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CAPITOLUL 1

INTRODUCERE

Acest ghid descrie standardele de ingrijire
pentru cea mai frecventa forma de atrofie
musculara spinala (AMS), denumita AMS
5q (a se vedea Capitolul 2, Genetica si
diagnostic). Se adreseaza atat adultilor

si tinerilor care sufera de AMS 5q, cat si
parintilor si ingrijitorilor copiilor care sufera
de AMS 5q. Scopul sdu este de a oferi
informatii privind Tngrijirea de care se pot
astepta sa beneficieze, astfel incat sa poata
purta discutii active cu echipa medicala cu
privire la cel mai bun mod de a-si gestiona
afectiunea, inclusiv posibilele optiuni si
alegeri.

Informatiile si sfaturile furnizate nu urmaresc
sa inlocuiasca serviciile furnizorului de servicii
de sanatate. Daca sunteti un adult cu AMS,
trebuie sa va consultati furnizorul de servicii
de sanatate cu privire la toate aspectele ce
tin de sandtatea dumneavoastra. Tn mod
similar, daca sunteti un parinte/ingrijitor
care citeste acest ghid, trebuie sa consultati
furnizorul de servicii de sanatate al copilului
dumneavoastra cu privire la toate aspectele
ce tin de sanatatea acestuia, implicandu-| pe
copil in discutie daca varsta o permite.

Ar putea fi util sa aveti la indemana acest
ghid daca aveti nevoie de asistenta din
partea, sau discutati cu cadre medicale
nefamiliarizate cu AMS. Daca esti un tanar
care citeste acest ghid, ar putea fi util

sa 1l citesti iImpreuna cu cineva care este
familiarizat cu afectiunea, cum ar fi parintele
sau Tngrijitorul tau, sau expertul medical.

Ce este AMS?

musculara spinala (AMS) este o
afectiune neuromusculara rara, mostenita
genetic. Cauzeaza slabirea progresiva a
muschilor si o pierdere a capacitatii motorii

ca urmare a pierderii de masa musculara

( ). Acest lucru poate afecta abilitatea

de a merge de-a busilea si normal, respiratia

si deglutitia, precum si miscarile bratelor,
mainilor, capului si gatului. Exista diferite forme
de AMS si un spectru larg al severitatii afectarii
copiilor, tinerilor si adultilor. Cele mai frecvente
forme ale AMS sunt cunoscute in general sub
denumirea de ,,AMS 5qg” si sunt adesea descrise
ca un ,tip” al AMS (a se vedea ,Modul de
utilizare a ghidului”).
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Grupul a fost constient de faptul
ca tarile dispun de niveluri diferite
de resurse, drept pentru care
recomandarile au fost emise pe

care o persoana cu AMS ar trebui sa

beneficieze in tara in care traieste.

CARE SUNT STANDARDELE
DE INGRIJIRE PENTRU AMS?

Un comitet de experti internationali din
randul medicilor si al pacientilor a emis
recomandari privind Tngrijirea si gestionarea
copiilor, tinerilor si adultilor cu AMS. Acestea
au fost publicate Tn 2007, sub denumirea de
»Standarde internationale pentru ingrijirea
AMS” - De atunci, din ce in ce mai multe
dovezi arata ca persoanele cu AMS si familiile
lor se pot astepta la o calitate a vietii mai
buna decat era posibil in trecut, in mare
parte datorita Tmbunatatirilor in ingrijirea si
managementul medical.

A devenit clar ca aceste imbunatatiri

si schimbari in practicile de ingrijire si
management ar putea sa nu mai fie
reflectate cu exactitate in standardele
originale. Dat fiind faptul ca gestionarea AMS
poate necesita experienta si cunostintele

a numerosi specialisti, 26 de experti si
reprezentanti ai pacientilor din noua tari s-au
reunit in anul 2016 pentru a le actualiza 2 Tn
acest timp, primul tratament pentru AMS,
denumit Spinraza® (uneori mentionat cu
denumirea sa generica, nusinersen), a fost
aprobat in SUA. Desi o realizare importanta,
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astfel de tratamente nu constituie un
remediu si trebuie sa fie insotite de cel mai
bun tratament si management de sustinere.
Prin urmare, necesitatea actualizarii acestor
orientdri a devenit si mai importanta.

Expertii au fost impartiti in grupuri de lucru,
in functie de domeniile lor de specialitate.

Indiferent daca o persoana
primeste sau nu tratament
medicamentos, beneficierea
de un tratament de
sustinere corespunzator

- inclusiv gestionarea
simptomelor, starea de bine
mintala si sociala - este
cheia obtinerii celei mai
bune calitati a vietii posibile.




Expertii au fost Tmpartiti in grupuri de lucru,

in functie de domeniile lor de specialitate. Tn
domeniile lor de specialitate, acestia au primit
sarcina de a analiza atat cele mai recente dovezi,
cat si opiniile specialistilor din intreaga lume
privind cea mai buna ingrijire si management.

Ei au examinat publicatii stiintifice si au solicitat
opiniile a numerosi alti experti internationali.

Grupul a recunoscut faptul ca exista putine studii
care privesc adultii cu AMS, insa numeroase
dintre discutii si recomandari se aplica celei

mai bune Tngrijiri de sustinere atat pentru

copii, cat si pentru adulti. Cheia pentru cea mai
adecvata interventie si ingrijire depinde in mod
critic de ,,capacitatea functionald” a copilului,
tanarului sau adultului - daca poate sta in sezut,
poate sta in picioare sau merge; daca functia

sa respiratorie a fost afectata de AMS; ce alte
activitati cotidiene poate gestiona. Prin urmare,
aceste standarde de ingrijire sunt aplicabile
pentru toate varstele. Cu toate acestea, s-a
convenit ca trebuie sa se depuna mai multe
eforturi pentru a intelege impactul AMS de-a
lungul vietii unei persoane si implicatiile acesteia
asupra tratamentului de sustinere pentru adulti.
Tn numeroase tari existd deja initiative in curs
de desfasurare sau in curs de elaborare pentru a
ajuta la realizarea acestui lucru, ceea ce va duce
la evolutia viitorului standard de ingrijire.

Grupul a fost constient de faptul ca tarile dispun
de niveluri diferite de resurse, drept pentru care
sprijinului minim de care o persoana cu AMS ar
trebui sa beneficieze n tara in care traieste.

Tn noiembrie 2017, in urma acestor reuniuni si
discutii, au fost publicate doua articole stiintifice
continand orientarile actualizate® * Acestea au
fost elaborate pentru profesionistii din domeniul
sanatatii si contin o multime de termeni si detalii
medicale complexe la care acestia pot apelain
ingrijirea de zi cu zi a persoanelor cu AMS.

»Articolele stiintifice 2017” publicate

Diagnosticul si managementul atrofiei
musculare spinale: Partea 1: Recomandari pentru
diagnosticare, reabilitare, ingrijire ortopedica si

nutritionala

Diagnosticul si managementul atrofiei musculare

spinale: Partea 2: Ingrijirea pulmonard si acuts;

medicatii, suplimente si imunizari; alte aparate,

sisteme si organe; etica




Ghidul a fost verificat din punctul
de vedere al exactitatii de catre

CE CONTINE specialistii medicali care au fost

autorii articolelor stiintifice din

ACEST GHID? noiembrie 2017.

Pentru a face standardele actualizate de
ingrijire mai accesibile, TREAT-NMD a colaborat
cu o serie de grupuri internationale de sprijin
si de sustinere a pacientilor in vederea
elaborarii acestui ghid.

Site-uri web de sprijin

¢ Spinal Muscular Atrophy UK
www.smauk.org.uk

¢ Cure SMA
WWW.curesma.org

¢ SMA Europe
WWW.sma-europe.eu

¢ Muscular Dystrophy UK
www.musculardystrophyuk.org

¢ TREAT-NMD Alliance
www.treat-nmd.org

Ne-am dat silinta sa explicam cat mai clar
posibil termenii medicali din acest text. Daca
un cuvant apare scris in aceasta culoare,
explicatia poate fi gasita in glosar. Ghidul

a fost verificat din punctul de vedere al
exactitatii de catre specialistii medicali

care au fost autorii articolelor stiintifice din
noiembrie 2017.
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MODUL DE UTILIZARE A GHIDULUI

Ghidul este impartit in capitole; fiecare capitol se axeaza pe un aspect specific al managementului AMS,
cum si cand trebuie evaluata si optiunile de interventie. Veti observa ca fiecare capitol contine, adesea,
orientari si optiuni diferite de ingrijire si management bazate pe reperele de dezvoltare fizica sau pe
tipul de AMS, dupa cum este descris mai jos. Deoarece AMS afecteaza fiecare persoana in mod diferit,
este posibil ca nu toate optiunile sa fie adecvate pentru fiecare persoana in parte.

