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POGLAVLIE 1

uvobD

Ovaj vodi¢ odnosi se na standarde skrbi
za najceséi oblik spinalne misi¢ne atrofije
(SMA), nazvan 5g SMA (vidi Poglavlje

2. Genetika i dijagnostika). Namijenjen
je odraslim i mladim osobama s 5q
SMA, kao i njihovim roditeljima

i skrbnicima. Cilj vodica je pruzanje
informacija o moguéim oblicima njege
osoba s SMA i podrska osobama kao i
njihovim roditeljima/skrbnicima da

u razgovoru s medicinskim timom mogu
diskutirati o izboru i primjeni najboljih
postupaka njege.

Cilj navedenih informacija i savjeta u ovom
vodicu nije zamjena za savjet Vaseg lije¢nika.
Ako ste odrasla osoba koja ima SMA, trebali
bi se sa svojim lije€nikom konzultirati u vezi
svega Sto se tice Vaseg zdravlja. Takoder, ako
ste roditelj/skrbnik, trebali bi se konzultirati s
lijecnikom Vaseg djeteta o svim pitanjima
koja se ti¢u njegovog zdravlja, pritom u
razgovor ukljucujudi i Vase dijete ukoliko je
dovoljno odraslo i sposobno razumjeti svoju
bolest i aktivno se ukljuciti u njegu i lijecenje.

Korisno bi bilo da imate ovaj vodi¢, ukoliko
Vam u bilo kom trenutku bude potrebna
podrska ili razgovor sa zdravstvenim
osobljem koje nije upoznato s prirodom
bolesti kao Sto je SMA.Ukoliko ste mlada
osoba koja Cita ovaj vodic, savjetujemo
Vam da ga procitate s nekim tko je upoznat
s ovom boles¢u,kao Sto je Vas roditelj,
staratelj ili medicinski struc¢njak.

Sto je SMA?

Spinalna misi¢na atrofija (SMA) je rijetka
nasljedna neuromuskularna bolest. lzaziva
progresivnu slabost misi¢a i gubitak
pokretljivosti uslijed slabljenja misSiéa (atrofija).
To moZe utjecati na sposobnost puzanja,
hodanja, disanja i gutanja, pokreta ruku, saka,
glave i vrata. Postoje razliciti oblici SMA i Sirok
spektar tezine simptoma koji se javljaju kako u
djecjem uzrastu tako i kod mladih i odraslih
osoba. Najcesci oblici SMA poznati su kao “5q
SMA” i Cesto se dalje opisuju kao odredeni
tipovi SMA (vidi “Kako koristiti ovaj vodic”).
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Skupina koja je pisala ovaj vodic je svjesna
da se mogucnosti pruzanja skrbi osobama
s SMA razlikuju izmedu zemalja tako da su
preporuke navedene u njemu minimum
standarda koje je nuzno osigurati
osobama s SMA, a koje bi trebalo redovno
primjenjivati tijekom Zivota

KOJI SU STANDARDI SKRBI ZA

OSOBE S SMA?

Odbor za medunarodno zdravstvo i stru¢njaci
na ovom podrucju dali su preporuke za njegu
i lijecenje djece, mladih i odraslih osoba s
SMA. Ove preporuke koje su namijenjene
obiteljima osoba s SMA objavljene su 2007.
godine kao ,,Medunarodni standardi

skrbi za SMA” (1). Od tada je raslo saznanje
da osobe s SMA, kao i njihove obitelji, mogu
ocekivati bolju kvalitetu Zivota u odnosu na
prethodno razdoblje zbog poboljsanja
sustava zdravstvene njege i lijeCenja.

Novine u podrudju lijeCenja, njege i kvalitete
Zivljenja osoba s SMA zahtijevaju i uvodenje
promjena u do sada poznatim vodi¢ima.
Kako lije¢enje i skrb za osobe s SMA zahtijeva
struc¢njake iz raznih podrucja zdravstva, 26
strucnjaka i predstavnika osoba s SMA iz
devet zemalja sastalo se 2016. godine u cilju
formiranja novog vodica sa suvremenim
standardima skrbi u odnosu na prethodno
publicirane standarde (2). U to vrijeme u
SAD-u je odobrena prva terapija za osobe s
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SMA pod nazivom Spinraza® (generic¢kim
imenom nazvana i nusinersen).

lako je to znacajno dostignude, ova terapija
ne dovodi do izljeCenja osoba s SMA u
potpunosti, tako da se i pored terapije moraju
obavezno i redovno provoditi i standardi i
protokoli skrbi za osobe s SMA. Stoga je
potreba za osuvremenjivanjem postojecih
vodica i protokola postala jos vaznija.

Neovisno o tomu prima li
osoba lijek ili ne, za
dostizanje najbolje

moguce kvalitete Zivljenja

vazno je da istovremeno

ima adekvatnu skrb kao
Sto je simptomatsko
lijeCenje, psiholoska

pomo¢ i odgovarajuce
socijalno okruzenje



Struénjaci su bili podijeljeni u radne skupine prema
specijalizaciji. Zadatak svakoga u okviru svog
podrucja bio je sagledati najnovije dokaze i stavove
strucnjaka iz cijelog svijeta o tomu koje su najbolje
preporuke za skrb i terapiju za osobe s SMA.
Pregledali su znanstvene publikacije i trazili misljenja

mnogih drugih medunarodnih strucnjaka.

IstraZivanja koja se odnose na odrasle osobe s SMA su

oskudna, ali se veéina preporuka vezana za skrb
odnosi kako na djecu tako i na odrasle. Primjer
odgovarajudih oblika skrbi, kao i intervencija, ovisila
je iskljucivo o funkcionalnom statusu osobe, kako
djece, tako i tinejdzera i odraslih osoba — mogu li
samostalno sjediti, stajati ili hodati; je li ugrozeno
disanje i koje svakodne Zivotne aktivnosti mogu
obavljati samostalno.

Upravo iz tog razloga, standardi skrbi u ovom Vodicu

predvideni su za sve uzraste.

Medutim, misljenje stru¢njaka je da bi trebalo vise
obratiti paznju na razumijevanje utjecaja bolesti
tijekom cijelog Zivota osobe i shodno tomu odrediti
najbolju mogucu skrb za odrasle. Ve¢ postoje
inicijative (ili se one planiraju u mnogim zemljama) u
ovom smjeru Sto ¢e dovesti do dodatnog
osuvremenjavanja postojecih i stvaranja novih

standarda skrbi za osobe s SMA.

Skupina koja je radila na izradi Vodi¢a imala je u vidu
da uvjeti implementacije standarda skrbi nisu isti u
svim zemljama zbog razlicitih resursnih mogucénosti
tako da su preporuke u ovom vodic¢u minimalna
razina skrbi i podrske koju bi svaka osoba s SMA

trebala imati bez obzira gdje Zivi.

U studenomu 2017. godine, nakon sastanaka i
razmjene iskustava, objavljena su dva znanstvena
¢lanka s azuriranim preporukama (3,4). Oni su
napisani za medicinske stru¢njake i sadrze brojne
preporuke lije€nicima i zdravstvenim radnicima u

njihovom svakodnevnom radu s osobama s SMA.

Znanstveni ¢lanci iz 2017. godine:

e Dijagnosticiranje i skrb za osobe sa
spinalnom misiénom atrofijom: Dio 1:
Preporuke oko dijagnoze, rehabilitacije,
ortopedske i nutritivne njege

Dijagnosticiranje i skrb za osobe sa
spinalnom misi¢cnom atrofijom: Dio 2:
Pluéna i akutna njega; lijekovi, suplementi i
imunizacija; drugi organi i etika




STO SE NALAZI U
OVOM VOD|(‘_"_U? Vjerodostojnost ovog vodica

provjerena je od strane
medicinskih strucnjaka koji su i
autori znanstvenih ¢lanaka iz

Kako bi najnovije preporuke o standardima studenoga 2017. godine.
skrbi bile razumljive i prilagodene svima,

TREAT-NMD je na izradi ovog vodica
suradivao s brojnim medunarodnim
organizacijama za podrsku osobama s SMA.

Web stranice

¢ Spinalna misié¢na atrofija — UK
www.smauk.org.uk

¢ Lijek za SMA
WWW.curesma.org

¢ SMA Europa
WWW.sma-europe.eu

¢ Misiéna distrofija UK
www.musculardystrophyuk.org

¢ TREAT-NMD savez
www.treat-nmd.org

Trudili smo se Sto bolje objasniti medicinske
pojmove u tekstu.

Objasnjenje za rijeci koje su napisane u ovoj
boji, moZe se naci u pojmovniku.

Vjerodostojnost ovog vodi¢a provjerena je
od strane medicinskih stru¢njaka koji su i

autori znanstvenih ¢lanaka iz studenoga
2017. godine.
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KAKO KORISTITI OVAJ VODIC?

Vodic je podijeljen na poglavlja; svako poglavlje odnosi se na odredeni aspekt skrbi za osobe s
SMA: kako i kada se vrsi kontrola i procjena odredenih funkcija i stanja i koje sve moguénosti
njege i lijeCenja postoje. U svakom poglavlju nadi éete razlicite preporuke kao standard za skrb,
kao i moguénosti koje su na raspolaganju, a koje se zasnivaju prvenstveno na motorickim
sposobnostima pojedinca ili tipu SMA kao $to je opisano u nastavku. Kako SMA razli¢ito utjece na
svaku osobu, nisu sve opcije odgovarajuce za svakog pojedinca.

Najceséi oblik SMA poznat je kao ‘5qSMA’ i klasificira se ovisno o dobi kada su se simptomi prvi put
pojavili te po dostignutom motorickom funkcionalnom statusu.

Tabela 1. Klinicka klasifikacija SMA (Tablica je preuzeta iz ¢lanka RS Finkel et al, 2017, p.597)

Tip SMA Dob prilikom pojave prvih Utjecaj miSi¢ne slabosti na sjedenje/hodanje
simptoma

Tip 1 Mladi od 6 mjeseci Ne sjedi samostalno i ne okrece se samostalno

Tip 2 7 mjeseci — 18 mjeseci Sposoban samostalno sjediti ali ne i
samostalno hodati

Tip 3a 18 mjeseci — 36 mjeseci Prohoda, ali naj¢eSc¢e vremenom
izgubi tu funkciju

Tip 3b 3 godine — 18 godina Hoda, ali vremenom moZze izgubiti tu
funkciju
Tip 4 Preko 18 godina Blage (motorne) teskoée u hodanju

Vazno je zapamtiti da ne postoje oStre granice izmedu tipova SMA koje pocinju u djetinjstvu i da je
utjecaj 5gSMA na pojedince vrlo razlicit ukljucujudi i oblike bolesti koji pocinju u odrasloj dobi.
Osim toga, sada kada je pojedincima terapija dostupna varijacije mogu biti i vece. Zato je vazno
da se standardi skrbi i tretmana osoba s SMA ne zasnivaju samo na gore prikazanoj klini¢koj
klasifikaciji, ve¢ na trenutno dostignutim motorickim sposobnostima. Ove individualne procjene
ne moraju biti istovjetne klasifikaciji u gornjoj tablici.
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i da je svako dijete,
mlada ili odrasla osoba razlicito.
Preporuka koja je odgovarajuca za
pojedinca ne znaci da odgovara
svakomu

U ovom Vodicu, radi jednostavnosti, naéi ¢ete
sljedece rijeci koje se koriste da bi se pokazalo
koje se preporuke za standarde skrbi odnose na
koju skupinu djece i odraslih:

Preporuke u ovom Vodicu se takoder mogu
odnositi i na odredeni tip SMA kao u Tablici 1

ili se mogu odnositi na tzv. “rani pocetak” SMA,
kada se simptomi ispoljavaju prije Sestog mjeseca
starosti; najcescée oni s “ranim pocetkom” su oni
koji ne sjede (nesjedaci). “Kasniji poCetak” SMA
odnosi se na pojavu simptoma nakon Sest mjeseci
starosti; najéesce oni s kasnijim pocetkom bolesti
ukljuéuju i sjedace i hodace.

Kada o tretmanu SMA razgovarate sa
zdravstvenim radnicima, pitajte ih koje poglavlje u
Vodicu se odnosi na vase potrebe.




POGLAVLJE 2

GENETIKA |
DIJAGNOSTIKA

¢ SMN1 GEN

Vecina ljudi ima dvije kopije gena za prezivljavanje motornog neurona 1 (SMN1) - po jedan
naslijeden od svakog roditelja. Ovi geni sadrZze informacije potrebne za stvaranje SMN
proteina koji donjim motornim neuronima u kraljezni¢noj mozdini omogucuje pravilno
funkcioniranje. Osobe s 5 SMA imaju gresku ili mutaciju u obje kopije SMN1 gena Sto znaci
da nisu u stanju proizvesti dovoljno SMN proteina. Bez toga, kod osoba s SMA, donji
motoneuroni odumiru u sve ve¢em broju i time se smanjuje njihova sposobnost prijenosa
elektri¢nih signala iz mozga do misi¢a Sto je nuzno za funkciju misi¢a. Tako se razvija slabost
misica koja se prepoznaje kroz gubitak pokreta, disanja i gutanja.

SMN1 gen nalazi se na petom kromosomu u podrucju ozna¢enom slovom “q”, zbog cega
se ovaj, najcesci, tip SMA obiljeZzava kao 5q SMA.

¢ SMN2 GEN

Postoji jos jedan gen koji proizvodi SMN protein. To
je gen za preiivljavanje motornog neurona 2
(SMN2), koji se ponekad naziva SMA “rezervni
gen”. Medutim, velika vec¢ina SMN proteina koje Broj SMN2 kopija kod
proizvodi SMN2 gen nema u svom sastavu klju¢nu veéine osoba s SMA

Tablica 2. Broj SMN2 kopija povezanih
s odredenim tipom SMA.

komponentu koju ima protein koji prozvodi SMN1
gen. To znaci da, iako SMN2 gen kod osoba sa SMA 4

2
moze proizvesti malu koli¢inu funkcionalnog SMIN ) 3
proteina, ta koli¢ina je nedovoljna da nadoknadi 33 3
izgubljenu funkciju izmijenjenog SMN1 gena. - .
Broj SMIN2 kopija moZze varirati od osoba do osobe 4 4-6

| moZe se kretati od nula do osam. Posjedovanje
vise SMIN2 kopija obi¢no je povezano s lakSim
simptomima SMA. SMN1 gen nalazi se na petom

Tablica 2 prikazuje najces¢i broj SMIN2 kopija u kromosomu u podrucju

odnosu na tip SMA. Medutim, ova povezanost nije
apsolutna. Tezina klinicke slike ne moze se to¢no najcesci tip SMA obiljezava
predvidjeti samo na osnovu broja SMN2 kopija. kao 5 SMA.

