagossagarol és a terapias
lehetdségekrél ad felvilagositast.

4. A taplalasi és nyelési nehézségek
kezelése:

A kezelés célja az aspiracio kockazatanak
csokkentése, a kaloriadus taplalas, roboralds,
valamint az étkezés mindségének (élvezhetdség)
novelése.

- Az étel konzisztencidjanak valtoztatasa
a megfelel6 fogyaszthatdsag érdekében. A
fél-szilard diéta kompenzalhatja a gyenge
ragast és csokkentheti az étkezési idot. A
sUritett folyadékok alkalmazasa, szemben a
hig folyadékokkal, megvédhet az aspiraciétol.
A hatékonysag objektiv értékelésére a VFSS
alkalmas.

- A megfelel6 helyzet megvalasztasa,

valamint a gyogyaszati segédeszk6zok

(ortetikai eszkdzok pl. konyoktdmasz,
szivészal) hasznalata, az 6nallo taplalkozas
elésegitése érdekében, névelheti a nyelés
biztonsagat és hatékonysagat. Szlikség van a
foglalkoztato terapeuta vagy fizioterapeuta
segitségével osszedllitott tervre.

Mesterséges kiegészito taplalas

sziikséges mihelyt elégtelen a szajon
keresztiili bevitel. A kiilonb6z6 szakemberek
koz6s elbirdlas alapjan donthetnek a
tdpszonda behelyezésérol. Orrbodl a szdjba
nazogasztrikus (NG) vagy orrbdl a
vékonybélbe nazojejunalis (NJ) taplalas
ajanlott, miel6tt a gyomorszonda behelyezésé
megtorténik. NJ taplalas ajanlatos, ha fennall
az aspiracios GOR kockazata, féleg ha a beteg
|élegeztetett. A technika bonyolultsaga
azonban meghiusithatja a kivitelezését.

A gyomorszondan keresztiili taplalas az
optimalis taplalasi modszer, ha a kaldria
bevitel nem elegendé vagy a széjon keresztili
bevitel nem biztonsagos. [gy megelézheté a
korai elhaldlozas, és kikliszobdlhetd az NG és
NJ tdplalas megndvekedett hasznalati ideje
miatt a rosszul illeszkedé lélegeztetd maszk
hasznélata. A gyomorszonda felhelyezésére a
laparoscopias mutét (hasfalon kis metszéssel
végzett beavatkozas) biztositja a legjobb
megoldast a mdtét utani azonnali illetve korai
posztoperativ extubaciéhoz (Iélegezteté csé
eltavolitasa). Oda kell figyelni a preoperativ
koplalds minimalizalasara és a m(tétet kbvetd
teljes érték( taplalas miel6bbi megkezdésére.
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Il. GI mUkodési zavarok

SMA-s gyerekek az alabbi Gl problémaktdl
szenvednek: gasztroozofagedlis reflux (GOR),
székrekedés, felfuvodas és hasi puffadas.

A GOR fontos tényezéje az SMA betegek
halandésaganak és megbetegedéseinek.

A tulzottan zsiros ételek gatoljdk a
gyomortartalom Uriilését és novelik

a GOR kockazatat.

1. A GOR f6 tlnetei:

+ Evés utan gyakori 6klendezés vagy hanyas
- Hanyas

- Mellkasi vagy hasi panaszok

+ Rossz lehelet

- Az étel nyilvanvalé regurgitacidja (,bukas”)

- Az étel visszautasitasa a nyelés kozbeni
kellemetlenségek miatt

2. A gasztrointesztinalis zavarok
értékelése:

+ A GOR tiineteinek korai felismerése
(hdnyas, regurgitacio, gurgulazas, bofogés
étkezés utan).

- Rutin fels6 gasztrointesztinalis szakasz
(UGI) vizsgalat a gyomorszonda mutéti
felhelyezése el6tt, elsésorban az anatémiai

elvaltozasok kizarasa miatt és masodsorban, a

reflux igazolasara.

- Emészt6 mozgas vizsgalata scintigraphiaval

(izotopdiagnosztikai médszer), mellyel
kimutathat6 a gyomortartalom trilésének
zavara, ami GOR-hoz illetve korai
jollakottsagérzéshez vezet.