Cea mai frecventa forma de AMS este cunoscuta drept ,,AMS 5q” si este adesea descrisa mai detaliat
sau clasificata ca un tip de AMS in functie de varsta la debutul simptomelor si de reperele de dezvoltare
fizica atinse:

Tabelul 1. Clasificarea clinicd a AMS (Tabel adaptat dupa RS Finkel et al, 2017, p.597)

Tipul de AMS Varsta obisnuita la debutul Impactul slabiciunii musculare asupra

simptomelor capacitatii de a sta in sezut / umbla

Tip1l Mai mica de 6 luni Nu poate sta Tn sezut sau sa se

rostogoleasca independent

Tip 2 7 luni— 18 luni Poate sta in sezut, dar nu poate merge
independent
Tip 3a 18 luni— 36 luni Poate merge, desi poate pierde

aceasta abilitate Tn timp

Tip 3b 3 ani—18 ani Poate merge, desi poate pierde
aceasta abilitate Tn timp

Tip 4 Peste 18 ani Dificultati usoare de mers (motorii)

Totusi, este important de retinut faptul ca nu exista linii distincte care sa distinga intre ele tipurile

de AMS cu debut in copilarie, si ca impactul AMS 5q variaza foarte mult de la o persoana la alta,
exact cum se intampla si in cazul formelor cu debut la varsta adulta. Pe langa aceasta, acum ca unele
persoane primesc tratamente medicamentoase, pot exista diferente si mai mari in ceea ce priveste
impactul. Prin urmare, a devenit important ca, atunci cand se discuta despre ingrijire si management,
sa se analizeze nu numai clasificarea clinica a AMS a unei persoane, ci si reperele de dezvoltare fizica
pe care le-a atins. Acestea ar putea sau nu sa fie identice cu cele din tabelul de mai sus.
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Din ratiuni de simplificare, in acest ghid veti
gasi urmatoarele cuvinte rezumative utilizate
pentru a arata care orientari pentru ingrijire si
management sunt aplicabile caror grupuri de
copii si adulti:

Orientarile pot face referire si la tipul de AMS
conform tabelului® sau pot face referire la AMS
cu ,debut precoce”. Acest lucru se intampla
atunci cand simptomele debuteaza Tnaintea
varstei de sase luni. Tn general, pacientii cu
,debut precoce” sunt cei care nu sunt capabili
sa stea Tn sezut (non-sitters). AMS cu ,,debut
tarziu” se refera la un debut al simptomelor
dupé varsta de sase luni. In general, cei cu
debut tarziu includ atat pacientii capabili sa
stea Tn sezut (sitters), cat si cei cu capacitate de
deplasare (walkers).

Atunci cand discutati despre managementul
AMS cu personalul medical, ar putea fi util sa-i
intrebati care capitol sa-I consultati din ghidul
pentru familie.



CAPITOLUL 2

GENETICA SI DIAGNOSTIC

¢ GENA SMIN1.

Majoritatea oamenilor au doua copii ale genei de supravietuire a neuronului motor 1
(Survival Motor Neuron 1) (SMN1) - cate una mostenitd de la fiecare parinte. Aceste

gene contin informatiile necesare pentru a produce proteina SMN, proteina care mentine
sanatosi neuronii motori periferici din maduva spinarii. Persoanele cu AMS 5q prezinta un
defect sau o mutatie in ambele copii ale genei SMN1, ceea ce inseamna ca nu pot produce
proteina SMN de care au nevoie. Fara aceasta, neuronii motori periferici se deterioreaza,
fapt ce le limiteaza capacitatea de a transmite semnale electrice de la creier pentru a misca
muschii afectati in AMS. Aceasta provoaca slabiciune musculara care poate afecta miscarea,

respiratia si deglutitia.

Gena SMN1 este situata pe al cincilea cromozom din regiunea etichetata drept ,,q”, motiv
pentru care principalele tipuri de AMS sunt adesea denumite AMS 5q.

GENA SMN2

O alta gena are, de asemenea, un rol in
producerea proteinei SMIN. Aceasta este gena
de supravietuire a neuronului motor 2 (SMN2),
denumitd uneori ,gena de rezerva” a AMS. Cu
toate acestea, unei mari parti din proteina SMIN
produsa de SMN2 i lipseste o componenta
esentiald care este, de reguld, produsa de
SMN1. Aceasta inseamna cd, desi SMIN2 poate
produce o anumita cantitate de proteina SMN,
nu poate compensa complet pentru gena SMN1
defectuoasa a persoanelor cu AMS. Numarul de
copii ale SMIN2 poate varia de la o persoana la
alta si se poate inscrie intr-un interval de la zero
la opt. Un numar mai mare de copii SMN2 este,
in general, asociat cu simptome mai putin severe
ale AMS. Tabelul de mai jos prezintd numarul de
copii SMIN2 in general preconizate a fi asociate
cu fiecare tip de AMS. Cu toate acestea, nu se
pot face predictii exacte cu privire la severitatea
AMS doar pe baza numarului de copii SMIN2.
Acest lucru este cauzat, probabil, de alti factori
genetici care afecteaza cantitatea de proteina
SMN produsa de gena (genele) SMN2.

Tabelul 2.
Numarul de copii SMN2 asociate in

general cu tipul AMS.

Tipul de AMS | Numarul de copii SMN2
purtate de majoritatea

persoanelor cu AMS

1 2
2 3
3a 3
3b 4
4 4-6

Gena SMIN1 este situata pe al
cincilea cromozom din regiunea
etichetata drept ,q”, motiv pentru

care principalele tipuri de AMS
sunt adesea denumite AMS 5q.
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Daca doriti sa cititi mai multe
informatii genetice despre modul
in care o persoana poate mosteni
AMS, vedeti Anexa 1 pe care am
furnizat-o in completarea acestui
capitol. Puteti, de asemenea, sa
vizitati sectiunea de resurse care
enumera organizatiile de pacienti

disponibile in diverse tari.

CUM SE TRANSMITE AMS 5q

AMS 5q este transmisa de parinti copiilor lor

prin genele SMN1 defectuoase. Transmiterea

este de regula autozomal recesiva, ceea
ce Tnseamna ca este transmisa de parinti
copiilor lor prin intermediul genelor SMN1
defectuoase. Aceasta inseamna ca:

€ Persoanele care mostenesc doua
copii defectuoase ale genei SMN1
(una de la fiecare parinte) au AMS.

Persoanele care mostenesc o copie
defectuoasa si una sanatoasa a
genei SMN1 (una de la fiecare
parinte) sunt ale AMS.
Circa 1 din 40 de persoane sunt

ale AMS. nu
au AMS sau simptome ale AMS.

Persoanele care mostenesc doua
copii sanatoase ale genei SMIN1

(una de la fiecare parinte) nu au

AMS si nu sunt

Un ghid pentru Standardele internationale de ingrijire a AMS 2017

Desi majoritatea mostenesc AMS de la
ambii parinti, pentru aproximativ 2%
dintre oameni mutatia este noua, cel mai
probabil din cauza unei erori in ADN-ul
ovulului sau al spermatozoidului din care
au fost conceputi. Aceasta se numeste o
mutatie de novo.

Este important ca membrii familiei sa
inteleaga rezultatele testelor genetice
care au condus la diagnosticarea AMS..
Consilierea genetica ar trebui efectuata
de un medic specialist genetician. Acesta
va raspunde tuturor intrebarilor pe care
le-ar putea avea familiile in legdtura cu
aspectele genetice ale diagnosticului si
va oferi informatii cu privire la posibilele
optiuni pentru sarcinile viitoare.

Daca doriti sa cititi mai multe informatii
despre genetica si despre modul in care o
persoana poate mosteni AMS, consultati
pagina privind ereditatea pe care am
furnizat-o Tn completarea acestui capitol
(a se vedea anexa 1). Puteti, de asemenea,
sa vizitati sectiunea ,Resurse utile”

care enumerad organizatiile de pacienti
disponibile in diverse tari.



Pentru un copil, calea pana la un diagnostic
este, de obicei, declansata de un parinte sau un
profesionist din domeniul sanatatii.

Tn cazul formei mai severe cu debut precoce,
AMS de tip 1 (copii care nu sunt capabili sa

stea 1n sezut - non-sitters), parintii si ingrijitorii
devin, de obicei, ingrijorati privind hipotonia
sugarului (tonus muscular scazut) si dificultatea
in atingerea reperelor de dezvoltare fizica.
Tonusul muscular scazut afecteaza muschii
picioarelor copilului mai mult decat cei ai
bratelor. De asemenea, este obisnuit ca un sugar
sa aiba dificultati de hranire din cauza muschilor
de deglutitie slabi. Tn mod similar, deseori au
probleme de respiratie din cauza musculaturii
respiratorii slabe.