Razlog se krije u utjecaju drugih genetskih faktora
na koli¢inu funkcionalnog SMN proteina kojeg
SMN2 gen proizvodi.

oznacenom s ‘q’ zbog cega se
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Ako Zelite procitati viSe o tomu
kako osoba moze naslijediti SMA
pogledajte “Prilog 1”.

Takoder mozete pogledati i
poglavlje “Korisni izvori” gdje su
navedene organizacije osoba s SMA
u razlicitim drzavama.

KAKO SE 5q SMANASLIJEDUIJE

5q SMA se prenosi s roditelja na djecu preko
mutiranog SMN1 gena. Obi¢no se nasljeduje
obliku

po autosomno recesivnom

nasljedivanja Sto znaci da:

€ Osoba koja naslijedi dvije
mutirane kopije SMN1 gena
(po jednu od oba roditelja)
ima SMA.

Osoba koja naslijedi jednu

mutiranu i jednu funkcionalnu
kopiju SMA (po jednu od oba
roditelja) je nositelj (prenositelj)

gena za SMA. Oko 1 od 40 osoba u
ukupnoj populaciji su nositelji
mutiranog gena za SMA,;

nemaju simptome bolesti

Osoba koja naslijedi dvije
funkcionalne kopije SMN1 gena
(po jednu od oba roditelja) nema
SMA niti je mutiranog
gena za SMA.

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA

lako vecina osoba s SMA istu nasljeduje od
oba roditelja, kod oko 2 % mutacija je
nova, najvjerojatnije nastala uslijed greske
u DNK jajne stanice majke ili spermija oca
tijekom zaceca. Ovo se naziva “de novo”
mutacija.

Vazno je da ¢lanovi obitelji razumiju
rezultate genetskog testiranja koji su doveli
do dijagnoze SMA. Gensko savjetovanje
treba obaviti sa zdravstvenim stru¢njacima
iz podrucja genetike. Oni ¢e odgovoriti na
sva pitanja koja obitelj postavi u vezi s
genetskim aspektima SMA, pruZiti
informacije i savjete o mogudim rizicima i
postojec¢im moguénostima u slucaju
daljnjeg planiranja obitelji.

Ako Zelite procitati vise o genetici i
nasljedivanju SMA pogledajte “Prilog
1”. Takoder, mozZete pogledati
poglavlje »Korisni izvori“ u kojem su
navedene organizacije osoba s SMA u
razli¢itim drzavama.



Put do dijagnoze kod djeteta obicno krece od
roditelja ili od zdravstvenog radnika.

Kod teZih oblika SMA u kojima se simptomi
manifestiraju rano nakon rodenja (SMA tip 1 ili
“nesjedaci”), roditelji ili skrbnici obi¢no postaju
zabrinuti zbog “mlitavosti” djeteta (smanjenog
tonusa misica) i teskoca u postizanju motorickih
sposobnosti o¢ekivanih za uzrast. Smanjen
ruku. Takoder je uobi¢ajeno da novorodence
ima teskoce s hranjenjem zbog oslabljelih misica
odgovornih za gutanje. Slicno tomu, djeca Cesto
imaju teskoca i s disanjem zbog slabosti disnih
misica odnosno misic¢a koji se koristi tijekom
disanja.

Djeca s SMA tip 2 (sjedaci), iako nisu toliko
ozbiljno ugrozeni kao djeca s tipom 1, takoder
pokazuju izrazeniju slabost misi¢éa nogu nego
ruku. Slabost misic¢a koji sudjeluju u procesima

gutanja i disanja takoder moze, ali i ne mora
biti prisutna kod djece s SMA tip 2.

Djeca s SMA tip 3 (hodaci) takoder pokazuju
izrazenije simptome slabosti miSica nogu nego
ruku. Osobe s SMA tip 3 uglavhom nemaju
slabost misi¢a odgovornih za gutanje i disanje
tako da najcées¢e nemaju teskoce prilikom
gutanja niti otezano disanje.

Odrasle osobe s pocetkom simptoma u odrasloj
zivotnoj dobi (SMA tip 4 ili hodaci), prve
simptome najcesce ispoljavaju u vidu

tip 4 obi¢no nemaju slabost misi¢a odgovornih
za gutanje i disanje tako da nemaju teskoce
prilikom gutanja niti otezano disanje.

Detaljnije informacije o simptomima SMA
mozete pogledati na web stranici organizacija
osoba s SMA navedenima u poglavlju “Korisni
izvori” na kraju ovog Vodica.



Ako lije¢nik posumnja da dijete ili odrasla osoba
ima simptome SMA, odmah ga treba uputiti na
uzimanje uzorka krvi i testiranje na prisustvo
delecije (nedostatka) SMN1 gena. Ukoliko test
pokaze odsustvo obje kopije SMN1 gena, moze
se potvrditi dijagnoza 5q SMA. Nakon toga,
potrebno je odrediti i broj kopija SMN2 gena,
kao pokazatelja najvjerojatnijeg tijeka bolesti i
razvoja simptoma u buduénosti (prognoza
bolesti) od cega ¢e ovisiti pristup u primjeni
standarda skrbi i tretmana za svaku osobu s
SMA individualno. Odredivanje broja SMN2
kopija je znacajno i zbog potencijalog
sudjelovanja u klini¢kim ispitivanjima novih
lijekova za SMA, jer je broj SMIN2 kopija ¢esto
kriterij za sudjelovanje.

Ukoliko rezultati analiza pokazu da je
prisutna samo jedna mutirana kopija SMN1,
ali da simptomi i dalje ukazuju na SMA,
potrebno je uraditi dodatno genetsko
testiranje koje se naziva sekvenciranje SMN1
gena. Ova analiza podrazumijeva testiranje

na pojedinacne, suptilne mutacije u jednom
SMN1 genu koje, ako se utvrde, potvrduju
dijagnozu 5g SMA. Ako su obje kopije SMN1
gena pristine | bez suptilnih mutacija,
vjerovatnost da osoba ima SMA je minimalna. U
tom slucaju potrebno je uraditi druge testove u
cilju postavljanja dijagnoze.

Druge dijagnosticke testove, kao $to je kirursko
uzimanje malog uzorka misiéa ( )i
testiranje funkcije Zivca, nije potrebno provoditi
u svrhu postavljanja dijagnoze 5q SMA.
Medutim, nekad je potrebno uraditi dodatno
testiranje posebno kod osoba s pojavom
simptoma u kasnijoj Zivotnoj dobi jer su
simptomi obi¢no blagi zbog ¢ega je dijagnozu
teZze uspostaviti. Na primjer, moZze se provesti
odredivanje razine misi¢nog

(CK) u krvi.



Dijagnozu SMA treba, suptilno i osjecajno,
osobno priopditi geneticar ili neurolog.
Tijekom prvog razgovora lije¢nik bi trebao:

Obijasniti uzrok stanja
Obijasniti uobic¢ajnu progresiju

Objasniti kako SMA utjece na dijete s SMA
ili na odraslu osobu s SMA i kakv utjecaj
moze imati na obitelj

Navesti koje su, ako postoje, moguénosti
lijeenja

Razgovarati koje su mjere potrebne i
adekvatne za ublaZzavanje simptoma i
prevenciju komplikacija

Posebno je vazno pruziti emocionalnu |
psiholosku podrsku osoba i obitelji u
trenutku priopcenja dijagnoze, a svakako i
kontinuirano ubuduce.

Lijecnik bi takoder trebao obavijestiti
obiteljskog lije€nika i lokalni zdravstveni tim o
dijagnozi te im pruziti savjete o adekvatnom
postupanju kod SMA.




NJEGA | PODRSKA OSOBI S SMA

SMA je kompleksno stanje koje razlicito # Disanja (respiratorna njega)
utjecCe na svaku osobu. Najbolji tretman ) o _
osoba s SMA je podréka i upucivanje < Ishrane (gastroenterologija i dijetetika)

lije€nicima razlicitih specijalizacija (Skica.
1). Svaku osobu s SMA potrebno je
uputiti ustanovi specijaliziranoj za
neuromuskularne bolesti (NMB) ili u
druge relevantne ustanove. To ukljucuje Clanovima obitelji, kao i odraslima s SMA, takoder
specijaliste iz podrugja: treba omoguciti genetsko savjetovanje.

4 Kostiju i miSica (ortopedija)

# Rehabilitacije (fizioterapeuti i radni terapeuti)

Respiratorna skrb

Neuromuskularna
skrb /

rehabilitacija

Akutno
zbrinjavanje

Savjetnik

Osoba
s SMA

Zahvacenost
drugih organa

Ortopedija

Obitelj

Ishrana,
gastrointestinal
nisustav i

zdravlje kostiju

Skica 1.

Multidisciplinarni pristup i oblici
skrbi potrebne osoba s SMA
(preuzeto i prilagodeno od E.
Mercuri et al, 2018, p.106.)

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA

16



Zdravstveni radnici razli¢itih specijalizacija informacije o sljede¢im moguénostima koje joj

trebali bi raditi zajedno kao multidisciplinarni stoje na raspolaganju:

tim koji neée uzeti u obzir samo Vase

zdravstvene potrebe ili potrebe Vase djece, 4 Kontaktiranje udruga osoba s SMA i grupa za
veé i postovati sve drustvene, kulturne i pomoc osobama s SMA

duhovne potrebe. Tim takode moze ukljuciti i ) _ o ) -
¢ Pristup pouzdanim online izvorima koji

pruzaju vise informacija vezano za s pruzanje
skrbi osobama s SMA

strucnjake iz palijativne njege. Palijativna
njega se Cesto povezuje samo s njegom
umirucih osoba, dok u praksi obuhvadéa sve
one kojima je potrebna pomoc¢ da sto .
kvalitetnije Zive.

Moguénost ukljucivanja u klini¢ko istrazivanje,
ukoliko osoba ima moguénosti i uvjete za
sudjelovanje.

Timovi za palijativnhu njegu su tu da osobi
pomognu u ostvarenju Zivotnih ciljeva koliko je
to moguce u odnosu na izbor lijecenja i stanje,
kao i da pruze pomoc¢ u svladavanju mnogih
prepreka. Palijativhu njegu treba promatrati kao
komplementarnu uslugu drugim oblicima
zdravstvene skrbi i podrske.

Nakon postavljanja dijagnoze trebali bi s
multidisciplinarnim zdravstvenim timom
otvoreno razgovarati o mogucénostima i izboru
pruzanja standardnih mjera skrbi. Ovakve
razgovore treba obavljati stalno. Odluku

o odredenoj intervenciji treba razmatrati
ovisno o okolnostima, ako Vi ili ¢lanovi
medicinskog tima to smatrate potrebnim.

Preporucuje se da kontrolne preglede
koordinira osoba iz medicinskog tima koja je
upucena u tijek i progresiju bolesti i sve
potencijalne izazove koje SMA nosi, a to je

najc¢esce neurolog, neuropedijatar ili u nekim
centrima ,koordinator zdravstvene skrbi“.

Takoder, osobi s SMA potrebno je prufZiti



POGLAVLIE 3

U ovom poglavlju govori se o nacinu na koji
fizikalna terapija moZe pomodi osobi s SMA u
ocuvaniju ili poboljsanju funkcionalnih
sposobnosti u svrhu osiguravanja kvalitete
zivota. Termin funkcionalna sposobnost odnosi
se na sposobnost obavljanja svakodnevnih
aktivnosti i zadataka kao Sto su zauzimanje
sjededeg polozaja, koriStenje toaleta,
oblacenje, hranjenje ili penjanje uz stepenice.
Kod osoba s SMA ¢esto dolazi do pojave
ukocenosti zglobova ( ) koje mogu
dovesti do bolova i teskoca kretanja.
Kontrakture se najéesce javljaju u ramenima,
lakotvima, ru¢nim zglobovima, kukovima,
koljenima, gleznjevima i stopalima.

i druge posljedice SMA mogu se
ublaziti redovnom fizioterapijom. Kakva god
bila klini¢ka slika djeci, mladima i odraslima s
SMA potrebno je pruziti podrsku, savjetovanje
i opremu kako bi mogli sto vise toga

samostalno obavljati . Ocekuje se da
fizioterapeut i radni terapeut osmisle i pokazu
odgovarajuce individualne vjezbe.

Oni bi takoder trebali dati savjet o nabavci
opreme i prilagodbi Zivotnog prostora kako bi
se olaksala pokretljivost i svakodnevne Zivotne
aktivnosti. Obiteljima i odraslima treba pokazati
kako pomodi u istezanju i vjezbanju opcenito,
kako koristiti pomagala tako da fizioterapija
postane svakodnevni dio Zivota i dnevne rutine.

U ovom poglavlju osim preporuka standarda
skrbi govorit ¢e se o konkretnim aktivnostima —
npr. koliko dugo je potrebno nositi ortoze i
koliko ¢esto provoditi vjezbe istezanja. Vas
fizioterapeut ili fizijatar bi trebao napraviti
individualan plan fizikalne terapije.



Fizkalna terapija i rehabilitacija za osobe s

SMA koje ne sjede samostalno ima za cilj Za svaku osobu s SMA vazno je dasto vise
smanjiti stupanj kontraktura, optimizirati elasti¢nost zglobova o¢uva kako bi mogla postici
funkcionalnost i pomoci osobi podnijeti ili odrzati samostalnost.

razli¢ite poloZaje tijela, poput leZzanja na

ledima, boku ili potpomognutog sjedenja. Preporucuje se istezanje onih misica koji se
Kada fizioterapeut i radni terapeut daju najcesce skraduju .Postoji vise nacina na koje je
preporuke o planu rehabilitacije, trebali bi ovo mogude raditi, pri ¢emu na umutreba imati
dati i jasne smjernice o provodenju da nisu sve opcije pogodne za svakoga:
fizioterapije te provesti obuku kad je to

potrebno. Potpomognuto istezanje —kada netko pomaze

u pokretima istezanja. Preporucuje se istezanje
misi¢a minimum 3-5puta tjedno.