3. A GOR kezelése:

- Savlekotok rovid idej hasznélata (pl.

magnézium vagy kalcium-karbonat) és/vagy
savelvalasztas gatlok (pl. hisztamin- és
proton pumpa gatlék (pl. famotidin, ranitidin,
omeprazol) hasznélata a tiinetek kezelésére. E
szerek hosszu idejli hasznalata azonban noveli
a gyomor-, bélhurut (gastroenteritis) és a
pneumonia kockazatat.

A késleltetett gyomortartalom urilés illetve
a gyomor motilitdsanak csokkenése esetén
a prokinetikus szerek (a tapcsatorna
motilitasat, helyes mozgdsat és miikodését
szabalyozo6 gydégyszerek pl. metaclopramid,
erythromycin) hasznosak lehetnek.

Probiotikumok (él6 mikroorganizmusokat
tartalmazé tapanyagok) haszndlata, mint pl.
Lactobacillus acidophilus, segit fenntartani az
egészséges gyomor-bél florat, kiilondsen az
antibiotikum kezelés utan vagy a hosszu ideji
savelvalasztas gatlok szedését kovetden.

Gyomortiikrozés (laparoscopia) segitségével
mutéti uton szlkebbre zarjdk a gyomorszajat
anti-reflux Nissen fundoplikacioéval (a
leggyakoribb mutéti eljaras, amelyet mar
laparoszkopos eljarassal is el tudnak végezni.
A gyomor folsé részét mandzsettaszerlien

a nyeldcsé also része koré rogzitik, ezzel
erdsitve meg az alsé nyelécsé-zardizmot.) a
gyomorszonda behelyezése soran hatdsos
lehet orvosilag makacs GOR esetében,
amennyiben a haszon feliilmulja a m(téttel és
az altatdssal kapcsolatos kockazatot.
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[Il. Novekedési, valamint alul-
illetve tultaplaltsagi problémak

Az SMA beteg gyermeknél igen nagy a
novekedés-elmaradas, illetve a tulzott
sulynoévekedés kockézata. A ndvekedési zavar
féleg a nem-iil6ket és ritkdbban az til6ket, mig az
elhizas féleg a j6 éllapotu Ul6ket és a jaroképes
betegeket érinti. A csokkent aktivitas és az
alacsony zsirmentes testtomeg (lean body mass)
a nyugalmi energiafogyasztas csokkenéséhez és
az elhizas kockazatdnak novekedéséhez vezet.

A novekedési és az alul-illetve a
tultaplaltsagi problémak kezelése:

+ Af6 cél minden gyermek egyéni novekedési
sebességének fenntartasa.

- A fejlodési gorbe (testsuly, magassag/
hosszusag percentilis értékek*, testsuly/
testmagassdg) adott idén at torténé kovetése.
Fekvé testhossz, kar, 1ab szegmentalis méretek
vagy a kar fesztdv mérése hasznos lehet, ha
deformaciét okozé izom dsszehtizédasok
gatoljak a hosszmérést.

- Minden vizit alkalmdaval javasolt az
étrend Gsszedllitdsa dietetikus vagy mas
egészségligyi szakember segitségével, aki
jartas a taplalkozas teriiletén. Egy 3 napos
diéta naploé egyszer( és pontos moédszer
a taplalkozas kiértékeléséhez. A 24 érat
felolel6 taplalékfogyasztasi felmérés
praktikus modja a f6 taplalkozasi problémék
felderitésének, és segitségével kiderdil,
hogy milyen specidlis taplalék kiegészitok
haszndlatara van szikség.

Az aktudlis zsirmentes testsuly cs6kkenésével
a szamolt testtomeg index (BMI)
szignifikansan alulbecsiili a testzsirt. Ez nem
megfelel diétés el6irdsokhoz vezethet,
aminek kdvetkezménye relativ elhizas lehet.

» Azokndl az SMA betegeknél, akiknél
fenndll az elhizas kockazata, a névekedési
paramétereknél a testsuly/testmagassag
szazaléknak és a BMI-nek az alacsonyabb
percentilis* taromanyba kell esnie.

- Fontos a kalcium és a D-vitamin bevitel
pontos dokumentalasa.

+ A hidnyos taplalkozasra utal6 prealbumin
szint ellendrzésével megbecsilheté a
kielégitd fehérje ellatottsag.