Copiii cu AMS de tip 2 (capabili sa stea Tn sezut -
sitters), desi nu sunt atat de grav afectati precum
cei cu AMS de tip 1, prezinta, de asemenea,
semne de slabiciune musculara mai pronuntata
la nivelul picioarelor decat la nivelul bratelor.

Musculatura lor respiratorie si de deglutitie
poate sau nu sa prezinte semne de afectare.

Copiii cu AMS de tip 3 (cu capacitate de deplasare
- walkers) prezinta, de asemenea, simptome

de slabiciune mai degraba a picioarelor decat

a bratelor. Dat fiind faptul ca musculatura lor
respiratorie si de deglutitie nu este, de regul3,
afectatad, acestia nu tind sa prezinte simptome ce
tin de deglutitie si respiratie.

Adultii cu AMS de tip 4 (cu capacitate de
deplasare - walkers) cu debut la varsta adulta, de
reguld prezinta mai intai simptome de disconfort
muscular si/sau durere. Dat fiind faptul ca
musculatura lor respiratorie si de deglutitie nu
este, de regula, afectata, acestia nu prezinta de
reguld simptome ce tin de deglutitie si respiratie.

Puteti gasi explicatii mai detaliate cu privire

la simptomele AMS vizitand site-ul (site-urile)
organizatiei pentru pacienti indicat(e) in sectiunea
cu resurse utile de la sfarsitul acestui ghid.



Daca un medic considera ca un copil sau un
adult prezinta simptome care sugereaza ca ar
putea suferi de AMS, acesta va lua masuri pentru
recoltarea unei probe de sange pentru testul

de deletie a SMIN1. Daca testul arata

ca ambele copii ale SMIN1 au defectul
de deletie, se va pune diagnosticul de AMS
5q. In prezent, se recomand$ si determinarea
numarului de copii ale SMN2, deoarece acesta
poate fi un indicator util al modului in care
afectiunea 1i va afecta in viitor (prognosticul
lor) care, la randul sau, va ghida cea mai buna
ingrijire si management. Acest lucru este uftil
si deoarece studiile clinice cu tratamente noi
au adesea criterii de includere care specifica
numarul de copii ale SMIN2 pe care trebuie sa le
aibad o persoana pentru a putea participa.

Daca rezultatul testului indica faptul ca doar una
dintre copiile SMN1 pare sa prezinte un
defect, Tnsa simptomele sugereaza in continuare

AMS, se recomanda teste genetice suplimentare
aprofundate, efectuate printr-un proces denumit
secventierea SMN1. Acesta cauta sa
identifice mutatii unice, subtile ale care,
daca identificate, confirma un diagnostic de

AMS 5q. Daca ambele copii ale genei SMIN1 sunt
prezente si nu sunt defectuoase, este foarte putin
probabil ca AMS sa provoace simptomele. Vor fi
necesare alte teste pentru a stabili un diagnostic.

Alte teste, cum ar fi prelevarea chirurgicala a
unei mici probe de muschi ( )
si testele functiei nervilor, nu sunt necesare
pentru diagnosticarea AMS 5q. Cu toate acestea,
in cazul persoanelor cu debut tarziu al AMS, ar
putea fi necesare teste suplimentare deoarece
simptomele pot fi mai subtile si mai dificil de
diagnosticat. De exemplu, se poate efectua o
analiza de sange care examineaza

musculare ( sau CK).



Diagnosticul de AMS trebuie sa fie comunicat
cu sensibilitate, in persoand, de catre un medic
genetician sau neurolog. In cadrul acestei
prime sedinte, discutiile ar trebui sa includa:

Ce a cauzat afectiunea

Cum evolueaza, de obicei, afectiunea

Tn ce mod este posibil sa va afecteze
copilul cu AMS sau pe dumneavoastra,
ca adult cu AMS si impactul pe care l-ar
putea avea asupra familiei

Care sunt optiunile de tratament
disponibile, daca exista

Discutie despre optiunile adecvate
de gestionare a simptomelor.

in acest moment, dar si in viitor, este
deosebit de importanta asigurarea sprijinului
psihologic si emotional.

Medicul care pune diagnosticul trebuie

sa informeze medicul de familie si echipa
medicala locala cu privire la diagnostic si sa
le ofere sfaturi cu privire la managementul
corect al AMS.




ORGANIZAREA TINGRUIRII SI SPRIJINULUI

AMS este o afectiune complexa care
afecteaza oamenii in mod diferit. Cel mai
bun management necesita contributia mai
multor specialisti Tn domeniul sanatatii
(Fig. 1). Orice persoana diagnosticata

cu AMS trebuie sa fie trimisa la o clinica
specializata Tn boli neuromusculare si la
alte specialitati relevante. Acestea pot
include specialisti in:

Neuromusculara
/reabilitare

Ortopedica

Figura 1.

Expertiza multidisciplinara si tipul
de Tngrijire de care o persoana cu
AMS ar putea beneficia (adaptat
dupa E. Mercuri et al, 2018,
p.106.)
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Nutritionala,
gastrointestinala
si legata de sanatatea
oaselor

¢ Respiratie (ingrijire respiratorie)
¢ Nutritie (gastroenterologie si dietetica)
& Oase si muschi (ingrijire ortopedica)

¢ Reabilitare (fizioterapeuti (FT) si terapeuti
ocupationali (TO))

Familiile si adultii afectati de AMS trebuie sa
beneficieze, de asemenea, de consiliere genetica.

Respiratorie

Tngrijire acuta

Coordonator

Persoana
cu AMS

Implicarea unor
alte organe

Familie

Tratament

medicamentos



Specialistii trebuie sa colaboreze ca o

echipa multidisciplinara care nu doar ca va lua
in considerare nevoile medicale ale copilului
dumneavoastra sau ale dumneavoastra, dar

va lua n calcul si va respecta toate nevoile
sociale, culturale si spirituale pe care le-ati
putea avea. Echipa poate include si specialisti Tn
ingrijire paliativa care au experienta in controlul
simptomelor complexe. ingrijirea paliativa este
adesea asociata doar cu ingrijirea de la sfarsitul
vietii, cand, in practica, are o sfera de aplicare
mult mai larga pentru a ajuta persoanele sa
atinga o calitate buna a vietii.

Scopul echipelor de ingrijire paliativa este de a
contribui la asigurarea unor obiective de viata
corespunzatoare optiunilor de tratament si de a

ajuta la dep3sirea provocarilor. Ingrijirea paliativa
trebuie sa fie vazuta ca un serviciu complementar

altor forme de asistenta medicala.

La scurt timp dupa diagnosticare, trebuie

sa discutati despre optiunile de ingrijire
impreuna cu echipa dumneavoastra medicala
multidisciplinara. Acest lucru trebuie efectuat
in mod regulat. Optiunile pentru sau contra

ingrijirii interventionale trebuie sa fie reanalizate

atunci cand se schimba circumstantele, daca
dumneavoastra sau echipa medicald considerati
ca este oportun.

Se recomanda ca toate evaluarile si vizitele de
ingrijire sa fie coordonate de catre un membru
al echipei medicale care este informat cu privire
la posibila evolutie si la posibilele provocari ale

AMS. Aceasta este, in general, medicul neurolog,

neurolog pediatru sau, in unele centre, un

..... ”

De asemenea, trebuie sa primiti informatii care sa
va permita:

¢ Sa contactati grupuri de asistenta
si sprijin pentru AMS

¢ Sa accesati resurse online de incredere pentru mai
multe informatii despre management si ingrijire

¢ Sa discutati despre studiile clinice
care ar putea fi adecvate




CAPITOLUL 3

Aceasta sectiune analizeaza modul in care
fizioterapia poate fi utilizata pentru a ajuta

0 persoana sa obtina sau sa-si mentina
capacitatea functionala, astfel incat sa se bucure
de o calitate buna a vietii. Termenul capacitate
functionala poate fi utilizat pentru a explica
capacitatea unei persoane de a efectua activitati
si sarcini zilnice, cum ar fi sa se ridice in pozitie
sezanda, sa foloseasca toaleta, sa se imbrace, sa
manance sau sa urce scarile.

Tncordarea articulatiilor ( ) este
frecvent observata la persoanele care sufera
de AMS si poate cauza durere si dificultati de
miscare. Zonele corpului afectate de obicei
sunt umerii, coatele, incheieturile mainilor,
degetele de la maini, soldurile, genunchii,
gleznele si picioarele. si alte
simptome ale AMS pot fi atenuate prin accesul
regulat la sedinte de fizioterapie. Indiferent
de impactul AMS, copiii, tinerii si adultii ar
trebui sa beneficieze de sprijin, consiliere si

echipamente, astfel incat sa poata face cat
mai multe posibil de unii singuri. Tn general,
va puteti astepta ca fizioterapeutul (FT) si
terapeutul ocupational (TO) sa conceapa si sa
demonstreze exercitii individualizate adecvate.
Acestia vor oferi consiliere sau vor asigura
echipamente si adaptari pentru a facilita
activitatile de mobilitate si viata de zi cu zi.
De regula, familiile si adultii sunt instruiti cum
sa ajute cu intinderile si cu exercitiile fizice si
cum sa foloseasca echipamentele astfel incat
fizioterapia regulata sa poata fi inglobata in
rutina zilnica.