Longete - daju oslonac (podupiru) ili fiksiraju ud
ili kraljeznicu. Longete za ruke olakSavaju

i pomazu izvodenje pokreta rukama pri ¢emu
cuvaju pokretljivost zglobova. Da bi se
ucinkovito ocuvala pokretljivost zglobova,
longete treba koristiti duze od 60 minuta ili
tijekom nodi.

Serijsko izlijevanje gipsa - stavljanje
ekstremiteta u gipsane zavoje i zamjena istih
nekoliko puta tijekom odredenog vremenskog
razdoblja rasta i razvoja djeteta, ¢Cime se pri
svakom izlijevanju polako ispravlja polozaj
ekstremiteta.

Ortoze - slicne su longetama i koriste sekao
oslonac odredenom dijelu tijela u cilju njegove
stabilizacije iizvodenja pokreta.Da bi bile
efikasne, moraju se koristiti najmanje pet puta
tjedno.

Ovratnici - korisni su kao oslonac za glavu iza
pravilan poloZaj vrata ¢ime se omoguéuje
pravilno i olakSano disanje.

Vertikalizatori - su vrsta potpornih naprava koje
se koriste za sigurno pozicioniranje osoba u
uspravnom ,,stoje¢em” polozaju. Mogu se
koristiti kao pomocno sredstvo za odrzavanje i
poboljSanje drzanja tijela, za pravilan razvoj
kosti (gustoca kostiju), ali i za poboljsanje
probave. Ova pomagala nisu prikladna za
svakoga i trebaju se koristiti samo po preporuci
fizioterapeuta.

Razli¢iti potporni predmeti kao $to su valjci,
jastuci i punjene vre¢e mogu biti od pomodi
onima koji ne mogu samostalno sjediti onda
kada leze na ledima, na boku ili su u
sjedeéem polozaju.

Preporucuje se koriStenje sjedista i sustava za
spavanje pravljenih po mjerii adaptiranih za
elektromotorna ili obi¢na kolica, a koji
omoguduju promjenu poloZaja izzavaljenog u
naginjuci polozaj i obrnuto.




Pokreti kao i vjezbe mogu predstavljati izazov za osobe koje
ne sjede — zbog toga

.Vas
fizioterapeut ili radni terapeut vas mogu savjetovati u vezi s
mogucnosti vjezbanja u vodi.

Razli¢ita oprema i tehnoloske moguénosti mogu biti korisne pri izvodenju pokreta. Pokreti, kao i
vjezbe mogu predstavljati izazov za osobe koje ne sjede —zbog toga, aktivnosti u vodi mogu biti
korisne ako je osigurana potpora za glavu i odgovarajuci nadzor. Fizioterapeut ili radni terapeut

Vas moze savjetovati u vezi s ovim. Vrlo je vazna redovna primjena razlicitih tehnika kao i uredaja
kojima se maksimalno povecéava sposobnost disanja i izbacivanja sekreta. Fizioterapija prsnog kosa
je narocito vaZzna tijekom akutnih stanja (prehlada, upala pluc¢a) ili prije operacije (vidjeti Poglavlje
6. Disanje (Respiratorna i pulmoloska skrb)).

Tehnologija koja se moze koristiti kao pomo¢ u komunikaciji s okolinom osobe s SMA koja ima
teskoce govora je tzv. »uredaj za pracenje pokreta ociju«. On omogucuje osobi da pokretima ociju

upravlja ekranom racunala.




OSOBE KOJE SJIEDE SAMOSTALNO

Glavni cilj fizioterapije za osobe s SMA koje
sjede samostalno je sprijeciti nastanak ili
smanijiti stupanj kontraktura u zgobovima,
omoguciti pokretljivost, sprijeciti iskrivljenje
kraljeznice (skoliozu) i odrzati postojeci
stupanj pokretljivosti, Sto omoguduje
neovisnost prilikom izvrSavanja svakodnevnih
aktivnosti.

Fizioterapeut i radni terapeut trebaju pruZiti
smjernice i obuku kako biste postigli ove
ciljeve koristeci sljedece tehnike:

€ Pozicioniranje

Ortoze su eksterne naprave koje daju potporu
rukama, nogama ili kraljeZnici. Ortoze mogu
spijecitineke neZeljene pokrete ili pomodi pri
drugimpokretima kao Sto su stajanje i hod. U
ortoze spadaju:

Ortoze za kraljeznicu i ruke - preporucuju
se za stabilizaciju kraljeznice kao i pomo¢
pri pokretima ruku. Da bi bile ucinkovite,
moraju se koristiti najmanje pet puta
tjedno.

Longete i ortoze - koriste se za pozicioniranje
zglobova u odredenim polozajima. Da bi bile
ucinkovite, trebaju se nositi 60 minuta tijekom
dana ili, prema potrebi, tijekom noci.

Ovratnik - mozZe biti od pomodi prilikom
putovanja.

Ortoze za stajanje - isteZu se noge, potice

bolji polozaj tijela, povedava gustoda kostiju,
poboljsava cirkulacija i rad probavnog sustava.
Treba ih se koristiti do 60 minutadnevno,
minimum tri do pet puta tjedno, a preporucuje
se koristiti ih pet do sedam puta tjedno.

@ Istezanje

Vjezbe za istezanje miSica mogu se raditi uz
pomoc druge osobe i uz koristenje longeta,
ortoza za stajanje i vertikalizatora. Vazno je
biti dosljedan u vjeZzbama istezanja. Od klju¢ne
vaznosti je kombiniranje vjezbi istezanja s
noSenjem longeta i koriStenjem vertikalizatora
Fizioterapeut i radni terapeut trebaju se
prilagoditi gorenavedenim tehnikama
istezanja individualno u skladu sa
svakodnevnom rutinom osobe s SMA. Da bi
bilo u¢inkovito, istezanje se preporucuje pet
do sedam puta tjedno.

& Pokretljivost i vjezbe

Sve osobe s SMA koje mogu samostalno sjediti
trebaju imati elektromotorna kolica s
prilagodenim sjedalom koje odgovara njihovim
individualnimpotrebama.

Oni koji su snazniji mogu koristiti aktivna, ru¢na
kolica ili kolica s pomoénim napajanjem kotaca
koja omogucuju veé¢u samostalnost.

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA 21



Treba poticati vjezbe jer su korisne iz viSe razloga - odrzava se i poveéava snaga misica, pokretljivost,
izdrzljivost i ravnoteza. Takoder, olakSava se i boravak u skoli, na fakultetu, poslu, slobodne i
drustvene aktivnosti. Vjezbe se mogu provoditi na razli¢ite nacine: vjezbe s podizanjem utega Cija se
teZina progresivno povecava (trening snage), plivanje, fizikalna terapija koja ukljucuje jahanje konja
(hipoterapija) i sportove u kolicima tako da se vjezbe rade na zabavniji i pristupacniji nacin.
Fizioterapeut Vas moZze savjetovati u vezi s ovom vrstom vjezbi.

Kao i kod osoba s SMA koje ne sjede samostalno i kod onih koji sjede samostalno vrlo je bitna
redovnaprimjena razliCitih tehnika kao i uredaja kojima se povecava sposobnost disanja i izbacivanja
sekreta. Ovo je narocito vazno u slucaju bolesti (prehlada, upala pluca) ili prije operacije.




Za osobe s SMA koje hodaju, cilj fizikalne
terapije je odrzati i maksimalno poboljsati
kretanje, opseg pokreta i omoguciti Sto
veéu samostalnost u svakodnevnim
aktivnostima. Da bi se ovo postiglo,
neophodno je raditi na pokretljivosti
zglobova, snazi, izdrzljivosti i ravnotezi.
Fizioterapeutiradniterapeut trebaju
razgovarati s Vama o ovome, pruziti
smjernice i odgovarajuéu obuku. Mogu
Vam preporuciti sljedece nacine pomocu
kojihcete lakSe postiéi ove ciljeve:

Istezanje misica treba biti dio programa
fizikalne terapije kako bi se ocuvala
pokretljivost zglobova narocito gleznja i
koljena. Ove vjezbe mogu se raditi
samostalno ili uz pomoc¢ druge
osobe.Mogu se koristiti i longete kako bi
se istezanje olaksalo. Istezanje treba
provoditi najmanje dva do tri puta tjedno,
ali sepreporucuje tri do pet puta tjedno.

za donje ekstremitete (longete)
mogu se koristiti kako bi se ocuvala
pokretljivost, pravilan polozaj i
funkcionalnost skoénog i koljenog zgloba.
Steznici se mogu nositi prilikom sjedenja
kako bi se odrzao pravilan polozaj
kraljeZnice, ali se ne preporucuje njihovo
koristenje tijekom hodanja.

Aktivna, ruc¢na kolicaili kolica s pomo¢énim
napajanjem kotaca mogu biti od koristi u
sluéaju potrebe za duzim

hodanjem. Elektromotorna kolica ili skuteri
mogu biti korisni za kretanje na ve¢im
udaljenostima. Program fizikalne terapije
trebabiti tako isplaniran da su vjezbe
prilagodene odrzavanju snage, povecanju
izdrzljivosti, pokretljivosti i ravnoteze.
Standardi njege preporucuju aerobik,
plivanje, Setnju, biciklizam, jogu, veslanje,
elipticni trenazer/ krostrenazer, kao i oblik
fizioterapije koja ukljuCuje jahanje konja

( ),

Fizioterapeut vas treba savjetovati o tomukoliko
Cesto i koliko dugo trebate raditi pojedine vjezbe.
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zglobovima i kostima.

POGLAVLIE 4

Osobe s SMA najceSc¢e imaju komplikacije na
kostima i misi¢ima (ortopedskiproblemi). Ovdje
spadaju komplikacije na kraljeznici,kukovima,

ORTOPEDSKO LIJECENJE |

SKRB

komplikacije. U ovu grupu komplikacija spadaju teskoée s kraljeznicom, kukovima, zglobovima i kostima.

.....

Bez obzira na to prima li osoba s SMA neki oblik terapije, svatko s SMA (bez obzira na tip) treba
obavljati redovne kontrole i preglede kod zdravstvenih radnika kao Sto su ortoped, fizioterapeut i radni
terapeut, a koji su specijalizirani ili obuceni za rad s osobama s SMA. Redovnim kontrolama mogu se

rijesiti neke komplikacije, oCuvati mobilnost kao i cjelokupno zdravstveno stanje osobe s SMA.

KOMPLIKACIJE KRALJEZNICE

SMA dovodi do slabosti misSi¢a koji omogucuju
drzanje kraljeZnice u pravilnom poloZaju. Bez
podrske misica kraljeznica se pod uticajem sile
teze iskrivljuje.

Procjenjuje se da kod 60-90% osoba koje ne
sjede samostalno, ali i onih koji sjede, dolazi do
deformacija kraljeznice tijekom razdoblja rasta i
razvoja, kaoi kod 50% osoba s SMA koje hodaju.

Postrani¢no iskrivljenje kraljeznice u obliku slova
,C"ili,,S” naziva se skolioza. Iskrivljenje
kraljeZznice prema naprijed naziva se kifoza.
Paralelno s deformacijom kraljeznice dogadaju se
promjene na prsnom kosu i rebrenim lukovima
$to uzrokuje smanjivanje prsnog kosa odnosno
prostora unutar njega Sto se nadalje negativno
odraZzava na rast pluca kao i funkciju disanja.
Stoga je vrlo vazno osobe s SMA redovno
kontrolirati i pratiti joS od ranog djetinjstva i
uspostavljanja dijagnoze.

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA

Zakrivljenost kraljeZnice najbolje se moZze pratiti
i kontrolirati pomocu rentgenske snimke
kraljeznice tako da se zakrivljenost moze
izmjeriti. Mjera koja se koristi za mjerenje
stupnja zakrivljenosti kraljeZnice zove se

. Onima koji sjede ili hodaju
rentgensku snimku je potebno napraviti u
najuspravnijem mogucéem sjede¢em ili stoje¢em
polozaju. Onima koji ne mogu sjediti snimku je
najbolje napraviti dok leze na ravnoj povrsini.
Ako je kod osoba koje sjede i koje ne sjede

vedi od 20 stupnjeva, kontrolne
preglede je potrebno obavljati svakih Sest
mjeseci sve dok kosti ne prestanu rasti (skeletna
zrelost). Nakon tog razdoblja sazrijevanja
kostiju, kontrolne preglede kraljeznice je
potrebno obavljati jednom godisnje jer se
zakrivljenost mozZe pojaviti ili povecati i kod
odraslih osoba s SMA.



PREVENCIJA | LIJECENJE SKOLIOZE

Osobe s SMA koje ne sjede samostalno

Djeci koja ne sjede samostalno nosenje
ortozeza kraljeZnicu (steznik) tijekom dana
moze biti korisno ne samo za prevenciju
nastanka skolioze vec i kao podrska prilikom
sjedenja, postavljanja u uspravniji polozaj i
pruzanja dodatne udobnosti. Steznik treba
biti izraden prema individualnim potrebamai
mjerama. lzradu i postavljanje steznika treba
obaviti stru¢na osoba (ortoticar) tako da ide
oko leda i prsnog kosa i, Stoje najvaznije, da
se dijete u njemu osjeéa udobno i prihvati ga.

Osobe s SMA koje sjede samostalno

Svi koji imaju skoliozu vecu od 20 stupnjeva
trebaju nositi steznik ili TLSO mider (torako-
lumbo-sakralna ortoza) kako bise osigurala
korektivna podrska kraljeznici u sjede¢em
poloZaju. NoSenje steznika nije garancija da
Ce se iskrivljavanje kraljeZnice i zaustauviti.
Nosenje steznika preporucuje se djeci koja su
u fazi rasta i razvoja. Preporucuje se meki ili
polukruti steznik. NoSenje steznika smanjuje
bolove, pruza stabilnost kraljeznici i moze
usporiti njeno daljnje iskrivljavanje.

U nekom trenutku lije¢nik mozZe preporucitii
operaciju kraljeznice kako bi se ona ispravila
i stabilizirala. Operacija moZze pomocdi u
odrZavanju ravnoteze pri sjedenju, ali i
pravilnom rastu, kao i Sirenju plu¢nih krila
Sto je najvaznije za pravilno disanje.

Ukoliko se savjetuje operacija kraljeznice,
trebalo bi odvojiti dovoljno vremena za
razgovor s multidisciplinarnim  timom
zdravstvenih

stru¢njaka o moguéim operativnim
mogucénostima i $to one podrazumijevaju.