*A percentilis érték meghatarozasa soran

az azonos koru gyermekek magassagaval,
testtomegével hasonlitjuk 6ssze a vizsgalt
gyermek magassagat, illetve testtdmegét.
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IV. Akut allapotu SMA
betegek taplalasa

+ Az SMA betegek koziil elsésorban a nem-
Ul6k és az til6k érzékenyebbek a lebontd
(katabolikus) illetve az éhomi allapotokra,
és alacsony vércukor szint (hipoglykémia)
alakul ki az éhezés soran. Ezért minden SMA
betegnél fontos, hogy elkertilje a hosszu idejli
éhezést, féleg akut megbetegedés esetén.

+ Akut betegség alatt, a taplalékbevitel
optimalizaldsa érdekében a teljes
kaloriasziikségletet 4-6 6ran beliil kell
bevinni az emésztérendszeren keresztil
(enteralisan) vagy az emésztérendszeren kivil
(parenterdlisan) illetve, ha szlikséges, a két
maodszer kombinacidjaval.

« Azizmok leépiilésének elkeriilésére azonnali
miitét utani kaldria bevitel sziikséges,
elsésorban a csokkent zsirraktarral rendelkez6
gyermekeknél. Ha az enterdlis bevitel nem
megfeleld, akkor intravénas (1.V.) kaléria
bevitel javasolt.
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Az SMA betegek ortwopédiai
ellatasa és a rehabilitacios
stratégiak attekintése

A. Legfontosabb problémak:

A valtozé sulyossagu izomgyengeség
csokkenti a végtag- és torzsizmok mozgasait,
ami kontrakturakhoz (iziileti mozgdasok
besz(kilése), gerincdeformitashoz, a napi
tevékenység beszikiléséhez és a fajdalom,
csontritkulas és csonttorések kockazatdnak
névekedéséhez vezet.

B. Legfontosabb vizsgalatok, eljarasok:

- hajlékonysag (ROM Range of Motion) vizsgélat
- izomer6, izomm{(ikddés vizsgalat

« Ulés és mozgékonysag vizsgalat

- ortetika (kezelés gyogyaszati segédeszkozzel)
- rontgen vizsgdlat (gerinc és mas iziiletek)

« csonts(irliség mérés (oszteodenzitometria,
ODM, DEXA)

- ortopédiai mdtét

|. Javasolt vizsgalatok és
beavatkozasok a klinikai
allapottdl fliggéen

A. Nem-ulék

Allapotfelmérés:

- Onellatasra iranyulé foglalkozas-terapia és
gyogytorna bevonashoz a mozgésfunkcidk
felmérésére

- Logopédiai igény felmérése nyelészavar és
a beszédzavar esetén, melynek oka lehet az
alkapocs kontraktura vagy a csdkkent hangerd.

F6 beavatkozasok:

+ Abeteg taplalkozasanak segitése

- Testtartas javitasa: A beteg testtartasa hatdrozza
meg, hogy milyen eszkézzel lehet segiteni
amegfelelé taplalkozast. Biztositani kell a
kényelmes tilést.

- Kontrakturak kezelése: A sinnel torténd rogzités
megtartja az izliletek mozgékonysagat (ROM), és
megakadalyozza az esetleges fajdalmat.

Fajdalomcsillapité kezelés

+ Mindennapi teend6k és segédeszkozok: Jaték
és foglalkozastamogatas fejlesztd jellegi konnyd
jatékokkal és a mozgast, ill. kommunikaciot
tdmogato segédeszkdzokkel, amelyek szamos
funkciora fejleszt hatéssal vannak.

- Kerekesszék: Optimalis fliggetlenséget és
kényelmes uilést biztosit.

- Végtag segédeszkoz: Fels végtag segédeszkoz
a végtag funkcio segitésére; ide tartozik a
mobil kéztarté vagy az elasztikus karfelkéto,
mely noveli az aktiv mozgatés lehetdségét és
amukodési készségeket.

+ Kornyezeti és az otthon atalakitasa lehetdséget
teremt a biztonsagos és optimalis fliggetlenséghez.
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B. Ul6k

Allapotfelmérés:

- Funkci6 vizsgalat (Hammersmith Motoros
Funkcioé Skéla SMA betegek szdmdra,
Modifikélt-Hammersmith Motoros Funkcié
Skéla SMA betegek szamara, Durva Motoros
Funkcié Mérés (GMFM), és Motoros Funkcio
Mér6é (MFM) Skala neuromuscularis
betegek szamara).

- Kontrakturak mérése izlleti sz6gméréssel.

- lzomero mérése manualis izomteszteléssel
vagy myometriaval.

- Gerinc- és csip6 rontgen.