Tn aceastd sectiune, pe langa evidentierea
recomandarilor din standardele de ingrijire, am
inclus si informatiile referitoare la prescriere
din standardele de ingrijire cu privire la durata
de utilizare a ortezelor si la frecventa de
efectuare a exercitiilor de intindere. Nu uitati
ca un fizioterapeut sau un specialist va va putea
realiza un plan individualizat.



Fizioterapia si reabilitarea pentru persoanele
care nu sunt capabile sa stea in sezut (non-sit-
ters) au ca scop reducerea impactului incordarii
articulatiilor, optimizarea functionala si sprijini-
rea pentru a tolera diferite pozitii, cum ar fi po-
zitia pe spate, pe o parte sau in sezut cu ajutor.
Atunci cand un fizioterapeut sau un terapeut
ocupational ofera recomandari, acestia trebuie
sa ofere indrumari si instruire, dupa caz.

Diferite elemente de sprijin, precum rulouri,
pene, perne beanbag si perne, vor ajuta la
sprijinirea persoanelor care nu sunt capabile sa
stea in sezut (non-sitters) atunci cand stau pe
spate, pe o parte sau in sezut.

Scaunele si sistemele de dormit facute la
comanda sunt recomandate impreuna cu
scaunele rulante electrice sau cdrucioarele care
permit o pozitie Inclinata.

Pentru toate persoanele care sufera de AMS
este important sa aiba cat mai multa flexibilitate
in articulatii pentru a obtine sau a-si mentine
independenta. Se recomanda intinderea
muschilor care sunt de obicei ,,incordati”.

Nu toate aceste optiuni sunt adecvate pentru
toata lumea, Tnsa posibilitatile includ:

Intinderi asistate - cand cineva ajut

la realizarea miscarii. Numarul minim
recomandat pe saptamana este de trei pana
la cinci sedinte.

Atele - care sustin sau imobilizeaza un
membru sau coloana vertebrala. Atelele
pentru brate pot sustine miscarea,
permitand Tn continuare flexibilitatea
articulatiei. Pentru a fi eficiente in
Tmbunatatirea flexibilitatii, se recomanda
aplicarea atelelor timp de peste 60 de
minute sau peste noapte.

Imobilizarea ghipsata in serie - prin care
membrul este imobilizat printr-o serie
pansamente ghipsate in decursul unei
perioade de timp, corectand incet pozitia cu
fiecare nou ghips.

Proteze - care sunt similare cu atelele si sunt
utilizate pentru a sustine o parte a corpului

in vederea stabilizarii si promovarii miscarii.
Pentru ca acestea sa fie eficiente, ele trebuie sa
fie utilizate de cel putin cinci ori pe saptamana.

Gulere pentru gat - pot fi utile pentru
sprijinirea capului si a unei pozitii bune a
gatului, ceea ce poate ajuta respiratia.

Cadre de stat in picioare - acestea sunt
dispozitive de asistenta utilizate pentru

a ajuta persoanele sa stea in siguranta in
pozitie verticald. Ele pot fi utilizate pentru
a ajuta la mentinerea sau Tmbunatatirea
pozitiei corpului, a sanatatii oaselor

( ) sia
digestiei. Aceste dispozitive de asistenta
nu sunt potrivite pentru toata lumea si ar
trebui utilizate numai la recomandarea unui
fizioterapeut.



Exercitiile fizice si miscarea pot reprezenta o provocare pentru
unii pacienti care nu sunt capabili sa stea in sezut (non-sitters)

Fizioterapeutul sau
terapeutul ocupational va pot oferi sfaturi in aceasta privinta.

Echipamentele si tehnologia pot fi utilizate pentru a sprijini miscarea. Exercitiile fizice si miscarea
pot reprezenta o provocare pentru unii pacienti care nu sunt capabili sa stea Tn sezut (non-sitters) -
activitatile in apa pot ajuta, cu conditia sustinerii capului si existentei unei supravegheri adecvate.
Fizioterapeutul sau terapeutul ocupational pot oferi sfaturi in aceasta privinta.

Utilizarea regulata a diferitelor tehnici si dispozitive pentru maximizarea capacitatii respiratorii

si pentru indepartarea secretiilor este foarte importanta. Fizioterapia toracica este deosebit de
importanta in timpul bolii sau Thaintea interventiei chirurgicale (a se vedea Capitolul 6, Respiratia
(Tngrijirea respiratorie si pulmonara)).

Un exemplu bun de tehnologie care poate fi utilizata pentru a ajuta comunicarea si pentru a spori
independenta este un , dispozitiv de urmarire a ochilor”. Acesta 1i permite unei persoane sa-si
foloseasca privirea ca o modalitate de a da instructiuni prin intermediul unui ecran de computer.




PERSOANE CAPABILE SA STEA IN SEZUT (SITTERS)

Pentru persoanele capabile sa stea in sezut
(sitters), principalele obiective sunt reducerea
impactului articulatiilor Tncordate, mentinandu-
le flexibile, si prevenirea curbarii coloanei
vertebrale (scolioza), precum si mentinerea
unei game de miscari, care vor contribui la
mbunatatirea autonomiei in desfasurarea
activitatilor cotidiene. Un fizioterapeut sau

un terapeut ocupational trebuie sa ofere
indrumari si instruire cu privire la modul in
care aceste obiective pot fi atinse utilizand
urmatoarele tehnici:

€ Pozitionare

Ortezele sunt dispozitive externe care sustin
bratele, picioarele sau coloana vertebrala
pentru a preveni sau ajuta miscarea in
vederea realizarii unor activitati precum
statul Tn picioare si mersul asistat. Acestea
includ:

Proteze - recomandate pentru sustinerea si
stabilizarea coloanei vertebrale si proteze
care sprijind miscarea bratului. Pentru ca
acestea sa fie eficiente, ele trebuie sa fie
utilizate de cel putin cinci ori pe saptamana

Atele si proteze - care pot fi folosite

pentru mentinerea articulatiilor in anumite
pozitii. Pentru a fi eficiente, acestea trebuie
sa fie purtate timp de 60 minute sau, daca
este cazul, peste noapte.

Suport pentru gat - care poate fi util
in timpul deplasarii.

Cadru pentru ortostatism - care intinde
picioarele, promoveaza o postura mai buna,
mbunatateste densitatea osoasa, circulatia
sangelui si amelioreaza constipatia. Acesta
trebuie sa fie utilizat timp de pana la 60 de
minute, de minim trei pana la cinci ori pe
saptamana, insa este recomandabil sa se
utilizeze ntre cinci si sapte ori pe saptamana.

@ Exercitii de intindere

Exercitiile care vizeaza muschii ,,incordati” pot
fi efectuate cu asistenta si pot fi ajutate prin
utilizarea unor atele, cadre pentru ortostatism
si orteze care ajuta la pozitionare.

Consecventa este importanta pentru exercitiile
de intindere. Combinarea intinderilor

eficiente cu atele si exercitii de ortostatism
este esentiald. Exercitiile trebuie sa fie
individualizate de catre un fizioterapeut sau un
terapeut ocupational. Pentru a fi eficiente, se
recomanda efectuarea exercitiilor se intindere
de mai mult de cinci pana la sapte ori pe
saptamana.

& Mobilitate si exercitii fizice

Toti pacientii capabili sa stea in sezut (sitters)
trebuie sa dispuna de un scaun rulant electric
cu sistem personalizat de asezare care sa
raspunda nevoilor lor individuale. De obicei,
copiii au capacitatea cognitiva si fizica de a
utiliza un scaun rulant electric Thainte de a
ajunge la varsta de doi ani, astfel incat este util
sa se efectueze o evaluare Tnainte de varsta de
doi ani.
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Persoanele mai puternice ar putea prefera
un scaun rulant manual usor sau, poate,
unul cu roti asistate electric, care le-ar
putea oferi o mai mare independenta.

Se recomanda incurajarea exercitiilor fizice
datorita numeroaselor lor beneficii, cum

ar fi mentinerea si imbunatatirea fortei,
flexibilitatii, rezistentei si echilibrului.

De asemenea, ar putea imbunatati

gradul de participare la activitati scolare,
universitare, profesionale, de relaxare si
sociale. Exercitiile fizice trebuie efectuate
in moduri diferite; acestea pot include
exercitii care implica ridicarea de greutati
tot mai mari (antrenament de rezistenta),
inot, fizioterapie care implica echitatia

( ) si sporturi in scaune rulante,
care sunt toate modalitati placute de a face
miscare. Un fizioterapeut poate oferi sfaturi
in aceasta privinta.