Odluka o operativnom lijeCenju ovisi od vise
faktora. Najvazniji faktor je stupanj skolioze
od 50 stupnjeva i iznad ( ) ili
ukoliko se stupanj zakrivljenosti kraljeznice
godisnje povecdava za 10 ili viSe stupnjeva.

Prilikom razmatranja operativnog lijeCenja
trebaju se procijeniti i uzeti u obzir drugi
faktori koji ukljucuju:

€ Starosnu dob osobe u godinama i
mjesecima i je li zavrSeno razdoblje
sazrijevanja kostiju i skeleta (razvojni
period — skeletna zrelost). Cesto se
razvojna zrelost kostiju i godine
starosti osobe ne podudaraju.
Skeletna zrelost mozZe se odrediti RTG
snimkom kostiju lijevog ru¢nog zgloba.

Redukciju kapaciteta pluc¢a

Procjenu promjene oblika prsnog kosa,
posebno ukoliko je doSlo do pomicanja
rebrenih lukova nanize (kolaps rebrenih
lukova)

Pitanje otezava li stupanj skolioze
obavljanje svakodnevnih aktivnosti

Prisutnost stalne boli u ledima i
kukovima te nejednak polozaj kukova i
zdjelice ¢ime je otezano pravilno
sjedenje

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA
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Postoje dva tipa operativnog lije€enja skolioze:

Spinalna fuzija podrazumijeva ispravljanje
kraljeZnice tako Sto se dvije metalne Sipke
koje se postavljaju s obje strane kraljezni¢nog
stuba spajaju s kraljescima i rebrima duz
kraljeznice. Ova operacija za cilj ima korigirati
zakrivljenost kraljeznice kao i pomoci
odrzanju kraljeZnice nasuprot gravitaciji.
Operacija podrazumijeva medusobno
spajanje kraljezaka kako bi se osigurala
dodatna stabilnost kraljeznice.

Operacija kraljeznice kojom se omogucuje
daljnji rast kraljeZnice (“Growth friendly”)
preporucuje se djeci mladoj od 10 godina koja
su jos u fazi rasta i razvoja kraljeznice i prsnog
ko3a. Sipke koje drze stabilnost kraljeZnice su
pricvrséene samo za gornji i donji dio kraljeznice
ili susjedna rebra. Na ovaj nacin su srednji
dijelovi kraljeZnice i rebra netaknuti kako bi se
osigurao kontinuirani rast. Kraljeznica se
prilikom postavljanja Sipki (prva operacija)
ispravlja Sto je moguce viSe, a zatim se svakih
dva do Sest mjeseci Sipke koje drze kraljeznicu
postupno produzuju. Ovaj postupak dopusta
kontinuirani rast kraljeznice i prsnog kosa.
Razvojem novih tehnologija, operaciju
kraljeZznice kojom se dopusta njen rast i razvoj,
moguce je obaviti bez ponovljenih kirurskih
zahvata tako Sto se periodi¢no produzavanje
Sipki (tijekom faze rasta) obavlja vanjskim
putem pomocéu magneta.

Prije operacije, multidisciplinarni tim
zdravstvenih strucnjaka trebao bi provesti
potpunu procjenu zdavstvenog stanja osobe.
Ovo podrazumijeva procjenu potencijalnih
komplikacija zbog problema u tjelesnoj tezini,
rezimu ishrane, stanju mineralizacije kostiju i
respiratorne funkcije kao i potrebe za disajnom
podrskom tijekom operacije. Tim stucnjaka

bi trebao detaljno razgovarati o moguéim
rizicima kao i koristima od operativnog
lije¢enja skolioze kako bi definitivna odluka

o operativnom lijeCenju bila donijeta
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zajednicki. Medicinski tim je takoder odgovoran
za respiratornu podrsku nakon operacije zbog
cega bi se preoperativno trebala uraditi
procjena respiratorne funkcije kao i plan
postoperativnog pracenja.

Preporuke za operativno
lijecenjeskolioze prema dobi
osobe:

Standardi za operativno lijecenje
skolioze ovise o dobi osobe:

Mladi od 4 godine: Operacija
kraljeznice se treba odgoditi dok
se ne napune Cetiri godine.

4-10 godina starosti: Bududi da su
djeca skeletno nezrela, preporucuje
se operacija koja dopusta daljnji rast.

10 — 12 godina starosti: U ovom
uzrastu djeca prelaze u fazu
skeletne zrelosti. Ako je operacija
potrebna, tip ce zavisiti od
djetetove skeletne zrelosti, kao i od
procjene daljnjeg potencijalnog
rasta kraljezni¢nog stuba.

Stariji od 12 godina: Ovo je uzrast
kad je zavrSena faza rasta i razvoja
kostiju. Ukoliko je potrebna
operacija, preporucuje se spinalna
fuzija.

Savjet stru¢njaka je da se operacije
kraljeZnice kod osoba s SMA ubuduce
obavljaju tako da se sredisnji
(lumbalni) dio donjeg dijela kraljeznice
ostavi slobodan kako bi bila izvodljiva

primjena lijekova kao $to je Spinraza®
u kraljezni¢ni kanal (intratekalna
aplikacijaterapije) (vidjeti Poglavlje 11.
Primjena novih terapija kod osoba s
SMA)




Razvojem novih tehnologija, operaciju kraljeznice

kojom se dopusta njen rast i razvoj moguce je obaviti

bez ponovljenih operativnih zahvata, tako sto
se periodi¢no produzavanje Sipki (tijekom razdoblja rasta)

obavlja vanjskim putem pomocu magneta.

Komplikacije na kukovima

Cesta komplikacija kod osoba koje ne sjede,
kao i kod onih koje sjede samostalno je
nestabilnost jednog ili oba kuka. Ukoliko osoba
moze stajati, samostalno mijenjati poloZaj
tijela i/ili hodati, i ukoliko nestabilnost u
zglobu kuka utjece na obavljanje ovih
aktivnosti ili uzrokuje bol, preporucuje se
operacija u cilju rekonstrukcije zgloba kuka, a
kako bi se stabilizirao dislocirani ili djelomi¢no
dislocirani zglob kuka. Operativno lije¢enje
zgloba kuka preporucuje se i osobama koje ne
hodaju u slu¢aju konstantanog bola ili ukoliko
ograni¢ena pokretljivost kuka otezava
obavljanje svakodnevnih aktivnosti kao Sto su
ishrana, koriStenje toaleta, oblacenje ili
sjedenje.

mE
& 1]

Komplikacije na zglobovima

Ogranicena pokretljivost zglobova (kontraktura)
je vrlo cesta komplikacija koja izaziva bol

i teSkoce prilikom kretanja. U ovom slucaju,
preporucuju se fizikalna terapija i korisStenje
longeta (vidjeti Poglavlje 3. Fizioterapija i
rehabilitacija). Kirursko lije¢enje kontraktura
preporucuje se samo onda kada kontraktura
uzrokuje bol ili ograni¢ava funkciju zgloba.

Vodic¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA
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Komplikacije na kostima

Osobe s SMA koje ne sjede samostalno, kao i one koji sjede su u vec¢em riziku za prijelom kosti
zbog osteoporoze. Do osteoporoze izmedu ostalog dolazi zbog odsustva opterecenja kostiju
uslijed ne-stajanja, kao i zbog neupotrebe misica. Vrlo je vazno da djeca i odrasli s SMA unose
ishranom svakodnevno dovoljno kalcija, kao i vitamin D3 (Vidjeti Poglavlje 5. Ishrana, rast i
ocCuvanost kostiju).

Ukoliko dode do prijeloma kostiju, standardi skrbi preporucuju:
Za sjedace i nesjedace Za one koji hodaju:

* Izbjegavati noSenje gipsanih udlaga koje e Razmotriti operativno lijeCenje
ogranicavaju pokrete duze od Cetiri preloma noge, ako osoba hoda.
tjedna.

Operativno lijecenje kuka Sipkama i
Izbjegavati operaciju kad kod je plo¢icama kod onih koji ne hodaju

to moguce i kao alternativu Cesto, a slomili su zglob kuka. Ovim se
karictiti ginsane udlage ubrzava oporavak i vece su Sanse da
osoba s SMA nastavi hodati.

Klini¢ki pregled
kraljeznice

Rentgenski
snimak kraljezZnice

Ako je Ako je Cobbov kut vedi Ako je Cobbov kut vedi od od 50°,
Cobbov kut od 15-20°, noSenje razmotriti operativno lijecenje s
manji od15- midera i pracenje multidisciplinarnim timom
20° |
Kod djece kod koje Kod osoba koj kojih
Slika 2. nije zavrseno je zavrSenrasti
razdoblje rastai razvojkostiju
Algoritam klinickog pracenja razvoja kostiju razmotriti
i lijecenja osoba s SMA s razmotriti operaciju operaciju spinalne
iskrivljenjem kraljeznice koja dopusta rast fuzije

(slika je preuzeta iz E
Mercurietal 2018, str.109)
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Svaka osoba s SMA trebala bi
redovno i¢i na kontrolne preglede
dijeteticara i nutricionista koji
procjenjuju rastirazvoj djeteta te
tjelesnu tezinu i propisuje rezim
ishrane u cilju regulacije tjelesne
tezine i odgovarajuceg unosa

hrane i tekucine.
POGLAVLIE 5

Svaka osoba s SMA trebala bi redovno i¢i na kontrole
dijeteticara i nutricionista u cilju procjene i praéenja
tjelesnog rasta, teZine i nacina ishrane, kao i pravilnog
i odgovarajuceg unosa hrane i tekuc¢ine. Za sada ne
Najces¢i problemi s ishranom kod postoji specifi¢ni grafikon pracenja rasta i razvoja
SMA su: (tjelesna teZina, visina i opseg glave) djece s SMA tako
da se preporucuje koristiti ve¢ postojece standardne
grafikone za djecu bez teskoca u razvoju koje je

Otezano gutanje

kreirala Svjetska zdravstvena organizacija (SZO).
Preporuke su prilikom kontrolnih pregleda mjeriti
Usporeno kretanje hrane kroz tjelesnu teZinu i visinu te izraCunati

probavni sustav (BMI). BMI je mjera koja se izra¢unava iz
tjelesne teZine i visine i kojom se procjenjuje je li
tjelesna tezina osobe u opsegu normalnih vrijednosti,
ispod ili iznad tih vrijednosti.

Svaku osobu s SMA koja ima BMI preko 25 posto
treba dalje ispitivati i pratiti u smislu pretilosti i
prekomjernih masnoca. Takoder, trebalo

bi standardno vrsiti procjenu postotaka masnog,
misi¢nog i kostanog tkiva u organizmu (tjelesni sastav)

Kontrola tjelesne tezZine

kako bi bili sigurni da je odnos kostiju, masti i misi¢a u
granicama normalnog.

Svaka osoba s SMA je razlicita, ali vazni gastrointestinalni
(GI) simptomi koje vas lije¢nicki tim treba redovno pratiti i

" lijeciti ukljucuju: refluks, usporenopraznjenje Zeluca,
povracanje i zatvor. Osobe s SMAA mogu imati oteZzanu
razgradnju i iskoriStavanjeunijete hrane $to je vazno za
proizvodnju energije (metabolizam). Ovo moZe dovesti do

| toga da krv postane kiselija — takozvana ,metabolicka

§ acidoza” ili ketoacidoza. Takoder mogu imati visoke ili niske
vrijednosti Secera u krvi kao i otezanu razgradnju masti.




Vazno je otici na pregled kod dijeteticara i

nutricionistakoji ¢e propisati

odgovarajuci individualni rezim ishrane

OSOBE KOJE NE SJEDE SAMOSTALNO

Najvaznija dijetetska procjena kod djeteta s SMA
je procjena mogucnosti gutanja. Otezano
gutanje naziva se disfagija. Osobe koje otezano
gutaju su u riziku od udisanja unijete hrane ili
tekucine (aspiracija) sto moZe dovesti do
infekcije plué¢a. Ubrzo nakon postavljanja
dijagnoze, svoj djeci s SMA trebalo bi uraditi
test gutanja (video fluoroskopska studija
gutanja). Ako test pokaZze postojanje otezanog
gutanja koje je rizi¢no za aspiraciju hrane i
tekucine u diSne putove, postoje dva
privremena nacina davanja hrane kroz nos:
nazogastricna (NG) sonda koja iz nosa ide u
Zeludac, ili nazojejunalna (NJ) sonda koja ide u
tanko crijevo. Trajno rjeSenje je postavljanje
sonde za ishranu putem gastrostome ili PEG
endoskopija. U oba slu¢aja sonda za ishranu
postavlja se u Zeludac kirurskim putem. Neki
strucnjaci preporucuju da se istovremeno obavi
i kirurski postupak za smanjenje refluksa
(vracanja Zelu€anog sadrzaja u jednjak).
Dodatni problem moze predstavljati i otezano
otvaranje vilice uslijed kontraktura Zvac¢nih
miSi¢asto moze otezati Zvakanje i gutanje.
Ukoliko vi ili vase dijete imate gore navedene
teSkoce za savjet se obratite lijeCnickom timu.

Uz to Sto zbog oteZanog gutanja, uslijed
slabosti misi¢a za gutanje, moZe dodi do
neadekvatnog kalorijskog unosa, osobe koje
ne sjede samostalno, uslijed slabosti disnih
misi¢a, puno energije trose i na sam proces
disanja, a posebno u slucaju pojave plué¢ne
infekcije kao komplikacije. Zbog toga su u
vecem riziku od neuhranjenosti i

nemogucnosti povecanja
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tjelesne teZine. Postoji viSe vrsta rezima ishrane,
ali svaki treba biti individualno prilagoden osobi s
SMA uz obavezan dovoljan unos tekudine.

Zive bakterije i kvasci (probiotici) su posebno
korisni za probavni sustav. Osobe s SMA koje ne
mogu samostalno sjediti vrlo ¢esto imaju potrebu
za koristenjem lijekova protiv zatvora kao i za
olaksano praznjenje zelu¢anog sadrzaja jer se

hrana kod njih sporije krece kroz probavni sustav.

U slucaju akutne bolesti vazno je konzultirati
medicinski tim o pravilnoj ishrani jer je u
ovakvoj situaciji nuzno osigurati dovoljan unos
tekucine od samog pocetka te redovno
kontrolirati razinu elektrolita u krvi. Kod osoba
s SMA metabolizam masti je vrlo ¢esto
poremecen zbog Cega Cesto dolazi do
prekomjernog nakupljanja Stetnih tvari kao sto
su ketonska tijela i drugi nusproizvodi

metabolizma.