- Eszk6z megvalasztasa lléshez, mozgashoz,
pozicionaldshoz és 6nelldtashoz. A kézi és
motoros mozgassegiték szikségességének
felbecsiilése mar 18-24 honapos
kortél elkezd6dhet.

F6 beavatkozasok (PT - fizikoterapia,

OT - foglalkozasi terapia,

és ortopédia):

- Mozgas kerekesszékkel: Optimalis
flggetlenséget és kényelmes Ulést biztosit.

- A kornyezet és az otthon atalakitasa
lehet&séget teremt a biztonsagos és optimalis
figgetlenséghez.

- Kontrakturak kezelése, amelynek célja
a rendszeres nyujtas és erésités altal a
rugalmassag fenntartasa. A kontraktura
kezeléssorozatok segitik a végtagmerevitésre
szolgald eszkdzok elviselését és javitjdk az
allast. A labfejtamasz késlelteti az Achilles-
in kontrakturak kialakulasat. Felsé végtag
mobil kartdmaszok és sinek a végtag funkcid
tdmogatdsat szolgaljak; ide tartozik a mobil
kéz- vagy az elasztikus karfelkotd, mely noveli
az aktiv mozgds lehetdségeit és a végtag
funkcionalis képességeit.

- Arendszeres gyakorlatok novelik a fittséget
és az alloképességet; ide sorolhatjuk az Uszast
és az alkalmazott (adaptiv) sportot is.

« Azallas - vagy a tobb erbvel rendelkezéknek
a jaras tamogatashoz konnyu sulyd,
csipdiziilet tehermentesitd térd—boka-lab-
rogzité ortézisek (KAFO= knee-ankle-foot)
vagy testtartdsjavito, csipdn ativel§ ortézis
(RGO - mikor az egyik csipéiziilet hajlik, a
masik nyulik) ajanlott. Ha ez nem lehetséges,
jaroékeret vagy labtartéval ellatott guruld
pozicionalé keret javasolt.

- Gerinctamaszok és gerincmiitétek
(lasd I1. és Ill. pontok)
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C. Jaréképesek

Allapotfelmérés:

Az egyensuly és jaras vizsgalat
magdban foglalja a kornyezethez valé
alkalmazkoddképesség felmérését.

iziileti mozgékonysag és
gerincstabilitas vizsgalata.

Fizikoterapias és ortopédiai vizsgalatok

a megfelel6 mozgasi segédeszkdzok, a
tdmogatd technoldgia és a kdrnyezethez valo
hozzéférés meghatarozasahoz.

A mindennapi tevékenység értékelése a
megfeleld ellatas biztositasa érdekében.

Specialis (nem-gerinc) rontgen és
oszteodenzitometria (DEXA) akut
vazizomzati (muszkuloszkeletalis) sériilések
esetén javasolt, melyek megerdltetés, baleset
vagy esés soran keletkeztek.

F6 beavatkozasok:

Kerekesszék hosszabb tdv megtétele esetén
mobilitast és fliggetlenséget biztosit.

Kontrakturak kezelése és betanitas az
izliletek maximalis védelme érdekében.

Fizikoterapia és ortopédiai terapia a
biztonsag, az all6képesség és a fliggetlenség
maximalizalasa érdekében, vagy a
jaroképesség meghosszabbitasara.

A jarast megfelel6 segédeszkozokkel illetve
ortetikdval 6sztdnozni kell.

Rendszeres gyakorlatok az dll6képesség/
erénlét fenntartasa érdekében. Ez magaban
foglalja az Uszast, a vizterapia (aquaterapia),
lovaglést és az alkalmazott sportot.

Autovezetés oktatasi alternativak és vezetési
segédberendezésekre tett javaslattétel.

Kornyezeti hatasok ellenérzése és az
otthon atalakitasa a biztonsagos és optimalis
fuggetlenséghez.

Gerinc- és végtag ortetikak, ha szkoliozis és
kontraktura kezd kialakulni.

Gerinc miitét (Id. lejjebb).
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II. Ortetika (mozgasseqités
segédeszkozokkel)

- Fontos, hogy az ortetikus, a terapias
szakember és a csalad egyiittmiikodjon
annak érdekében, hogy a megfelel6
ortézis késziiljon el, és az visel6jének a
rendeltetésszer( funkciot biztositsa.