La fel ca in cazul persoanelor care nu sunt
capabile sa stea in sezut (non-sitters), pot fi
utilizate diferite tehnici si mijloace care sa
ajute la mentinerea functiei respiratorii si la
reducerea secretiilor (a se vedea Capitolul
6, Respiratia (ingrijirea respiratorie si
pulmonarad)). Acest lucru este deosebit de
important in timpul episoadelor de boala si
inaintea interventiei chirurgicale.



Pentru persoanele cu capacitate de deplasare
(walkers), scopul este de a mentine si

sustine mobilitatea maxima, gama generala
de miscari si cat mai multa independenta

cu putinta Tn activitatile cotidiene. Pentru

a realiza acest lucru, este importanta
antrenarea flexibilitatii, fortei, rezistentei si
echilibrului. Un fizioterapeut sau un terapeut
ocupational trebuie sa discute despre acestea
cu dumneavoastra, sa va ofere indrumari si
instruirea corespunzatoare. Acesta v-ar putea
recomanda urmatoarele modalitati de a
atinge aceste obiective:

Intinderile trebuie s3 facd parte din
programul de exercitii pentru mentinerea
flexibilitatii articulatiilor, in special a gleznelor
si genunchilor. Acestea pot fi efectuate cu
asistenta sau in mod independent. Atelele pot
fi, de asemenea, utilizate pentru a prelungi

si sustine exercitiile de intindere. Frecventa
minima a exercitiilor de intindere este de
doua pana la trei ori pe saptamana, cea mai
buna optiune fiind de trei pana la cinci ori pe
saptamana.

Pentru mentinerea flexibilitatii, posturii si
functionarii gleznei si a genunchiului, se

pot folosi orteze (atele) pentru membrele
inferioare. Protezele purtate in jurul toracelui
si coloanei pot fi utilizate pentru a sustine
postura in pozitie sezanda, insa utilizarea
acestora nu este recomandata atunci cand va
deplasati.

Scaunele rulante manuale, cu greutate
redusa, sau cele cu roti asistate electric pot

fi utile din cauza efortului istovitor pe care il
presupune mersul. Scaunele rulante electrice
sau scuterele se pot dovedi utile pentru
distante mai lungi.

Programele de exercitii care se axeaza pe
forta, rezistenta, flexibilitate si echilibru vor fi
benefice. Standardele de ingrijire recomanda
exercitiile aerobice, Tnotul, mersul pe jos,
ciclismul, yoga, canotajul, bicicletele eliptice/
de cross-training si un tip de fizioterapie care
implica echitatia ( ) ca modalitati
bune de a face miscare.

Un fizioterapeut trebuie sa va ofere sfaturi cu
privire la frecventa si durata exercitiilor fizice.




oaselor si muschilor (ortopedice).
Acestea pot include probleme
la nivelul coloanei vertebrale,
soldurilor, articulatiilor si oaselor.

CAPITOLUL 4

AMS cauzeaza frecvent probleme ale

MANAGEMENTUL

ORTOPEDIC

AMS cauzeaza frecvent probleme ale oaselor si muschilor (ortopedice). Acestea pot include

probleme la nivelul coloanei vertebrale, soldurilor, articulatiilor si oaselor. Indiferent de tratamentele

medicamentoase sau de alta naturd, toate persoanele cu AMS (incapabile sa stea in sezut, capabile
sa stea in sezut si capabile sa mearga), trebuie sa se supuna unor evaluari si examinari periodice

efectuate de memobri ai echipei instruiti, cum ar fi un consultant ortopedic, un fizioterapeut (FT) sau
un terapeut ocupational (TO) o data la sase luni, cu exceptia cazurilor in care exista circumstante

speciale care necesita urmarire. Acest lucru ar trebui sa permita gestionarea tuturor problemelor
intr-un mod care sa contribuie la obtinerea sau mentinerea miscarii si starii de bine.

IMPACTUL ASUPRA COLOANEI VERTEBRALE

AMS poate slabi muschii care sustin coloana
vertebrala si, fara aceasta sustinere, coloana
vertebrala poate fi atrasa de gravitatie si se
poate curba. Se estimeaza ca, pe masura ce
cresc, 60-90% dintre persoanele incapabile sa
stea 1n sezut (non-sitters) si cele capabile sa
stea 1n sezut (sitters) dezvolta o curbura spinal3,
precum si 50% dintre cele cu capacitate de
deplasare (walkers).

Cand coloana vertebrala se curbeaza in forma
literei ,,C” sau ,,S”, acest lucru se numeste
scolioza. Cand coloana vertebrald se curbeaza
in fatd, se numeste cifoza. Simultan cu curbarea
coloanei vertebrale intervin si modificari ale
peretelui toracic si ale cutiei toracice care

reduc spatiul disponibil pentru dezvoltarea
plamanilor si pentru respiratie. Prin urmare,
este importanta monitorizarea tuturor
persoanelor cu AMS cu debut Tn copilarie
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pentru posibilitatea aparitiei scoliozei. Curbura
spinala este cel mai bine monitorizata printr-o
radiografie a intregii coloane vertebrale care
sa permita masurarea curburii. Masuratoarea
utilizata se numeste unghiul Cobb. Pentru cei
care pot sta in sezut sau pot merge, radiografia
se efectueaza in pozitia cea mai apropiata de
verticala in sezut sau in picioare de care sunt in
stare. Pentru cei care nu sunt capabili sa stea in
sezut (non-sitters), radiografia va fi efectuata
in pozitie culcata. Persoanele incapabile sa
stea 1n sezut (non-sitters) si cele capabile sa
stea in sezut (sitters) cu un unghi Cobb mai
mare de 20° trebuie sa fie reexaminate o data
la sase luni, pana cand oasele lor s-au oprit din
crestere, adica atunci cand ajung la ceea ce se
numeste maturitatea scheletica. Ulterior, ele
trebuie sa fie examinate n fiecare an, deoarece
curbura spinala poate evolua si la maturitate.



GESTIONAREA SCOLIOZEI

Persoane care nu sunt capabile sa stea in sezut
(non-sitters)

Pentru a incerca sa previna scolioza si pentru
ajutor in obtinerea pozitiei sezande sau unei
pozitii cat mai verticale, copiii care nu sunt
capabili sa stea in sezut ar putea constata ca le
este util si ca, in general, le este mai confortabil
daca poarta o proteza pentru coloana vertebrala
in timpul zilei. Proteza trebuie sa fie realizata la
comanda si montata de catre un specialist (un
specialist in orteze), astfel incat sa cuprinda
spatele si toracele si sa fie confortabila.

Persoane care sunt capabile sa stea in sezut
(sitters) si sa mearga (walkers)

Orice persoana cu scolioza mai mare de 20°
poate beneficia de o proteza pentru coloana
vertebrald sau de un corset denumit si OTLS
(orteza toraco-lombo-sacrald) care sa fi asigure
sustinere corectiva atunci cand sta in pozitie
sezanda. Purtarea acesteia nu va opri posibila
evolutie viitoare a curburii spinale. Protezele
pentru coloana vertebralad sunt recomandate
copiilor care mai au mult de crescut. Se
recomanda o orteza spinala moale sau semi-
rigida. O proteza ajuta la calmarea durerii, asigura
stabilitate si poate incetini progresia curburii.

S-ar putea ajunge la un punct in care este
recomandata interventia chirurgicala pentru
indreptarea coloanei vertebrale. Scopul acesteia
este de a ajuta cu echilibrul in pozitie sezanda,
precum si de a permite plamanilor sa se extinda
mai mult, imbunatatind astfel respiratia. Daca
se ia in considerare interventia, trebuie sa
existe suficient timp pentru a discuta cu echipa
medicald multidisciplinara despre optiuni si
despre ce presupune aceasta.

Recomandarea privind interventia chirurgicala
spinala se bazeaza pe o serie de factori. Cel mai
important dintre acestia este momentul in care
unghiul Cobb a avansat la 50° sau mai mult,
sau cand curbura creste cu 10° sau mai mult in
fiecare an.

Cand se discuta despre posibilitatea unei
interventii chirurgicale, ceilalti factori care vor fi
evaluati si luati in considerare includ:

4 Varsta in ani si luni (varsta cronologica)
si daca oasele si scheletul pacientilor
sunt complet dezvoltate (maturitatea
scheletica). Dat fiind faptul ca varsta
scheletica si varsta reala nu corespund,
maturitatea scheletica poate fi estimata
prin efectuarea unei radiografii a
oaselor incheieturii mainii stangi

Cat de mult a scazut capacitatea
respiratorie

Daca forma peretelui toracic s-a

modificat sau daca s-a produs
infundarea coastelor

Daca curbura le ingreuneaza activitatile
de zi cu zi

Daca exista dureri persistente la nivelul
spatelui si al soldului

Daca soldurile si pelvisul sunt
pozitionate inegal, facand dificila
mentinerea unei pozitii sezande
echilibrate
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Exista doua tipuri de interventii chirurgicale
spinale:

Fuziunea spinalad presupune indreptarea
coloanei vertebrale prin atasarea a doua tije
metalice, una de fiecare parte a coloanei, pe

un numar mare de oase ale coloanei vertebrale
(vertebre) si coaste de-a lungul curburii spinale.
Scopul este corectarea curburii si sustinerea
coloanei vertebrale Tmpotriva gravitatiei. Pe
langa aceasta, vertebrele sunt fuzionate pentru
a asigura sustinere suplimentara.