Preporucuje se ishrana bogata Secerimai
protenima kako bi se sprijecila prekomjerna
razgradnja masti koje se u ovom slucaju
koriste kao glavni izvor energije pa samim
tim i stvaranje ketonskih tijela. Ovo je
posebno vazno u fazi akutne bolesti kad se
preporucuje ishrana bogata Secerima i
proteinima vec¢ u prvih 6 sati. Post se kod
osoba s SMA koje ne mogu samostalno
sjediti ne preporucuje.



Osobe koje sjede samostalno ¢esto imaju
problema u vidu oteZzanog Zvakanja hrane i
zamora tijekom obroka. Zato je potrebno
savjetovatise s nutricionistom oko odgovarajuceg
individualnog rezima ishrane. Djeci koja sjede
samostalno kontrolne preglede nutricionista
zbog procjene nutritivnog statusa i propisivanja
individualnog rezima ishrane potrebno je
obavljati na svakih tri do Sest mjeseci nakon
postavljanja dijagnoze, a zatim jednom godisnje.

Ukoliko tijekom uzimanja hrane osoba kaslje ili
ima faze zastoja u disanju potrebno je uraditi
test gutanja (

). ReZzim ishrane, sposobnost Zvakanja i
gutanja takoder treba procijeniti radni terapeut
ili defektolog i dati preporuke o pripremi hrane
vezano za konzistenciju (npr. pasirana hrana,
polucvrsta hrana, tekucina ili gusta tekucina
poput milkshakea) ili ukoliko su potrebne
izmjene u rezimu i nacinu ishrane.

Ukoliko se tijekom kontrolnih pregleda primijeti
da osoba ne napreduje adekvatno u odnosu na
uzrast u smislu rasta i razvoja savjetuje se
postavljanje nasogastri¢ne sonde u cilju dodatnog
unosa hrane koja je nuzna u ovom slucaju. |
pored toga, osobu treba ohrabriti da

i dalje hranu unosi samostalno koliko god moze
ako disanje nije ugrozeno tijekom uzimanja
obroka.

Kako je sposobnost kretanja smanjena, a samim
tim poremeden postotak tjelesne tezine kojeg
¢ini masno tkivo, osobe s SMA koje se ne kreéu
su u povecanom riziku od pojave pretilosti. Ako
je osoba pretila preporucuje se test kojim se
ispituje metabolizam Secera u krvi da bi se
utvrdilo kako organizam preraduje Secere.

Ukoliko je oteZzano praznjenje crijeva savjetuje se
povecéan unos tekucine i hrane s puno vlakana.
Treba potraziti i savjet lijecnika. Upotreba
lijekova koji olakSavaju praznjenje crijeva je vrlo
¢esto neophodna i preporucuje se.

U slucaju akutne bolesti vazno je konzultirati
stru¢njake o pravilnoj ishrani, ali je u ovakvoj
situaciji nuzno osigurati i dovoljan unos

tekucine, kao i redovno kontrolirati razinu
elektrolita u krvi. Kod osoba s SMA koje sjede
samostalno, metabolizam masti takoder moze
biti poremecen sto moze dovesti do prekomjerne
pojave ketonskih tijela u krvi i ostalih Stetnih
produkata metabolizma. Da ne bi doslo do ove
komplikacije preporucuje se ishrana bogata
Seéerima i proteinima kako bi se sprijecila
prekomjerna razgradnja masti koje se u ovom
slucaju koriste kao glavni izvor energije. Ovo je
posebno vazno u fazi akutne bolesti kad se
preporucuje ishrana bogata Secerima i proteinima
vec tijekom prvih Sest sati od pocetka simptoma,
a i kasnije. Post se ne preporucuje ni kod osoba s
SMA koje mogu samostalno sjediti.



OSOBE S SMA KOJE SAMOSTALNO HODAIJU

Osobe s SMA koje samostalno hodaju vrlo
rijetko imaju poteskoda s gutanjem iishranom.
Njima se savjetuje posjeta nutricionisti ukoliko
imaju teskoce s tjelesnom tezinom, posebno
prekomjernom tjelesnom tezinom i pretiloséu.
Pretilost dovodi do smanjene pokretljivosti, a
samim time dovodi osobu u opasnost od
drugih zdravstvenih problema povezanih s
pretilo$¢u kao Sto su povisen krvni tlak i
dijabetes. Ako je osoba s SMA pretila,
preporucuje se test kojim se ispituje
metabolizam $ecera u krvi kako bi se utvrdilo Kontrola gustode kostiju
kako organizam preraduje Secere.

ispitivanjem mineralne

) gustoce preporucuje se
KONTROLA GUSTOCE KOSTI ZA

SVE OSOBE S SMA

Kod svake osobe s SMA mozZe doci do
istanjenja kostiju (osteopenija) i prijeloma.
Kontrola gustoce kostiju preporucuje se

obavezno jednom godisnje

jednom godisnje ispitivanjem mineralne
gustoce kostiju. Preporucuje se takoder i
kontrola razine vitamina D3 u krvi jednom
godisnje. Ukoliko se utvrdi da su vrijednosti
vitamina D3 niske ili osoba ve¢ ima
osteopeniju, savjetuje se redovna primjena
suplemenata (dodataka prehrani). Dodavanje
kalcija takoder se moZe savjetovati.

Ukoliko osoba ima ili je veé imala prijelom
kosti savjetuje se primjena i drugih
lijekova (bifosfonati) za povecanje gustoce
kosti.

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA
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POGLAVLIE 6

DISANJE (RESPIRATORNA |
PULMOLOSKA SKRB)

Misi¢na slabost kod osoba s SMA zahvaca i miSice koji omogucuju disanje (respiratorne misice).
OtezZano disanje je vrlo Cesto prisutno kod osoba koje ne mogu samostalno sjediti, moze biti
Cesto i kod onih koji mogu sjediti samostalno, ali je rijetko prisutno kod onih koji samostalno
hodaju. Medutim, preporucuje se ipak da sve osobe s SMA prime cjepivo protiv gripe svake
godine kao i pneumokoka. Sva ostala redovna cijepljenja trebaju se obavljati po standardnim
preporukama i protokolima, osim akolije¢nik ili lije¢nicki tim ne savjetuje drugacije.

Postoje razliciti oblici respiratorne skrbi i podrske disanju. Oni se razlikuju ovisno o teZini klinicke

slike.

OSOBE S SMA KOJE NE SJEDE SAMOSTALNO

Otezano disanje je vodedi uzrok ozbiljnih
zdravstvenih problema kod osoba s ranijom

pojavom simptoma bolesti. Glavne teskode su:

e Zbog slabosti respiratornih misica,
iskasljavanje sekreta iz pluca je otezano i
nedovoljno sto moze dovesti do pluénih
infekcija.

e Zbog slabosti respiratornih misica nije
moguce dovoljno udahnuti zrak kako bi
se zamijenio uglji¢ni dioksid za kisik
(hipoventilacija). Hipoventilacija moze
dovesti do pada razine kisika
u krvi (desaturacija kisikom).
Hipoventilacija i niska razina kisika u krvi
se u pocetku javljaju tijekom spavanja
Vremenom, postupno do ovih promjena
dolazi i kada je osoba budna.

Otezano disanje je uobicajno za osobe s
SMA koje ne sjede samostalno. Disanje je
najcesce jako otezano tako da mjere
respiratorne skrbi i podrske disanju treba
zapoceti rano i provoditi redovno, ¢ak i ako

nema simptoma (ovo se naziva “proaktivni”
pristup).

Pulmolog treba biti ukljucen u lijeenje i
skrb osobe odmah nakon uspostavljanja
dijagnoze.

Sva djeca s dijagnozom SMA koja ne mogu
samostalno sjediti trebaju imati redovne
fizikalne preglede, minimalno jednom u

tri mjeseca. Ukoliko je disanje neefikasno,
odnosno dijete je hipoventilirano, dolazi do
povecanja razine ugljicnog dioksida u krvi.
Vaino je, dakle, provjeriti razinu ugljicnog
dioksida na kraju izdisaja. Preporucuje se i
redovna kontrolna studija spavanja kad se
prati disanje tijekom sna kao i pojava
hipoventilacije i pada saturacije kisikom u
snu. Ova ispitivanja su znacajna jer se na
osnovu njih donosi odluka u dogovoru s
lije¢nikom o tomu je li potrebno poceti s
koriStenjem uredaja za pomoc pri disanju
(neinvazivna ventilacija ili NIV) tijekom sna.
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Njega diSnih putova:

Prehlada moze dovesti do infekcije disnih putova.
Infekcije mogu biti ¢este i teze zbog nemogucnostiili
oteZanog iskasljavanja sekreta. Respiratorna fizikalna
terapija prsnog ko$a u kombinaciji s uredajima koji
olaksavaju iskasljanje (npr. Cough Assist®, Vital
Cough®) su obavezni i trebali bi biti dostupni

svim osobama s SMA koji ne mogu samostalno sjediti.

Svatko tko ne moze dovoljno iskasljati sekret ili ima
problema s gutanjem takoder treba imati aspirator

odnosno uredaj za usisavanje sekreta iz usne Supljine.

Svakog roditelja ili staratelja treba obuciti kako
pravilno i efikasno koristiti navedene uredaje za
iskasljavanje i aspiraciju i dati adekvatne zdravstvene
savjete.

Neinvazivna ventilacija (NIV) se preporucuje radi
podizanja i odrzavanja odgovarajuce razine kisika i
sprecavanja stvaranje visokih razina ugljicnog
dioksida (hipoventilacija) u krvi tijekom spavanija.
NIV se takoder naziva “dvostruka razina pozitivnog
tlaka u disnim putovima” (BiPAP) koji se osigurava
putem aparata koji ima mogucénost mijenjanja tlaka
zraka koji se upuhuje u pluca preko individualno
prilagodene maske za nos ili nos i usta. Uredaj sam
stvara vedi tlak u diSnim putovima prilikom udisaja
koji osoba s SMA ne moze snagom svojih disnih
miSi¢a osigurati tijekom sna onoliko koliko je
normalno potrebno. Tlak zraka nakon toga
automatski (programirano) u fazi izdisaja pada na
nizi tlak. Uredaj za neinvazivnu ventilaciju ima takve
parametre da je sinkroniziran s normalnim
disanjem osobe koja ga koristi. Uredajima
mogucnost automatskog podesavanja tako da se u
svakom trenutku osigura dovoljan dotok kisika
putem upuhanog zrake od strane samog uredaja.

Ostali uredaji koji se mogu koristiti kao pomo¢
kod oteZanog disanja, kao Sto su uredaj nazvan
CPAP (“kontinuirani pozitivni tlak u diSnim
putovima”) se ne preporucuju, osim u posebnim
slucajevima jer ne osiguravaju adekvatnu zamjenu
ugljicnog dioksida za kisik u plué¢ima.

Invazivna ventilacija je joS jedan oblik podrske
disanjukoji mozZe biti uzet u obzir za one osobe kod
kojih je neinvazivna ventilacija nedovoljna za
odrzanje adekvatne razine kisika u krvi. Odluka o
invazivnoj

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA

ventilaciji donosi se nakon detaljnog objasnjenjai u
dogovoru osobe s SMA (i njene obitelji) s lijecni¢kim
timom. Ovaj oblik podrske disanju je invazivan jer
podrazumijevakirursko otvaranje dusnika odnosno
stvaranje otvora na prednjoj strani vrata u koji se
stavlja cijev (kanila) i na taj nacin se zaobilaze nos i
usta kao pocetni dio diSnog puta. Sam proces se zove
traheotomija, a otvor na prednjoj strani vrata
traheostoma kroz koju se plasira traheotomska cijev
(kanila). Ovaj oblik podrskedisanju je dugorocno, a
Cesto i trajno rjesenje.

O mogucénostima koje stoje na raspolaganju osobi kao
podrska otezanom disanju, s medicinskim timom
osoba treba razgovarati proaktivno. Svaka odluka
treba biti donijeta u najboljem interesu za osobu.
Lijekovi koji se koriste za Sirenje diSnih putova
(rasprsujudi bronhodilatatori) trebaju se koristiti ako
postoji sumnja da osoba uz SMA ima i astmu ili ako
nakon koristenja ovih lijekova dolazi do vidnog
poboljsanja disanja. Lijekove za smanjenje stvaranja
sekreta (kao Sto je glikopirolat) treba pazljivo koristiti
uz kontrolu lijecnika s promjenom doze po potrebi.
Prekomjerno koristenje lijekova koji smanjuju
stvaranje sekreta moze dovesti do susenja sluzokoze
disnih putova kao i sekreta u njima zbog Cega je sekret
jos teZe iskasljati ili ukloniti drugim metodama.
Dugotrajno i svakodnevno koristenje lijekova za
razbijanje sekreta ili hipertonih slanih rastvora se ne
preporucuje. Koristenje antibiotika u slucaju akutne
infekcije je odluka medicinskog tima i individualna je
za svaku osobu s SMA.

Uz godisnje cijepljenje protiv gripe i pneumokoka, kao
i ostalih, zdravstvenim zakonom, obveznihcijepljenja,
preporucuje se cijepljenje djece do dvije godine
palivizumabom protiv respiratornog sincicijalnog
virusa (RSV) kao najcesceg uzrocnika respiratornih
infekcija i problema s disanjem kod djece.

Kao sSto je objasnjeno u poglavlju 5. Ishrana, rast
i zdravlje kostiju, postoje i drugi faktori koji mogu
pogorsati vec postojecée teskoce s disanjem i
koje treba lijeciti. Jedan od njih je i refluks
(vracanje sadrzaja iz Zeluca u jednjak).



OSOBE KOJE SJEDE SAMOSTALNO

Problemi s disanjem su rjedi kod osoba s SMA koje sjede
samostalno, ali se ipak preporucuje kontrolni pregled
fizijatra jednom u Sest mjeseci. Ukoliko je moguce,
tijekom redovnog kontrolnog pregleda, savjetuju se
testovi pluéne funkcije (spirometrija) kako bi se izmjerio
kapacitet pluéa i snaga diSnih misic¢a. Studiju spavanja
odnosno polisomnografiju kojom se ispituje i prati

disanje u snu treba uraditi svaka osoba sa simptomima
oteZanog disanja ili sumnje na neadekvatnu ventilaciju
plucéa. Simptomi koji mogu ukazivati na nedovoljnu

ventilaciju pluca su i loSa kvaliteta sna, jutarnje
glavobolje i pospanost tijekom dana.