- Az ortetikusnak megfelel6 hattérrel
és tapasztalattal kell rendelkeznie a
neuromuszkuldris betegek kezelése terén,
hogy a megfelel6 anyagok kertiljenek
kivalasztasra, és megfelelé atalakitasok
segitségével az egyénre szabott legjobb
mozgasfunkcié elérhetd legyen.

- Gerinc ortezisek testtartas timogatdsra
hasznalhatéak, azonban nincs egyértelmii
osszefiliggés a gerincgorbiilet
kialakulasanak késleltetését illet6en.

A gerinc ortezist a hasi régié szabadon
hagyésaval kell elkésziteni, hogy az biztositsa
a rekeszizom megfelel6 mozgdsat és a

gyomorszondahoz val6 hozzaférést.

lll. Ortopédiai mUitétek

1. Csipd szubluxacio (instabil csip6,
ficam) és kontrakturak:

- A csip6 félficam SMA betegeknél ritkan
fajdalmas. A csont helyredllitast és az izileti
mutétet (csontsebészeti beavatkozast -
osteotomia) gyakran Ujabb csontelmozdulds
koveti. A legtobb esetben ennek a mditi
kezelése nem javasolt.

- Aboka és a labfej deformitasok megnehezitik

a hétkdznapi cipbk viselését, és jelzik, hogy
lagyrész lazit6 terapiara van sziikség.
Jaroképes betegeknél, ha lazité terapiat
végeznek, a gyors és agressziv fizikoterdpia

javithatja a végeredményt.

2. Szkoliozis (gerincferdiilés) mutét:

+ A szkoliozis mUtét hatékonyan noveli az
iilés biztonsagat, az allasképességet és
az esztétikai megjelenést. A korai mutétek
eredményesebbek.

A szkolidzis mUtét azoknal a betegeknél
hasznos, akik 2 éves kor utan még életben
vannak, valamint akiknél a gerinc deformitésa
sulyos és progressziv, és addig kell elvégezni,
amig a tudoéfunkcié még megfeleld.

A szkoliozis mitét jotékony hatdsa a
tiid6funkciora egyelére még vitatott, de az

Iégzésromlds lassulhat.

+ Operacio alatti erés vérzés esetén komplikaciok
Iéphetnek fel. A posztoperativ komplikaciok
kozé tartoznak a sikertelen korrekcid, lizlilet
(pszeudoartrozis) kialakulasa, a légzés-tamogatas
meghosszabbodasa illetve mellkas és a
sebfertézések.

- Fokozott figyelmet kell forditani a jaroképes
SMA betegekre. A mozgasfunkciok, a tartas és
a légzésfunkciok megvaltozasa a fliggetlen jaras
elvesztését eredményezheti.

IV. SMA betegek
perioperativ ellatasa

1. Preoperativ (mUtét elétti) ellatas:

- Az ortetikai beavatkozasi tervnek tartalmaznia
kell az eszkdzok megfelel6 id6ben torténé
alkalmazasat és az

- ortézisek moédositasat.

« Ujkerekesszék vagy a kerekesszék 4talakitasa
(Ulés, hattamla, kéz-, lab- vagy fejtémasz)
szlikséges lehet.
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- Utmutaté a szallitashoz, beleértve sziikség
esetén a mechanikai lift hasznalatat.

- Fiirdéshez, toalett hasznalathoz és
oltozkodéshez hasznalt felszerelések
elhelyezéseilletve 6ltozkodést
segité valtoztatasok.

- Légzésfunkcio vizsgalat, NIV Iélegeztetés, mint
a BiPAP (bilevel positive airways pressure - kétszintd
pozitiv nyomasu légzéstamogatds) és sziikség
esetén a kohogést-segitd késztilék alkalmazasa.

2. Posztoperativ (mUtét utani) ellatas:

Az ortézis segédeszkdzok kialakitasanak

és alkalmazasanak idézitése, az iziiletek

mozgékonysagan (ROM) alapulé mozgastér és

az aktivitas lehet6vé tétele. Megfefel tamogatd

eszkdzok biztositasa.

+ Abeteg lehetd legerbteljesebb belégzésén
alapulé 6sztonz6 (incentiv) spirometria és NIV
légzéstamogatas megfeleld alkalmazasa.

+ Tanécsadas az dpold személyzet illetve a
csalad szamara a mobilagy hasznélat, beteg
szallitas, Oltoztetése, firdetése és toalett
hasznélata terén.