Interventia chirurgicala spinala ,favorabila
cresterii’este recomandatd pentru copiii mai
mici de 10 ani, a cdror coloana vertebralad si cutie
toracicd mai au mult de crescut. Tijele spinale
sunt ancorate de coloana sau coaste doar in
partea superioara si inferioara a curburii, lasand
segmentele coloanei si coastele din mijloc
neatinse, pentru a permite continuarea cresterii.
Curbura spinala este indreptatd cat mai mult
posibil odata cu introducerea tijelor, iar ulterior,
tijele care sustin coloana vertebrald sunt treptat
prelungite o datd la doua pana la sase luni.
Aceasta procedura permite continuarea cresterii
coloanei vertebrale si a toracelui. incep s fie
disponibile noi tehnologii pentru interventiile
chirurgicale spinale favorabile cresterii, de
exemplu, ar putea fi disponibile tije de crestere
controlate magnetic, care permit prelungirea
fara necesitatea unei noi interventii chirurgicale.

Tnainte de orice interventie chirurgical3,
echipa medicala multidisciplinara trebuie sa
efectueze o evaluare completa a sanatatii si
starii de bine. Aceasta include orice provocari
legate de greutate sau alimentatie, sanatatea
0s0asa si capacitatea respiratorie, precum si
orice necesitate de suport respirator in timpul
interventiei chirurgicale. Intrucat procesul
decizional este unul comun, echipa trebuie
sa poarte o discutie aprofundata cu privire

la riscurile si beneficiile procedurii. Echipa
medicala care va fi implicata trebuie sa aiba
un plan pentru gestionarea respiratorie dupa
interventia chirurgicala.
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varsta recomandata pentru
interventiile chirurgicale spinale:

Recomandarile standardului de ingrijire
pentru echipele medicale variaza in functie
de varsta si sunt dupa cum urmeaza:

Sub 4 ani: in general, interventia
chirurgicala spinala trebuie amanata
pana dupa varsta de patru ani.

Varsta intre 4-10 ani: Deoarece copiii
nu au atins maturitatea scheletica, se
recomanda interventia chirurgicald
spinala favorabila cresterii.

Varsta intre 10—12 ani: La aceasta
varsta, copiii fac tranzitia la
maturitatea scheletica. Daca
interventia chirurgicala este
necesara, tipul acesteia va depinde
de maturitatea scheletica a copilului
si de cat de mult va mai creste
probabil coloana sa vertebrala.

Varsta peste 12 ani: La aceasta
varsta copiii au atins maturitatea
scheletica. Daca interventia
chirurgicala este necesara, se
recomanda fuziunea spinala.

Expertii recomanda ca toate interventiile
chirurgicale spinale ulterioare sa lase un
spatiu nefuzionat in mijlocul portiunii
inferioare a spatelui (lombara mediana)
pentru a permite administrarea

tratamentelor precum Spinraza®, care
sunt injectate printr-un ac direct in
canalul vertebral (intratecal) (a se vedea
Capitolul 11, Administrarea noilor
tratamente pentru AMS).
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Impactul asupra soldurilor

Soldurile instabile sunt frecvente in randul
persoanelor incapabile sa stea in sezut (non-
sitters) si al celor capabile sa stea in sezut
(sitters), putand afecta un sold sau ambele. Daca
0 persoana este capabild sa stea in picioare, sa
gestioneze transferuri asistate si/sau sa meargg,
iar instabilitatea soldurilor afecteaza aceste
activitati sau provoaca durere, se recomanda
reconstructia chirurgicald a soldului pentru
stabilizarea unui sold dislocat sau partial dislocat.
Stabilizarea chirurgicald este recomandata si in
cazul pacientilor care nu pot merge daca acestia
prezintd dureri persistente sau dacd mobilitatea
limitata a soldului Tngreuneaza gestionarea unor

activitati precum hranirea, folosirea toaletei,
fmbracarea sau statul in sezut.

Impactul asupra articulatiilor

Tncordarea articulatiilor (contractura) este o
problema frecventa care poate cauza durere

si dificultdti in miscare. Pentru a ajuta la
gestionarea acesteia, se recomanda fizioterapie
si utilizarea atelelor (a se vedea Capitolul

3, Fizioterapie si reabilitare). Interventia
chirurgicala trebuie luata in considerare numai
atunci cand contracturile cauzeaza durere sau
limiteaza capacitatea de deplasare si folosire a
articulatiei
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Impactul asupra oaselor

Persoanele incapabile sa stea in sezut (non-sitters) si cele capabile sa stea in sezut (sitters) prezinta
un risc crescut de fracturi osoase cauzate de osteoporoza ca urmare a faptului cd nu stau in picioare
(suportd greutate) si nu isi utilizeaza oasele si muschii. Este important sa se asigure cd atat copiii, cat
si adultii cu AMS au o alimentatie bogata in calciu si vitamina D3 (a se vedea capitolul 5, Nutritie,
crestere si sanatatea 0soasa).

Tn cazul fracturdrii unui os, standardul de Tngrijire recomand& echipelor medicale:

Pentru persoanele capabile sa stea in sezut
(sitters) si pentru cele incapabile sa stea in
sezut (non-sitters)

Evitati utilizarea fesei ghipsate care
restrictioneaza miscarea timp de mai mult
de patru saptamani.

Pe cat posibil, evitati interventia
chirurgicala si posibil folositi o fasa
ghipsata.

Pentru persoanele cu capacitate de deplasare
(walkers)

e Luatiin considerare interventia
chirurgicala daca persoana este, de regula,
capabild sa mearga si a suferit o fractura a

unui os al piciorului

Luati Tn considerare interventia chirurgicala
folosind tije sau placi daca persoana nu
este, de regula, capabila sa mearga si si-a
fracturat soldul. Aceasta poate accelera
vindecarea fracturii si ofera cea mai mare
sansa de a mentine miscarea.

Examinarea clinica a
coloanei vertebrale

Radiografie a
coloanei vertebrale

Daca unghiul Cobb
este mai mic

Daca unghiul Cobb
este mai mare de 15-
20°, montati proteze si

Daca unghiul Cobb este mai mare
de 50° discutati despre interventia
chirurgicala spinala cu echipa

de 15-20° L e
monitorizati multidisciplinara

Pentru copiii care nu Pentru cei care au atins

Figura 2. au atins maturitatea maturitatea scheletica,

Calea de abordare clinica pe care o va
lua medicul atunci cand suspecteaza
cd o persoanad are o curbura a
coloanei vertebrale (figura adaptata
din E. Mercuri et al. 2018, p.109)
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scheletica, luati in
considerare interventia
chirurgicala favorabila
cresterii

luati Tn considerare
fuziunea



CAPITOLUL 5

Principalele probleme de nutritie

asociate cu AMS sunt:
e Dificultati de inghitire
e Gestionarea greutatii

e Circulatia alimentelor prin
sistemul digestiv

Orice persoana cu AMS trebuie
sa fie

in scopul atingerii
unei greutati, diete si aport de
lichide corespunzatoare.

Orice persoana cu AMS trebuie sa fie evaluata in mod
regulat din punctul de vedere al cresterii, greutatii si
dietei de catre un dietetician in scopul atingerii unei
greutati, diete si aport de lichide corespunzatoare. Nu
exista diagrame de crestere specifice pentru copiii cu
AMS, insa un dietetician poate folosi diagramele de
crestere standard ale Organizatiei Mondiale a Sanatatii
(OMS). Se recomanda inregistrarea greutatii si inaltimii
la fiecare programare la spital si calcularea

(IMC). IMC este un indicator care
utilizeaza inaltimea si greutatea pentru a determina
daca greutatea unei persoane se situeaza intr-un
interval scazut, sanatos sau ridicat. Orice persoana
cu AMS cu un IMC peste percentila 25 trebui sa fie
evaluata pentru o posibild obezitate si/sau exces
de grasime. Compozitia corporala trebuie sa fie, de
asemenea, masurata pentru a se asigura ca proportia de
oase, grasime si muschi din corp este una sanatoasa.