Njega diSnih putova

Ukoliko je kod ove skupine osoba s SMA otezano
iskasljavanje, savjetuje se fizioterapija prsnog
kosa. Roditeljima i starateljima treba pokazati
tehnike fizioterapije, ali je takoder potrebno

i osigurati uredaj koji pomaze pri iskasljavanju
sekreta (npr. Cough Assist®, Vital Cough®).
Potrebna je obuka za uporabu ovih uredaja kao i
jasne upute o tomu kako i kada se koriste.
Neinvanzivnu ventilaciju (NIV) trebaju koristiti svi
sa simtomima koji ukazuju na nedovoljnu
ventilaciju pluca tijekom sna (loSa kvaliteta sna,
glavobolje i pospanost tijekom dana).

Studijom spavanja treba se utvrditi uzrokuje li
nedovoljna ventilacija tijekom sna gorenavedene
simptome, kao i optimalna podes$avanja za uredaj
za neinvazivnu ventilaciju. NIV treba podesiti tako
da osigura dovoljnu ventilaciju pluca pri ¢emu nije
potrebno dodatno koristenje kisika. Vise o NIV-u i
nacinu na koji radi mozete proditati u dijelu
»0Osobe koje ne sjede samostalno/njega disnih

putova« ili u pojmovniku.

Ostali uredaiji koji se takoder mogu koristiti kao
pomoc¢ kod oteZanog disanja, kao Sto su aparat
nazvan CPAP (“kontinuirani pozitivni tlak u

vazdu$nim putovima”) se ne preporucuju osim
iznimno jer ne osiguravaju adekvatnu zamjenu

uglji¢cnog dioksida za kisik u plué¢ima.

Prehlada moze dovesti do infekcije diSnih putova.

Infekcije mogu biti Ceste i teSke zbog nemogucnosti

ili otezanog iskasljavanja sekreta. Fizioterapija prsnog
koSa u kombinaciji s koriStenjem uredaja za
iskasljavanje je obavezna i kod osoba koje mogu
samostalno sjediti. Osobe koje ne mogu dovoljno
iskasljati sekret iliimaju problema s gutanjem takoder
trebaju imati uredaj za aspiraciju (usisavanje) sekreta
iz usne Supljine. Svakog roditelja ili staratelja treba
obuciti kako pravilno i efikasno koristiti navedene
uredaje za iskasljavanje i aspiraciju i dati adekvatne

zdravstvene savjete.

Lijekove koji se koriste za Sirenje diSnih putova
(rasprsujuci bronhodilatatori) treba upotrebljavati
ukoliko postoji sumnja da osoba ima i astmu ili ako
nakon njihova koriStenja dolazi do vidnog
poboljsanja disanja. Lijekove za smanjenje stvaranja
sekreta (kao Sto je glikopirolat) treba pailjivo
koristiti uz kontrolu lije¢nika s, po potrebi,
promjenom doze. Prekomjerno koriStenje lijekova
koji smanjuju stvaranje sekreta moze dovesti do
susenja sluzokoZe disnih putova kao i sekreta u
njima zbog Cega je sekret jos teze iskasljati ili
ukloniti drugim metodama. Dugotrajno i
svakodnevno koriStenje lijekova za razbijanje
sekreta ili hipertonih slanih rastvora se ne
preporucuje. Upotreba antibiotika u slu¢aju akutne
infekcije je odluka medicinskog tima i individualna

je za svaku osobu.
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Kod vecine

osoba koje
mogu
samostalno
hodati disanje
nije otezano
iako je jedna
studija pokazala
da vremenom
moze doci do
pojave blago
otezanog
disanja

Kod vecine osoba s SMA koje mogu samostalno da hodati disanje nije
otezano iako je jedna studija pokazala da vremenom moze dodi do
pojave blago otezanog disanja. U slucaju akutne respiratorne infekcije,
tijekom klinickog pregleda, treba pazljivo procijeniti sposobnost
iskasljavanja sekreta i ispitati osobu ima li simptome koji ukazuju na
“nedovoljnu ventilaciju plu¢a” (losa kvaliteta sna, glavobolje i pospanost
tijekom dana). U slucaju pojave simptoma kao Sto su otezano disanje i
iskaSljavanje potrebno je uraditi testove pluéne funkcije (spirometrija).
Medutim, proaktivna respiratorna njega (bez vidljivih simptoma otezanog
disanja) nije neophodna, osim ako osoba ili obitelj ne prijave simptome
ili izraze zabrinutost.

Lijekove koji se koriste za Sirenje diSnih putova (rasprsujudi
bronhodilatatori) treba upotrebljavati ukoliko postoji sumnja da osoba s
SMA ima i astmu ili ako nakon njihova koristenja dolazi do vidnog
poboljsanja disanja. Lijekove za smanjenje stvaranja sekreta (kao Sto je
glikopirolat) treba paZljivo koristiti uz kontrolu lije¢nika s, po potrebi,
promjenom doze. Prekomjerna upotreba lijekova koji smanjuju stvaranje
sekreta moze dovesti do susenja sluzokoze disnih putova kao i sekreta u
njima zbog ¢ega je sekret jos teze iskasljati ili ukloniti drugim metodama.

Dugotrajno i svakodnevno koristenje lijekova za razbijanje sekretaili
hipertonih slanih rastvora se ne preporucuje.

KoriStenje antibiotika u slu¢aju akutne infekcije je odluka medicinskog
timai individualna za svaku osobu.



POGLAVLIE 7

DRUGI ORGANI | SUSTAVI

SMN protein se ne nalazi samo u kraljezni¢noj mozdini nego je, jos od zaceéa, prisutan u
svim stanicama. To znaci da i drugi organi i dijelovi tijela mogu biti zahvaéeni promjenama
uslijed nedostatka ovog proteina. IstraZzivanja na Zivotinjama pokazala su da smanjenje
razine SMIN proteina mozZe negativno djelovati na mozak, zivce, srce i gusteracu.

Medutim, samo mali broj osoba s SMA ima promjene i na drugim organima, ali nije dokazano
da je uzrok tih promjena sama SMA.

SRCE

Strukturne promjene na srcu uocene su samo
kod djece s teSkom klinickom slikom (koja
imaju problema s disanjem od rodenja) dok
neke osobe mogu imati sporiji sr¢ani ritam od
uobicajenog Sto moze zahtijevati lijecenje.
Preporucuje se pregled srca i pracenje kod sve
djece s teSkom klinickom slikom SMA.
Problemi sa srcem su rijetki kod osoba koje
samostalno sjede, kao i kod osoba koje
samostalno hodaju, te ova skupina osoba s
SMA ne zahtijeva redovne kontrole srca, osim
u slu¢ajupojave simptoma koji ukazuju na
sréane teskoce.

DRUGI SUSTAVI

Studije radene na stanicama, Zivotinjama i ljudima, ukazale su na neke promjene na drugim
organima koje se mogu vidjeti ¢es¢e kod osoba s SMA u odnosu na opéu populaciju:

@ Poremecena funkcija gusterace (dijabetes)

¢ Visok nivo leptina (hormona koji regulira apetit i tjelesnu teZinu tako Sto smanjuje
osjecaj gladi)

# Poremecaji na razini mitohondrija u misi¢ima (dijelovi stanica koji proizvode energiju)

Preporucuje se kontrola i praéenje razine Secera u krvi kod svih osoba s SMA, posebno ako se
ne osjecaju dobro.

Vodic¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA
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POGLAVLIE 8

KORISTENJE LIJEKOVA KOD
OSOBA S SMA

U vrijeme izrade ovog Vodica, jedini odobren lijek koji je pokazao pozitivne rezultate u
lijeCenjuosoba s SMA je Spinraza®. Informacije o njenoj primjeni mozete naéi u Poglavlju 11.
Primjena novih terapija kod osoba s SMA.

Albuterol (poznat i kao salbutamol) je lijek koji se koristi u lijeCenju astme. U nekim
studijama pokazao je odredenu ucinkovitost u smislu povec¢anja misiéne snage kod osoba s
SMA kad se koristi u obliku tablete ili sirupa. Medutim, njegova ucinkovitost jo$ uvijek nije
pouzdano dokazana. UnatoC tomu neki lije€nici ga propisuju i za osobe s SMA koje mogu
samostalno sjediti ili hodati. Za viSe informacija o tomu kako ovaj lijek djeluje pogledajte
poglavlje »Korisni izvori informacija«.

Medikamenti koji se preporucuju za prevenciju i lije¢enje odredenih simptomaili posljedica
same bolesti su:

¢ Vitamin D (Poglavlje 5. Ishrana, rast i oCuvanost kostiju)

& Kalcij (Poglavlje 5. Ishrana, rast i oCuvanost kostiju)

¢ Bifosfonati (Poglavlje 5. Ishrana, rast i oCuvanost kostiju)

¢ Anti-refluksni lijekovi (Poglavlje 5. Ishrana, rast i o€uvanost kostiju)
¢ Antibiotici (Poglavlje 6. Disanje (respiratorna i pulmoloska skrb)

Kako je Spinraza® sve vise dostupna kao lijek osobama s SMA, kao i ¢injenica da ¢e se
uskoro pojaviti i drugi potencijalno ucinkoviti lijekovi, razgovarajte sa svojim
medicinskim timom o najnovijim istraZivanjima, klini¢kim ispitivanjima i moguc¢nostima
lijeCenja u Vasoj zemlji.

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA



POGLAVLIE 9

HITNA STANIJA

Infekcije diSnih putova i otezano disanje su najéesce teskoce koje zahtijevaju hitno lijecenje.
Svaka osoba s SMA treba imati plan postupanja u slucaju hitnih stanja koji moze pratiti bilo
koji medicinski tim. Ovaj plan treba biti unaprijed pripremljen u dogovoru lije¢nika sa samom
osobom s SMA ili roditeljima djeteta s SMA. Savjet je da se i dijete s SMA ukljuci u planiranje
ukoliko je dovoljno sposobno razumjeti i aktivno sudjelovati u dogovoru. Svaka osoba s SMA
treba u pisanom obliku imati ,,Plan postupanja u hitnim stanjima“. Cilj ovog plana je
podrzati osobe kao i ¢lanove njihovih obitelji da aktivno izraze svoje stavove i Zelje po
pitanju svog lijeCenja, kao i poboljSanje komunikacije izmedu osoba s SMA, lije¢nika i
medicinskih timova za zbrinjavanje u hitnim stanjima.

Plan postupanja u hitnim stanjimaili ,,plan bolesti“ treba biti sastavljen u suradnji osobe s

lije¢ni¢kim timom. Plan treba sadrzavati sljedeée informacije:

¢ Znakove ili simptome bolesti (indikacije) postaviti cijev (endotrahealna kanila)
kojeukazuju da osoba s SMA treba koja omoguduje disanje.

transport u bolnicu
¢ Probleme u smislu ograni¢ene

¢ Koje zdravstvene ustanove je potrebno pokretljivosti vrata i otvaranja Celjusti.

kontaktirati u hitnim slucajevima.
@ Tehnike koje se koriste za uklanjanje

@ Stav osobe o razli¢itim opcijama sekreta i informaciju koliko ¢esto se
respiratorne podrske i njegov li¢ni mogu primjenjivati
izbor. Respiratorna podrska moze biti
neinvazivna pomocu maske (NIV) ili @ Potrebe za hranom i teku¢inom.

u vidu kratkotrajne ventilacije putem
tubusa (fleksibilne plasti¢ne cijevi) koja
sepostavlja u dusnik (intubacija). ¢ Postupke koje je nuzno provesti ukoliko je
Dugotrajno ili trajno rjeSenje je stvaranje potrebno oivljavanje (reanimacija).
otvora na prednjoj strani vrata

(traheostoma) tako da se u dusnik moze

¢ Kadaikoje antibiotike je potrebno koristiti.

Ukoliko postoji mogucnost, trebalo bi unaprijed kontaktirati lokalne hitne medicinske sluzbe i
dogovoriti se sa zdravstvenim osobljem koje su to specificne potrebe i oprema koja se mora
imati u ku¢nim uvjetima. U hitnoj situaciji trebali bi otiéi u najblizu bolnicu. Ukoliko je
moguce, sa sobom je potrebno ponijeti i koristiti opremu koja se koristi kod kuce, ¢ak i ako je
vozilo hitne pomo¢i dobro opremljeno. U nekoj situaciji bit ée nuzan prijevoz osobe iz bolnice
u bolnicu, tocnije u tercijarne zdravstvene centre gdje postoje specijalisticke sluzbe i oprema
nuzna za hitno zbrinjavanje osobe s SMA. Ovo se posebno odnosi na osobe koje ne mogu
samostalno sjediti, ali i na one koji to mogu. LijeCnicki tim zaduZen za hitno zbrinjavanje, kao i
ako je potrebno dugotrajno lijeCenje i njega, uvijek treba biti obavijesten o prirodi bolesti.

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA 39
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“Plan postupanja u hitnim stanjima” ima za cilj podrzati
osobe s SMA kao i ¢lanove njihovih obitelji da iznesu svoje
stavove i Zelje, kao i poboljsanje komunikacije izmedu
osoba s SMA, lijecnika i medicinskih timova zaduZenih za
zbrinjavanje osoba s SMA u hitnim stanjima.

Procjena respiratornog statusa kao i potreba za potpomognutim disanjem je prva
stvar koju treba procijeniti kod hitnih stanja. Autori ovog vodica savjetuju zdravstvene
radnike, ¢lanove medicinskog tima, da razmotre sljedece prijedloge kao preporuke za
postupanje u svakodnevnoj praksi s osobama s SMA u slucaju hitnih stanja:

@ Uporabu NIV-a kao i aspiraciju sekreta Ukoliko se planira ekstubacija, prije

primarno, prije uporabe kisika.

Kisik ne treba ukljucivati u terapiju kao
zamjenu za NIV, veé tek onda kad je
njegova razina u krvi ispod normalnog i
pored uporabe NIV-a i aspiracije sekreta
kao Sto je opisano u Planu postupanja u
hitnim stanjima. Tek tada se moze
dodati kisik u malom protoku kako bi se
razina kisika u krvi normalizirala, a zatim
ga polako iskljuditi iz terapije u fazi
oporavka.

Razinu ugljicnog dioksida potrebno je
kontrolirati ili iz krvi ili transkutanim
testom cijelo vrijeme dok je osoba na
terapiji kisikom.