+ Mozgatas minél hamarabb, ahogy a beavatkozas
és a kezel6orvos engedi.
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5. fejezet
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Palliativ kezelések

+ Az SMA betegek optimalis klinikai kezelése
soran figyelembe kell venni a terapias
célok potencialis ellentmondasait. A
helyzetet tovabb komplikalja a beteg
kisgyermek dontéshozojanak/gydmjanak
(szl6k, testvérek, mas hozzatartozok, apoldk,
lelkipasztorok és a kornyezet) bevonasa.

» Minél elébb, a diagnozis megallapitasat
kovetden, felelésen, nyitott, 6szinte médon
kell ismertetni a kezelési lehetéségeket.

- A tdmogatd beavatkozasok kivalasztasa
mellett vagy ellen donteni nem egyszerii
kérdés, és a dontés a kdrilmények
véltozasdval megvaltoztathaté. Elegendé id6,
a lehetéségek Gszinte értékelése, feltarasa,
esetenként Ujraértékelése, és személyes
kapcsolat, illetve k6z0s egyetértés sziilkséges
mindehhez.

- A gyomorszondat viszonylag koran
kell behelyezni, igy csdkkentve a
késébbi komplikaciok kialakuldsanak
kockazatat, biztositva ezzel a stabilabb,
kényelmesebb taplalkozédstamogatast akkor
is, amikor a taplalékot mar higabb formaban
kapja a beteg.

- Az életet veszélyeztet6 légzési
elégtelenség esetére a tennivalokat
idejekoran ismertetni kell, mivel |égzési
krizis esetén a slirgésségi Ujraélesztés és
gégemetszés (endotrachealis intubacio)
korabbi |égzéstdamogatas és dontés hidnydban
még tdbb problémat okoz. Ha sziikséges, mas
nem-invaziv lélegeztetést is idében alkalmazni
kell, a ndvekvé igényeknek megfeleléen.

+ A végso stadium kezelésének
meghatarozott idejét idoben meg kell
hatarozni; sem késleltetni, sem raerdltetni
nem szabad a gyanutlan, fdjdalommal kiizdé,
megddbbent szlldkre.

-+ A kezelésre leggyakrabban a tobb
szakemberbél allé hospice csapat a
leghatasosabb, beleértve a megfelelé
orvosi, szocialis és spiritudlis segitséget.
Tovabbiakban a hospice vagy specialis ellato
gondoskodik a végsé apolasrdl, figyelembe
véve a terminalis allapotot, tdmogatdst adva a
banat, fdjdalom és gydasz elviseléséhez.

- Ha donteni kell a mechanikus |élegeztetés
ledllitasarol, megfelel6 ellatas sziikséges
a betegség végso6 szakaszaban fellépé
légzési elégtelenség alatt, mely a beteget
és a csaladot is megnyugtatja. A porlasztott
forméban adagolt (nebulizélt) narkotikumok
hasznélata megel6zi a haldlos tuladagolas
aggodalmat, és konnyebbséget biztosit a
beteg szdmara.
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TREAT-NMD NEMZETK()ZI
BETEGADATBAZIS

TREAT-NMD NEMZETKOZI
BETEGADATBAZIS

A nemzetkozi nyilvéntartds alapjat mintegy
40 részvevd orszag nemzeti adatbazisa
szolgaltatja, amelyek bekeriilnek a
nemzetkozi adatbazisba. Az nemzetkozi
adatbazisba egységes médon keriilnek
be az adatok, oly médon, hogy azok a
klinikai kiprobalasok tervezésénél jol
hasznalhatoak legyenek (pl. a kizar6 vagy
sziikséges kritériumok kulcsinformacioi,
mint jaréképesség, gyogyszeres kezelés,
szivm(ikddés stb.), egyuttal lehetévé téve
ezzel a betegtoborzast is. Az adatbazis
megfelel az etikai kovetelményeknek,
mind a beteg részvételét, mind a réla
sz6l6 informacidkat illetéen. Lehetévé
teszi tovabbi modulok beépitését, az
informaciomélyités és a betegségtorténet
megismerése céljabdl. A betegek az adatok
nagy részét 6nélléan is meg tudjak adni.
FellUgyeleti szint beépitése garantalja

a genetikai tesztek eredményeinek
megbizhatésagat.