Fiecare persoana este diferita, insa simptomele
gastrointestinale (Gl) importante pe care echipele
medicale le vor monitoriza si trata includ: refluxul,
evacuarea intarziata a stomacului, varsaturile si
constipatia. Persoanele cu AMS pot prezenta probleme
si cu abilitatea de a descompune alimentele pentru a
produce energie (metabolismul lor). Acest lucru poate
duce la o crestere a aciditatii sangelui — denumita
,acidoza metabolica” sau . Ar putea
prezenta si niveluri ridicate sau reduse ale glicemiei si
probleme cu descompunerea grasimilor.



Cea mai importanta evaluare pentru un copil
de varsta mica este cat de bine poate inghiti.
Dificultatile care tin de deglutitie poarta

denumirea de si genereaza un risc de
inhalare a alimentelor sau bauturilor ( ),
ceea ce poate duce la o infectie la nivelul
toracelui. La scurt timp dupa diagnosticare,
copiii trebuie sa fie supusi unui test de deglutitie
( ). Daca
testul arata ca exista probleme de a efectua
deglutitia in siguranta, exista doua modalitati
temporare de a administra alimente prin nas:

o] care ajunge apoiin
stomac, sau o care trece
prin intestinul subtire. O optiune pe termen mai
lung recomandata este un tub de

sau o , 0 procedura prin care

se introduce chirurgical un tub prin piele direct
in stomac. Unii experti recomanda o procedura
chirurgicala suplimentara pentru reducerea
refluxului. O alta problema poate aparea atunci
cand muschii maxilarului incep sa se rigidizeze,
ingreunand masticatia si deglutitia. Daca un copil
sau un adult se confrunta cu dificultati privind
oricare dintre aspectele mentionate, discutati cu
echipa medicala pentru a primi sfaturi.

Pe langa muschii slabi ai deglutitiei si

care contribuie la un aport caloric scazut,
persoanele incapabile sa stea in sezut (non-
sitters) folosesc multa energie pentru a respira
si pentru a combate infectiile de la nivelul

toracelui. Aceasta inseamna ca sunt expuse
riscului de subnutritie si ca pot avea dificultati
in cresterea in greutate. Exista numeroase tipuri
posibile de diete si fiecare persoana are nevoie
de una individualizata, care sa-i asigure aportul
adecvat de lichide. Bacteriile si drojdiile vii

( ) sunt deosebit de benefice pentru
sistemul digestiv. Persoanele incapabile sa stea
in sezut (non-sitters) ar putea avea nevoie de
medicamente si pentru a le ajuta cu constipatia
si cu abilitatea lor redusa de a-si goli stomacul,
deoarece alimentele consumate de acestea s-ar
putea deplasa maiincet prin sistemul digestiv.

Tn cazul unei boli, este important sd consultati
echipa medicala cu privire la ingrijire

si gestionare, deoarece este esentiald
administrarea din timp de lichide suplimentare
si monitorizarea sarurilor din sange. AMS
inseamna ca metabolizarea normala a grasimii
poate fi dificila si poate duce, uneori, la o
acumulare excesiva de si alti
produsi secundari. Pentru a evita acest lucru,
se recomanda o dieta stabila cu carbohidrati

si proteine pentru a limita descompunerea
grasimilor in vederea producerii de energie.
Acest lucru este deosebit de important in timpul
unei boli, recomandandu-se administrarea de
carbohidrati si proteine in interval de sase ore
de la debutul bolii si in continuare dupa aceea.
Repausul alimentar trebuie evitat.



Este important sa consultati un
dietetician pentru consiliere privind
o dieta individualizata

PERSOANE CAPABILE SA STEA TN SEZUT (SITTERS)

Adesea, persoanele capabile sa stea in sezut
(sitters) au dificultati de masticatie si pot obosi

in timpul hranirii. Este important ca acestea sa
consulte un dietetician pentru consiliere privind o
dieta individualizata. Copiii capabili sa stea in sezut
(sitters) trebuie sa fie evaluati la fiecare trei pana
la sase luni dupa diagnosticare si apoi anual.

Daca au suferit episoade de Thecare sau tuse in
timp ce erau hranite sau mancau, persoanele
capabile sa stea in sezut (sitters) trebuie

sa efectueze un test de deglutitie (studiu
videofluoroscopic de deglutitie). Dieta acestora,
capacitatea lor de masticatie si deglutitie trebuie,
de asemenea, sa fie evaluate de un logoped, care
va recomanda modul de preparare a alimentelor
in termeni de consistenta (de ex. piure sau
semisolide, sau lichide mai groase precum
milkshake-urile). Logopedul va oferi sfaturi si
privind eventualele modificari in alimentatie,
daca acest lucru este necesar.

Daca o persoana prezintd semne ca nu se
dezvolta corespunzator, trebuie luat un
considerare un tub pentru hranire, astfel incat
sa primeasca hrana suplimentara de care are
nevoie. Daca Inca poate sa inghita in siguranta,
trebuie sa fie Tncurajata sa consume alimente si
pe cale orala.

Deoarece capacitatea lor de a se deplasa
este redusa, iar compozitia corporala le

este modificatd, persoanele capabile sa stea
in sezut (sitters) sunt expuse riscului de a
deveni supraponderale. Daca prezinta semne
in acest sens, se recomanda efectuarea de
analize de sange pentru a verifica modul in
care proceseaza carbohidratii (metabolizarea
glucozei).

Atunci cand constipatia regulata este o
problema3, trebuie crescut consumul de lichide
si fibre. Discutati cu echipa medicala pentru a
primi sfaturi. Medicamentele pentru sustinerea
tranzitului intestinal s-ar putea dovedi, de
asemenea, utile.

n cazul unei boli, este important sd consultati
echipa medicala cu privire la ingrijire

si gestionare, deoarece este esentiala
administrarea din timp de lichide suplimentare
si monitorizarea sarurilor din sange. AMS
nseamna ca metabolizarea normala a grasimii
poate fi dificila si poate duce, uneori, la o
acumulare excesiva de corpi cetonici si alti
produsi secundari. Pentru a evita acest lucru,
se recomanda o dieta stabila cu carbohidrati

si proteine pentru a limita descompunerea
grasimilor in vederea producerii de energie.
Acest lucru este deosebit de important in timpul
unei boli, recomandandu-se administrarea de
carbohidrati si proteine in interval de sase ore
de la debutul bolii si in continuare dupa aceea.
Repausul alimentar trebuie evitat.
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PERSOANE CU CAPACITATE DE
DEPLASARE (WALKERS)

n cazul persoanelor cu capacitate de
deplasare (walkers), dificultatile de deglutitie
si hranire sunt rare. Daca totusi au probleme
legate de greutate, in special crestere in
greutate si obezitate, trebuie sa consulte

un dietetician, deoarece acest lucru poate
contribui la o mobilitate redusa si poate
creste riscul altor probleme de sanatate, cum
sunt hipertensiunea arteriala si diabetul.
Daca o persoana prezinta semne ca devine
supraponderald, se recomanda efectuarea de
analize de sange pentru a verifica modul in
care proceseaza carbohidratii (metabolizarea
glucozei).

SANATATEA OSOASA PENTRU
TOATE PERSOANELE CU AMS

Toate persoanele care sufera de AMS sunt
expuse riscului de ,subtiere” a oaselor
(osteopenie) si fracturi. Se recomanda
efectuarea de scanari anuale sau analize

ale densitatii minerale osoase pentru
monitorizarea densitatii oaselor. Concentratia
de vitamina D din sange trebuie sa fie, de
asemenea, monitorizata anual si trebuie
administrate suplimente daca aceasta este
prea scazuta sau daca o persoana sufera de
osteopenie. Suplimentele de calciu ar putea
fi, de asemenea, recomandate. Atunci cand o
persoana sufera fracturi frecvente, ar putea
primi medicamente (bifosfonati) pentru
cresterea densitatii osoase.
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Se recomanda efectuarea de
scanari anuale sau analize ale

pentru monitorizarea densitatii

oaselor




CAPITOLUL 6

RESPIRATIA (INGRIJIREA RESPIRATORIE
SI PULMONARA)

Slabiciunea musculara cauzata de AMS poate afecta muschii folositi pentru respiratie

(musculatura respiratorie). Problemele de respiratie pot fi frecvente in cazul persoanelor
incapabile (non-sitters) si capabile sa stea in sezut (sitters), insa sunt rare pentru cele cu

capacitate de deplasare (walkers). Cu toate acestea, se recomanda ca toate persoanele cu

AMS sa efectueze vaccinarea antigripald anuala si cea antipneumococica. Toate celelalte

vaccinari de rutina vor fi efectuate conform recomandarilor medicale standard, cu exceptia
cazului in care echipa medicala recomanda altfel.

Exista modalitati diferite de a ajuta la gestionarea problemelor de respiratie. Acestea

variaza in functie de impactul AMS.