Ukoliko je nuzno provesti intubaciju,
prije odluke savjetujte se s osobom ili
s roditeljem/skrbnikom ukoliko je u
pitanju dijete.

vadenja tubusa treba naciniti
ekspanziju pluca zrakom, a razina kisika
u krvi mora biti optimalna. NIV treba
koristiti nakon ekstubacije kao
privremenu respiratornu podrsku.

Djeci, mladim i odraslim osobama
antibiotike treba ukljuciti samo ako je
identificiran specifican uzroc¢nik bolesti
(u slucaju sepse ili infekcije pluéa).

Medicinski tim za hitna stanja bi trebao
analizirati simptome prilikom prijema
osobe, predisponirajuce faktore kao Sto
su nedavna operacija, kao i druge
mogucde uzroke sepse (infekcije
mokracnih putova, infekcije koZe itd.)

Ukoliko je potrebno ukljuditi u terapiju
anestetike, zdravstvenim se radnicima
savjetuje pridrzavanje smjernica iz
Poglavlja 10. Anestetici

NuZno je i obvezno odmah krenuti s nadoknadom tekucine i elektrolita zbog adekvatne
hidracije, kao i kontinuirani monitoring funkcije bubrega i razine glukoze u krvi. Ishrana treba
biti bogata proteinima, obroci rasporedeni na Sest sati od samog pogorsanja. Osoba ne smije
gladovati duzZe od Sest sati. Treba pratiti kako guta hranu zbog mogucénosti padanja hraneiili
tekudine u pluca (aspiracija) (vidi Poglavlje 5. Ishrana, rasti oCuvanost kostiju).

Ubrzo nakon prijema, lije€nicki tim treba razgovarati s osobom ili clanovima obitelji o planu
lijecenja i rezultatima kako bi osoba mogla biti sigurno otpustena na kuéno lijecenje. Da bi se
to postiglo, Vi, lije€nicki tim u bolnici i Vas lijecnik primarne zdravstvene zastite, morate
znati jasan plan i ciljeve lijeenja. Fizikalna i radna terapija, rad s logopedom, psihosocijalna
podrska kao i palijativna njega mogu biti od pomoci u postupku oporavka i oCuvanju
sveukupne funkcionalnosti osobe.

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA



POGLAVLIE 10

Anestetici mogu biti potrebni kod kirurskih zahvata, alii iz drugih razloga kao $to je primjena novih lijekova.

Preporuke za nadlezne zdravstvene radnike u slucaju potrebe za davanjem anestetika:

Pregled kardiologa je potreban samo ako Kao opciju razmotriti lokalnu ili regionalnu
je poznato da osoba ima sréane anesteziju jer je u pravilu opéa anestezija
probleme. rizicna

Uraditi kompletne analize i procjenu Obvezno praéenje razine kisika i ugljicnog
stanja osobe prije davanja anestetika. dioksida u krvi bez obzira na oblik

Ovo moze ukljuciti i studiju spavanja i anestezije koja je primijenjena

pregled nutricionista.
Unaprijed imati u vidu druge moguce

Procjenu potencijanih teskoc¢a prilikom podrske kao Sto je koristenje neinvazivne
intubacije zbog: ventilacije ili drugih postupaka.
e Otezanog otvaranja Celjusti Nakon anestezije mogude je koristiti i

lijekove protiv bolova.
e Ogranicene pokretljivosti vrata

Anestetici mogu biti potrebni kod
e Nemogucénosti pravilnog

kirurskih zahvata, ali i iz drugih razloga
pozicioniranja prilikom intubacije

kao Sto je primjena novih lijekova.




U trenutku pisanja ovog vodica,
Spinraza®je bio prvi i jedini lijek
odobren za lijeCenje SMA, kao lijek
koji potencijalno moze promijeniti
tijek bolesti.

POGLAVLIE 11

PRIMJENA NOVIH TERAPIJA KOD
OSOBA S SMA

U trenutku pisanja ovog vodica, Spinraza® je bio prvi i jedini odobren lijek za osobe s SMA, kao
lijek koji potencijalno moze promijeniti tijek bolesti

procijeniti i napraviti plan aplikacije lijeka na
sigurani prihvatljiv nacin za osobu, a u skladu s
njenim tjelesnim i razvojnim karakteristikama.

Spinraza® se daje izravno u cerebrospinalnu
tekucinu odnosno likvor, koji se nalazi svuda
oko kraljezni¢ne mozdine i mozga; na ovaj
nacin Spinraza® kao lijek dolazi to¢no na ono
mjesto u Zivéanom sustavu koje kod osoba s
SMA ne funkcionira kako bi trebalo. Lije¢nik
aplicira lijek u likvor putem lumbalne
punkcije tako Sto se igla ubaci u prostor

Standardi skrbi predvidaju
konzultiranje lije¢nika s
osobom ili njenom obitelji oko

42

izmedju kraljeZzaka ubodom kroz kozu u
donjem dijelu leda, a zatim se kroz iglu lijek
aplicira. Ponekad je potrebno da lijecnici
prilikom plasiranja igle koriste rentgensko
navodenje kako bi nasli najbolje mjesto za
primjenu. U tom slucaju se koristi lokalna
anestezija u obliku kreme, mada je ponekad
potrebno osobu uvesti u opéu anesteziju.
Nakon lumbalne punkcije, izvuce se mala
koli¢ina likvora, a zatim se ubrizga Spinraza®
polako u trajanju od jedne do tri minute.

Ukoliko se osoba ili roditelj/skrbnik djeteta u
dogovoru s lije¢nickim timom sloze da je
Spinraza® najpogodnija dostupna terapija
lijecnicki tim bi trebao pailjivo

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA

nacina primjene lijeka:

Koja vrsta sedacije ée biti
koristena i koji je postupak

Koji oblik radioloske metode
¢ebiti koristen (npr. rentgen)

Koje komplikacije mogu nastati
ukoliko osoba ima skoliozu ili
je operirala skoliozu (pogledati
Poglavlje 4. Ortopedsko
lijeCenje i njega)




POGLAVLIE 12

Svaka osoba s SMA je razli¢ita kaosSto su razliCite
i njegova obitelj i Zivotne okolnosti. Razli¢iti
oblici skrbi kao i lijeCenje su individualni. Stoga

je vrlo vazno da lije¢nik razgovara o svim
aspektima lije€enja i skrbi od samog trenutka
postavljanja dijagnoze. Potrebno je objasniti sve
mogucde opcije lijeCenja i skrbi koje postoje, a
koje bi bile odgovarajuce za svakog individualno,
kao i potencijalnu korist, ali i rizike poduzetih
mjera ako postoje. Lijecnik o ovomu treba
razgovarati s Vama, ukoliko ste odrasla osoba,
ili s roditeljem/skrbnikom ukoliko je u pitanju
dijete s SMA. Ukoliko je dijete dovoljno odraslo i
sposobno razumjeti svoju bolest, lijec¢nik bi
trebao da razgovaratii s djetetom.

Slobodno se obratite lije€niku za svako pitanje i
razgovor u svako doba o bilo kojem aspektu
lije¢enja i skrbi. Bilo koja odluka mozZe se
ponovno razmotriti u svakom trenutku,
posebno ukoliko je doslo do promjene u tijeku
bolesti ili klinickog stanja.

Nekada ¢e razgovor traziti sami lijecnici i, ako se
radi o ozbiljnoj ili hitnoj situaciji, kao Sto je
definiranje oc¢ekivanog odgovora na primjenjenu
terapiju u slu¢aju Zivotno ugrozavajuéih stanja,
posebno u slu¢aju otezanog disanja.

Trenutno se rade istraZzivanja novih lijekova za
SMA i nekoliko njih pokazuje veliki potencijal
kao novi vid terapije.

Zbog toga je prioritet svake osobe s SMA da
primjenom standarda njege kontrolira simptome
bolesti i odrzi Sto je mogude bolju kvalitetu Zivota.

Nadamo se da ste u ovom Vodicu pronasli
korisne informacije kako bi se mogli konzultirati
sa svojim lije¢nickim timom.

Uvijek imajte na umu da postoje centri za
lije¢enje neuromuskularnih bolesti i medicinski
timovi, kao i udruge, Vasa obitelj i prijatelji, koji
su tu da Vam uvijek pruze podrsku.



Spinal Muscular Atrophy UK
www.smauk.org.uk

Cure SMA

WwWw.curesma.org

SMA Europe
WWWw.sma-europe.eu

Muscular Dystrophy UK
www.musculardystrophyuk.org

TREAT-NMD Alliance

www.treat-nmd.org

Spinal Muscular Atrophy UK
https://smauk.org.uk/

Muscular Dystrophy UK
https://www.musculardystrophyuk.org/

NHS
https://www.nhs.uk/conditions/spinal-
muscular-atrophy-sma/



PRILOG 1

Na sljede¢im dijagramima pruZeno je objasnjenje o vjerojatnosti radanja djeteta s SMA pri svakoj

trudnodi, ali u razli¢itim kombinacijama majke i oca. Sansa da se dijete s SMA rodi je ista za muskarce

i Zene; spol djeteta u prikazanim dijagramima je samo ilustracija.

[ 2 funkcionalna gena=potpuno zdrav

OBITEL)J 1. I 2mutirana gena=SMA

[l 1funkcionalan gen + 1 mutiran gen = nositelj
Oba roditelja su nositelji mutiranog gena

Nositelj Nositeljica
Pri svakoj trudnodi, vjerojatnosti su: o @
25% (1 od 4) da dijete dobije obje mutirane
kopije SMIN1 gena — prisutna klini¢ka slika SMA
50% (1 od 2) da dijete dobije jednu mutiranu i
[ ) @ ®

jednu funkcionalnu kopiju SMN1 gena i bit ce
nositelj gena za SMA, a klinicki zdravo
25% (1 od 4) da dijete dobije dvije funkcionalne

kopije SMN1 gena i pritom nece biti nositelj niti ¢ rynkcion  Nositeljica Nositelj
imati klinicku alan gen \ /

sliku SMA. 25% 50% 25%

[ 2 funkcionalna gena =potpuno zdrav
I 2 mutirana gena =SMA

0 B I T E L.’ 2. [l 1 funkcionalan gen + 1 mutiran gen = nositelj
Jedan roditelj je nositelj, drugi roditelj nema klini¢ku
sliku SMA niti je nositelj mutiranog gena N°5ite'j N”e nosilteljica

Pri svakoj trudnodi, vjerovatnost je:

50% (1 od 2) da dijete ima dvije funkcionalne
kopije SMN1 gena i ne¢e imati klinicku sliku SMA niti
¢e biti nositelj gena za SMA.

50% (1 od 2) da dijete ima jednu mutiranu kopiju
SMN1 gena ijednu funkcionalnu kopiju SMN1 gena i

bit ¢e nositelj. Dijete nec¢e imati klinicku sliku SMA.

Funkcionalan gen Nositelj Nosilteljica

\
0, 0,
25% 25% 50%

Vodic¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA
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OBITELJ 3.

Jedan roditelj ima SMA; drugi roditelj nema SMA, niti je
nositelj mutiranog gena.

Pri svakoj trudnodi, vierojatnost je:

100% (4 od 4) da dijete ima jednu mutiranu kopiju i

jednu funkcionalnu kopiju SMN1 gena i bit ¢e nositelj gena,

ali nece imati klinicku sliku SMA.

OBITELJ 4.
Jedan roditelj ima SMA,; drugi roditelj je nositelj
mutiranog SMN1 gena

Pri svakoj trudnodi, vjerojatnost je:

50% (1 od 2) da dijete ima dvije mutirane kopije SMN1
gena i pritom ¢e imati klinicku sliku SMA

50% (1 od 2) da dijete ima jednu mutiranu i jednu

funkcionalnu kopiju gena SMN1 i bi¢e nositelj gena, ali
nece imati klinicku sliku SMA

OBITELJ 5.
Oba roditelja imaju SMA. Pri svakoj

trudnodi, vjerojatnost je:

100% (4 od 4) da dijete ima dvije mutirane kopije
SMN1 gena i pritom ¢e imati klini¢ku sliku SMA.

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA
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] 2 funkcionalna gena =potpuno zdrav
I 2 mutirana gena = SMA
[l 1 funkcionalan gen + 1 mutiran gen = nositelj

Nosilac

Nije nosilac

L) ® L) [ )
N05|Iac N05|Iac N05|Iac Nosilac
100%

] 2 funkcionalna gena =potpuno zdrav

I 2 mutirana gena = SMA
[l 1funkcionalan gen + 1 mutiran gen = nositelj

Nosilac SMA
[ ) ]
SMA SMA Nosiltelj Nositelj
N
50% 4 50%

[ 2 funkcionalna gena =potpuno zdrav
M 2 Mutirana gena = SMA
[l 1 funkcionalan gen + 1 mutiran gen = nositel;

SMA SMA

$

SMA

\\ 100% //
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POJMOVNIK

nastaje kada hrana, pljuvacka,
tekucina ili sadrzaj iz Zeluca tijekom gutanja
umjesto u jednjak (ezofagus) koji povezuje usnu
Supljinu sa Zelucem, zapadnu u diSne putove, a

potom i u pluca.

je smanjenje ili gubitak misi¢nog
tkiva. Kod spinalne misi¢ne atrofije nastaje
uslijed izumiranja Zivcanih stanica koje se
nazivaju motoneuroni.

je kada

osoba naslijedi oba mutirana gena, po jedan od
svakog roditelja. Oba roditelja osobe s
autosomno-recesivnom bole$¢u imaju po jedan
mutirani gen, ali ne pokazuju simptome i znake
bolesti. Roditelji se zato nazivaju “nositelji”.

su lijekovi koji se propisuju
kakobi usporili gubitak gustoce kostiju
tako $to usporavaju razgradnju kosti od
strane stanica kojese nazivaju osteoklasti.

je manja kirurska procedura
kojom se uklanja mali dio miSi¢nog tkiva radi
njihova testiranja u laboratoriji, a u cilju
postavljanja dijagnoze. Obi¢no se radi u
lokalnoj anesteziji.

je
uredaj koji sluzi kao pomoc¢ i podrska u disanju i
omogucuje dvije promjene tlaka zraka koji se
putem maske za nos ili za nos i usta upumpava u
pluca. Tijekom udisaja tlak zraka je veci kako bi
viSe zraka doslo do pluca, a zatim tlak pada kako
bi se olak3ao izdisaj.

ili indeks tjelesne mase
je odnos tjelesne tezine i visine koji se koristi
u procjeni koli¢ine masnog tkiva u organizmu
i izracunava se po matematickoj formuli:
tezina u kilogramima podijeljena s visinom
izrazenom u metrima na kvadrat
(BMI=kg/m?2).