HOGYAN REGISZTRALJAK

A magyar SMA betegadatbdzis

regisztracié Budapesten az Orszagos
Kornyezetegészségligyi Intézet Molekularis
Genetikai és Diagnosztikai Osztalyan
érhetd el. A regisztracioért felels személy
Dr. Karcagi Veronika. Magyarorszagon az
OKI Molekularis Genetika és Diagnosztikai
Osztélya végzi az SMA betegséggel érintett
csaladdok genetikai vizsgélatat. Minden
tessziik, és a lelt kiaddsat kovetéen
megkdildjiik részére a regisztraciohoz
szlikséges dokumentumokat.

A regisztraciot csak akkor fogadjuk el,
ha a mutéciét molekularis genetikai
vizsgélat igazolja. A regisztracihoz
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kitoltott regisztracios adatlapra és
kitoltott, alairt beleegyezd nyilatkozatra
van sziikség, amelyet betegeink az

alabbi cimre postazhatnak: Orszagos
Kornyezetegészségligyi Intézet, Budapest,
1096, Gyali ut 2-6., Molekuldris Genetika és
Diagnosztikai Osztély, Dr. Karcagi Veronika.

MIERT REGISZTRALJAK?

 Aregisztralt betegek esetleg
egyszerlebben részt vehetnek a klinikia
kiprobalasokban.

- Aregisztralt betegek értesiilnek az SMA
legujabb kezelésére vonatkozé kutatdsi
eredményekrél.

- Aregisztralt betegek nemzetkozi szinten
hasznosithato informaciokkal segitik a
kutaték munkajat.

A nemzeti SMA betegadatbazisban tartjuk
nyilvan a Budapesti Neuromuscularis
Centrum betegeit is. Miutan az adatokat
folyamatosan frissitjiik, a megfelelé ellatas
biztositasahoz a centrum betegei szamara
a regisztracio fokozottan ajanlott!

W: www.treat-nmd.hu
E: garami.marta@oki.antsz.hu
T:+36 1476 1362.

BETEGSZERVEZETEK:

SMA Izomsorvadasos Gyermekek
Magyarorszagi K6zhasznu Egyesiilete

1048 Budapest, Megyeri ut 220. l11/8.
W: www.smaegyesulet.hu
E:kapcsolat@smaegyesulet.hu

Ritka és Velesziiletett
Rendellenességgel élok Orszagos
Szovetsége  RIROSZ

1091 Budapest, Ull6i Gt 119. 111/49.
W: www.rirosz.hu

E: info@rirosz.hu

T:+36 1 326 7492



BUDAPESTI NEUROMUSCULARIS CENTRUM

A Duchenne-féle izomdisztréfia (DMD), a Spinalis izomatroéfia (SMA),
valamint egyéb izombetegségben érintett gyermekek ellatasara a legjobb
beteggondozasi standardok szerint.

Kozpont:

SE. Il. Sz. Gyermekgydgyaszati Klinika, Neuroldgiai Osztaly, 1094 Budapest, Ttzolto u. 7-9.
Koordinator: Dr. Herczegfalvi Agnes gyermekneurolégus

Elérhetéségek/informacié - Babjak Eva asszisztens, mobil: 06208259337

Rehabilitaco:

Szent Janos Kérhaz- Budai Gyermekkorhdaz, 10213 Budapest, Bolyai u. 5-9.

Dr. Medveczky Erika tel: 36 1 345-0600/3134

El6jegyzés: K, Sz, Cs: 10-13 6ra kozott max.3 hetes a komplex rehabilitacios programra.

Légzésvizsgalat:
Pest Megyei Tidégyogyintézet, Torokbalint, Munkacsy Mihaly utca 70.
Ambulans bejelentkezés munkanapokon 11-15 6ra, tel: 36 23 511 565

Genetikai tanacsadas:

Orszagos Gyermekegészségligyi Intézet — OGYEI, 1148. Budapest, Bolgarkerék u. 3.
Dr. Timar Laszl6 tel: 36 1 38-38-477

Hétf6 14 -18 6ra

Kedd 14-18 6ra

Szerda 9- 12 6ra

Cslitortok 14 -18 6ra

Péntek 9- 11 6ra

Mutécio-vizsgalat/betegregisztracio:

Orszagos Kornyezetegészségligyi Intézet - OKI, Molekularis Genetikai és Diagnosztikai Osztaly,
1097 Budapest, Gyali ut 2-6

Dr. Karcagi Veronika - genetikai diagnosztika - 36 1 476 1100/1362

Dr. Garami Marta - betegregisztraci6 - 36 1 476 1100/1362
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