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA

ili kostana gustoca
je koli¢ina minerala (kalcijuma i fosfora) po jedinici
zapremine kosti. Ukazuje na ¢vrstocu kosti.

je bistra
tekucina koja okruzuje kraljeznicnu mozdinu i
mozak i Stiti ih. Sudjeluje i u uklanjanju stetnih
produkata, kemijskih tvari i antitijela iz mozga i
kraljezni¢ne mozdine u krv.

ili
kontinuirani pozitivni tlak zraka predstavlja oblik
neinvazivne ventilacije preko maske pomocu
posebnog uredaja koji se naziva CPAP. Uuredaj

osigurava kontinuiran isti tlak tijekom ciklusa disanja.

je spontana, novonastala
mutacija u genu i nije naslijedena od roditelja.

podrazumijeva smanjenje kisika u
krvi ispod normalnih vrijednosti.

je
snimanje kostiju koje koristi malu dozu zracenja i
kojim se mjeri koli¢ina kalcija i ostalih mineralau
odredenim kostima. DEXA skener se krece iznad
osobe u podrucju donjeg dijela kraljeZnice i kukova

dok osoba lezi mirno na ledima na krevetu. Rezultati

se izrazavaju u vidu “T skora” na osnovu kojega
lije¢nik procjenjuje ima li ispitanik osteopeniju ili
osteoporozu ili ne.

, poznat i kao dijabetes, je
stanje kod kojega dolazi do povecanja razine
Sec€era u krvi u duZzem vremenskom razdoblju.
Nastaje uslijed smanjene produkcije inzulina ili
uslijed neadekvatnog odgovora stanica na
djelovanje inzulina. Inzulin je hormon koji se
stvara u guSteraci i imaulogu u regulaciji razine
Secera u krvi.

predstavlja nelagodnost prilikom gutanja
ili oteZano gutanje tekucine, hrane ili pljuvacke.
Uslijed nje moZe doc¢i do nedovoljnog kalorijskog



unosa hrane i tekucine.

je molekula
koja sadrzi genetske instrukcije koje su potrebne
za izgradnju svih Zivih organizama. DNK se Cesto
usporeduje s nacrtom ili kodom, jer sadrzi
podatke koji su nuzni za izgradnju drugih dijelova
stanice, kao $to su proteini.

je protein koji ubrzava kemijske reakcije u
Zivim organizmima.

(jednjak) je misi¢na cijev koja povezuje
usnu Supljinu i Zeludac i koja sluZi za prolaz hrane
nakon gutanja.

.....

na spoju ezofagusa (jednjaka) i Zeluca, previse
opuste ili se ne kontraktiraju dovoljno, uslijed
Cega dolazi do vracanja Zelu¢anog sadrzaja
(hrana/ tekucina) u jednjak. Naziva se jos i kiseli
refluks ili regurgitacija, jer se zajedno s hranom
digestivni sokovi vracaju iz Zeluca u ezofagus. Ovi
sokovi su jako kiseli i izazivaju osjecéaj peckanja.

je organski sustav koji
ukljuéuje usnu Supljinu, jednjak, Zeludac, tanko i
debelo crijevo te rektum. SluZi za prolaz hrane,
apsorpciju hranljivih tvari i tekucine, kao i za
uklanjanje Stetnih tvari i fecesa.

je
proces kirurskog stvaranja otvora na trbuhu kako
bi se izravno u Zeludac plasirala savitljiva sonda za
ishranu. Na ovaj nacin se hrana direktno moze
ubaciti u Zeludac. Naziva se i PEG (perkutana
endoskopska gastrostoma)

je osnovna jedinica nasljedivanja. Geni se
prenose s roditelja na potomke i izgradeni su od
DNK koja sadrzZi informacije specificne za svaku
0sobu. Geni nose informaciju o sintezi proteina.
Svaka osoba ima dvije kopije istog gena, jednu
naslijedenu od oca i jednu naslijedenu od majke.

je odgovoran za sintezu proteina koji je
neophodan za preZivljavanje motornog neurona.
Ovaj protein se nalazi najviSe u kraljeznicnoj
mozdini, ali je prisutan i u drugim dijelovima tijela.
Ima uloguu funkcioniranju i prezivljavanju Zivéanih
stanica — motoneurona.

je “rezervni gen” odgovoran za sintezu proteina
nuznih za preZivljavanje motornog neurona. SMN
protein se u najvecoj koncentraciji nalazi u
kraljezni¢noj mozdini, ali je prisutan i udrugim
dijelovima tijela. Ima ulogu u preZivljavanju i funkciji
motoneurona - specijaliziranih Zivcanih stanica.
Medutim, SMN protein koji se sintetizira na osnovu
uputa s SMIN2 gena ima vise obliks pri ¢emu je samo
jednaispravno sintetizirana (potpuno funkcionalna)
kako bi mogla odrzati funkciju motoneurona, ali u
nedovoljnoj koncentraciji da bi motoneuron
potpuno odrzao svoj integritet i funkciju.

je lijek koji se propisuje kako bi se
smanjilo pretjerano stvaranje pljuvacke. MoZe biti
u obliku pumpice.

znacdi “terapija uz pomo¢ konja”
(jahanje) i predstavlja oblik fizioterapije u cilju
poboljSanja koordinacije pokreta, ravnoteze i
misi¢ne snage.

nastaje onda kada udah zraka nije
dovoljno veliki kako bi se kisik dovoljno razmijenio
za uglji¢ni dioksid u plué¢ima. Zbog toga dolazi do
smanjenja razine kisika u krvi i poveéanja razine
ugljicnog dioksida.

je tvsr koja se sintetizira u organizmu i
regulira funkcije specifi¢nih stanica i organa.

je organizirano “upakirana” DNK i
nalazi se u svakoj stanici. Covjek ima 46
kromosoma u svakoj stanici, 23 naslijedene od
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majke i isto toliko od oca.

su lijekovi koji se uzimaju putem udisanja i
omogucuju relaksaciju misi¢a u plu¢ima i Sirenje
disajnih putova (bronha). Tako olaksavaju disanje.

je nacin aplikacije

lijeka u obliku injekcije u kraljeznic¢ni kanal tako da

se lijek izravno primjenjuje u likvor.

je postavljanje savitljivog plasti¢nog
tubusa u dusnik kako bi se osiguralo disanje.Na
ovaj nacin se mogu davati i neki lijekovi.

nastaje
kao proizvod ubrzane razgradnje masti u
organizmu. U jetri dolazi do produkcije ketona
koji su u ovom slucaju izvor energije. Ketoni
uzrokuju kiseljenje krvi.

su produkti metabolizma masti u jetri
(razgradnje masti).

su kosti koje formiraju kraljezni¢ni stub.

Ima ih 33.

je ispupcenost kraljezni¢nog stuba
prema nazad. Ukoliko je jako izrazena dovodi do
pojave grbe na ledima.

oznacava stupanj zakrivljenosti
kraljeznice. lzraCunava se u stupnjevima na
temelju rentgenske snimke. Od znacaja je u
donosenju odluke o vrsti daljnjeg lijecenja
skolioze. Nazvan je po Johnu Robertu Cobbu,
americkom ortopedu koji je prvi koristio ovu
metodu procjene.

je skracenje misic¢a ili tetiva oko
zgloba Sto dovodi do smanjenog opsega pokreta
u tom zglobu i fiksacije zgloba u odredenom
poloZaju.

Vodi¢ kroz Medunarodne standard skrbi za osoba s SMA

je enzim koji omogucuje
funkciju misi¢a. Nakon ozljede misica ili kod NMB,
razina ovog enzima moze biti poviSena. Mjerenje
razine enzima u krvi moze biti korisno lije¢nicima
pri postavljanju dijagnoze.

je hormon koji se sintetizira u
masnom tkivu (rezervoar energije u obliku
masti koje jeistovremeno i vanjska zastita
organizma) iima ulogu u regulaciji apetita.
Veée kolicine masnog tkiva dovode do
povecanja razine leptinai smanjenja apetita.
Medutim, neki ljudi su manje osetljivi na
ucinak leptina i nemaju smanjen apetit.

je oblik lokalne anestezije i
aplicira se na zdravu, neoStecenu koZu u cilju
prevencije boli prije odredenih postupaka kao $to
je ubod iglom. Djeluje tako Sto koza na mjestu
aplikacije masti privrcemeno postaje manje
osjetljiva na bol.

odnosi se na
sazrijevanje koStanog sustava djeteta koje ovisi 0
dobi. Rastom i sazrijevanjem mijenja se oblik i
veli¢ina kostiju; zrelost kostiju se odreduje RTG
snimanjem kostiju Sake i ru¢nog zgloba.

nalaze se u kraljeznicnoj
mozdinii dijelovima mozga koji su povezani s
kraljeznicnom mozdinom. Motorni neuroni
prenose signale iz mozga kroz kraljezni¢nu
mozdinu do misi¢a kako bi sekontraktirali. Ovim
se omogucuju pokreti tijela.

je stalna promjena u sekvenci DNK
jednog gena koja se moze prenositi s generacije
na generaciju. Mutacija moze nastatii kao rezultat
greske tijekom udvostrucavanja molekula DNK u
fazi stani¢ne diobe.

je proces postavljanja
tubusa kroz nos u trbuh kroz grlo i nanize, u cilju
davanja hranjivih tvari (masti, Seceri, proteini,
vitamin i minerali).



je postupak
postavljanja tubusa kroz nos, grlo, trbuh i
prema tankom crijevu sa ciljem davanja
hrannjivih tvari (masti, Seceri, proteini, vitamin
i minerali).

je
potpomognuta ventilacija putem maske za nos
ili maske za lice.

su osobe koje imaju, po principu
autosomno recesivnog nasljedivanja ili X vezanog
nasljedivanje, jednu mutiranu i jednu
funkcionalnukopiju gena. Zbog te jedne
funkcionalne kopije gena, ove osobe nemaju
simptome bolesti,ali njihova djeca mogu imati.

je osoba obucena za
propisivanje, proizvodnju i odrzavanje
ortoza.

su individualno proizvedena pomagala
koja se stavljaju na ruke, noge ili kraljeznicu kako
bi ogranicili ili potpomogli pokrete. U ortoze
spadaju udlage, steznici, ortoze za stopalo i
skocni zglob (AFO ortoze) i ortoze za stopalo i
koljeno (KAFO ortoze)

je smanjena gustoca kostiju, ali jos
nedovoljno da bi se smatrala osteoporozom
(gubitak kostanog tkiva zbog Cega su kosti tanke i
lomljive). Pomocu DEXA skenera moze se utvrditi
ima li osoba osteopeniju ili osteoporozu.

je multidisciplinarni pristup
gdje sudjeluju specijalizirani medicinski timovi
kako bi se osobi olaksali simptomi ili usporila
progresija bolesti. Ne podrazumijeva izljecenje.
Cilj je poboljsati kvalitetu zZivota osobe i ¢lanova
obitelji, olak$ati simptome i smanijiti stres.

je kirurski postupak
postavljanja tubusa u Zeludac kroz prednju
stranu trbusnog zida. Ovaj postupak je ponekad
nuzan uslijed nemoguénosti uzimanja hrane
oralno (disfagija) ili nakon sedacije anesteticima.

je sredstvo
komunikacije u hitnim situacijama. Cilj je olaksati i
ubrzati donoSenje odluka o tomu koje mjere i
postupke treba poduzeti u hitnim stanjima,
a na osnovu prethodno obavljene konzultacije
lije¢nika i osobe. U izradi ovog plana treba
sudjelovati multidisciplinarni tim putem
visestrukih konzultacija.

su zive bakterije i kvasci koji reguliraju
normalnu crijevnu floru i pozitivno djeluju na
zdravlje. Mogu biti prisutni u hraniili se mogu
uzimati u vidu dodataka prehrani (jogurt, tablete,
kapsule, prasak u vrecicama).

je iskrivljenje kraljeznice u stranu.

je test pluc¢ne funkcije kojim se
mjeri koli¢ina zraka koju osoba moze udahnuti.

je analiza snimljenih aktivnosti
organizma tijekom spavanja; sr¢anog rada,
disanja i kisika u krvi.

je Cvrsta,
nesavitljiva ortoza (korzet) koja obuhvaca cijelu
kraljeznicu (prsni, lumbalni i sakralni dio). Koristi
se kao oslonac za pravilno drzanje kraljeznice.

je kirurski postupak otvaranja
dusnika preko prednje strane vrata. Kroz otvor na
dusniku (traheostoma) moze se plasirati kanila i na
taj nacin omogucditi disanje. Traheostoma moze biti
privremena ili trajna.

je neinvazivna metoda
kojom se postavljanjem elektrokemijskih senzora
na povrsinu koZze moZe kontinuirano mjeriti
razina ugljiénog dioksida. Ovako se moze
procijeniti i pratiti funkcija disanja.

ili
modificirani barijski test gutanja je snimanje svih

faza gutanja X-zralenjem tijekom gutanja. Radi se
kako bi se precizno analizirao proces gutanja
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i procijenilo je li nuzno poduzeti neku mjeru kako
bi gutanje bilo sigurnije.

postoji onda
kada su vrijednosti krvnog tlaka 140/90 mmHg
ili iznad toga. Prva znamenka oznacuje sistolicki
krvni tlak, odnosno snagu kojom srce pumpa
krv u cirkulaciju. Druga znamenka oznacuje
dijastolicki krvni tlak, odnosno otpor protoku
krvi u krvnim Zilama. Obje vrijednosti se
izrazavaju u milimetrima stupca zive (mmHg).

je snimanje unutrasnjosti
tijela koristnjem zraéenja koje nazivamo
elektromagnetnim valovima. RazliCita tkiva u
tijelu apsorbiraju zracenje u razli¢itom stupnju
Sto stvara sliku unutrasnjosti tijela gdje se kosti
vide kao bijela polja, dok se meka tkiva, kao Sto
je masno tkivo vide kao siva polja. Pluéa se vide
kao crna polja jer su ispunjena zrakom koji vrlo
malo apsorbira zracenje.
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ZAHVALNICE

Zahvaljujemo svima koji su podrzali pisanje ovog Vodica svojim sugestijamai
fotografijama
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