PERSOANE CARE NU SUNT CAPABILE SA STEA IN SEZUT (NON-SITTERS)

Problemele respiratorii reprezinta una dintre
principalele cauze ale problemelor grave

de sanatate la pacientii cu AMS cu debut
precoce. Principalele probleme sunt:

e Tn urma unei tuse ineficiente, s-ar putea
ca mucusul din plamani sa nu poata fi
eliminat, ceea ce ar putea cauza infectii
la nivelul toracelui.

e Slabiciunea musculara poate insemna
ca o persoana nu poate inspira suficient
de profund pentru a Tnlocui dioxidul
de carbon cu oxigen (hipoventilatie),
ceea ce poate cauza niveluri scazute
de oxigen in sange (desaturarea in
oxigen). Hipoventilatia si nivelul scazut
de oxigen apar mai intai in timpul
somnului, atunci cdnd musculatura
respiratorie este cea mai relaxata, dupa
care, treptat, dificultatea de inlocuire a
dioxidul de carbon cu oxigen se extinde

la perioadele cand persoana este treaza.

Deoarece problemele de respiratie sunt
frecvente si exista o posibilitate mai mare sa

fie severe, managementul respirator trebui
sa fie inceput devreme si sa aiba loc Tn mod
regulat, chiar daca nu exista simptome (acest
lucru se numeste tratament ,,proactiv”). Un
medic specialist n problemele respiratorii
trebuie sa fie implicat cat mai curand posibil
dupa diagnosticare.

Toti sugarii cu AMS care nu pot sta in sezut
trebuie sa fie examinati cel putin o data

la trei luni in clinica, odata cu examinarea
fizica. Daca respiratia lor nu este eficienta
(hipoventilatie), exista posibilitatea
acumularii de dioxid de carbon. Prin urmare,
este importanta masurarea nivelurilor de
dioxid de carbon la finalul expirului. De
asemenea, trebuie sa efectueze in mod
regulat studii de somnologie care sa permita
testarea respiratiei lor nocturne pentru
hipoventilatie si saturatie scazuta in oxigen.
Aceste teste vor ajuta la luarea unei decizii
comune privind inceperea folosirii unui
aparat care sa ajute respiratia (ventilatie
non-invaziva sau VNI — a se vedea pe pagina
urmatoare) in timpul somnului.
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Management:

Racelile pot cauza infectii la nivelul toracelui,
care sunt frecvente si sunt mai grave atunci
cand o persoana nu poate expectora adecvat
mucusul si celelalte secretii. Fizioterapia
toracica combinata cu aparate care
eficientizeaza tusea (de exemplu Cough
Assist®, Vital Cough®) trebuie sa fie pusa

la dispozitia tuturor persoanelor care nu
sunt capabile sa stea in sezut (non-sitters).
De asemenea, tuturor pacientilor cu tuse

si deglutitie ineficiente trebuie sa le fie pus
la dispozitie un aparat pentru extragerea
(aspiratia) secretiilor. Parintii si ingrijitorii
trebuie sa beneficieze de instruire si sprijin,
astfel Tncat sa poata pune in aplicare
recomandarile medicale si sa poata utiliza
aparatele in mod eficient.

Ventilatia non-invaziva (VNI) este metoda
recomandata pentru a imbunatati saturatia
cu oxigen si nivelurile ridicate de dioxid de
carbon in timpul somnului (hipoventilatie).
VNI mai este denumita si ,ventilatie bifazica
Ccu presiune pozitiva” (BiPAP) si este asigurata
de un aparat care furnizeaza doua niveluri

de presiune a aerului printr-o masca pentru
nas sau pentru nas si gurd, individualizatd. Tn
timpul inspiratiei este furnizata o presiune
mai mare, pentru a asigura o respiratie mai
profunda decat cea pe care o poate realiza
persoana pe cont propriu in timpul somnului.
Dupa aceea, presiunea aparatului scade la un
nivel mai scazut in timpul expiratiei. VNI este
conceputa sa se sincronizeze cu respiratia
normald. Aparatul trebuie configurat sa
asigure o respiratie suficient de profunda
astfel incat sa nu mai fie necesar oxigen.

Alte dispozitive de suport respirator, precum
aparatele de ,, presiune pozitiva continua in
caile aeriene” (CPAP) nu sunt recomandate,
deoarece nu faciliteaza inlocuirea dioxidului
de carbon cu oxigen.

n urma unei discutii detaliate intre medici
si familie, ventilatia invaziva este o optiune
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care poate fi luata in considerare pentru cei
la care VNI nu functioneaza. Aceasta este o
interventie chirurgicala prin care se creeaza o
deschizatura in trahee ce permite respiratia
printr-un tub numit tub de traheostomie si
nu prin nas si gura. Aceasta este, in general,
pe termen lung. Optiunile pentru suportul
respirator trebuie sa fie discutate cu echipa
medicala intr-un moment in care starea de
sanatate este buna. Orice decizie trebuie

sa se axeze pe ceea ce este mai bine pentru
persoana cu AMS.

Medicamentele utilizate pentru deschiderea
cailor respiratorii (bronhodilatatoare
nebulizate) trebuie sa fie disponibile daca
exista o suspiciune crescutd de astm, sau daca
se observa o imbunatatire clara a respiratiei
dupa ce au fost administrate. Medicamentele
pentru reducerea secretiei salivare (precum
glicopirolatul) trebuie sa fie utilizate cu
prudenta, iar ajustarea dozelor trebuie sa fie
realizata sub indrumare medicala, dupa cum
este necesar. Acest lucru este necesar pentru a
evita posibilitatea uscarii excesive a secretiilor,
facandu-le mai greu de eliminat. Utilizarea
zilnica, pe termen lung, a medicamentelor
pentru descompunerea secretiilor
(Pulmozyme® sau solutie salina hipertona) nu
este recomandata. Utilizarea antibioticelor in
timpul unei boli trebuie discutata de la caz la
caz cu echipa medicala.

Pe langa vaccinul antigripal anual, vaccinarile
antipneumococice si celelalte vaccinari

de rutina recomandate, pentru copiii de
pana la 2 ani se recomanda vaccinarea cu
Palivizumab care actioneaza impotriva unui
virus comun — virusul sincitial respirator (VSR)
care poate cauza probleme respiratorii. Dupa
cum s-a discutat in Capitolul 5, Alimentatia,
cresterea si sanatatea osoasa, pot exista

si alti factori care exacerbeaza problemele
respiratorii si care ar trebui, de asemenea,
tratati, cum ar fi refluxul.



PERSOANE CAPABILE SA STEA IN
SEZUT (SITTERS)

Problemele de respiratie sunt mai putin frecvente
la persoanele capabile sa stea in sezut (sitters),
insa este totusi recomandata efectuarea unei
examinari fizice cel putin o data la sase luni.

n cadrul acestei programari, dacd sunt in

stare, ar trebui sa efectueze teste de respiratie
(spirometrie) pentru a determina marimea
plamanilor si forta musculaturii respiratorii.
Studiile de somnologie pentru verificarea
respiratiei Tn timpul somnului trebuie efectuate
pentru toti cei care prezinta simptome sau
suspiciune de ,respiratie insuficienta”. Exemple de
simptome sunt calitate slaba a somnului, cefalee

matinala si somnolenta diurna.

Management:

Fizioterapia toracica trebuie sa fie utilizata
la persoanele capabile sa stea in sezut
(sitters) cu tuse ineficienta. Parintilor si
ingrijitorilor trebuie sa le fie prezentate
tehnicile, iar un dispozitiv de asistare a tusei
(de exemplu, Cough Assist®, Vital Cough®)
trebuie sa le fie pus la dispozitie, alaturi de
o demonstratie si instructiuni clare privind
modul si momentul in care trebuie utilizat.
Ventilatia non-invaziva (VNI) trebuie utilizata
pentru toti cei care prezinta simptome care
sugereaza ca nu respira suficient de bine in
timpul somnului (calitate slaba a somnului,
cefalee si somnolenta diurna). Studiile

de somnologie trebuie utilizate pentru a
confirma daca problemele de respiratie
cauzeaza problemele si pentru a determina
setarile optime pentru VNI. Aparatul de VNI
trebuie configurat sa asigure o respiratie
suficient de profunda astfel incat sa nu mai
fie necesar oxigen. (Cititi mai multe despre
VNI si despre cum functioneaza in sectiunea
persoane incapabile sa stea in sezut (non-
sitters)/management sau in glosar).

Alte dispozitive de suport respirator, precum
aparatele de ,presiune pozitiva continua in
caile aeriene” (CPAP) nu sunt recomandate,
deoarece nu faciliteaza inlocuirea dioxidului
de carbon cu oxigen.

Racelile pot cauza infectii la nivelul toracelui,
care sunt frecvente si sunt mai grave atunci
cand o persoana nu poate expectora adecvat

mucusul si celelalte secretii. Fizioterapia
toracica combinata cu un aparat de asistare
a tusei trebuie sa fie pusa la dispozitia
tuturor persoanelor capabile sa stea in sezut
(sitters). De asemenea, tuturor pacientilor
cu tuse si deglutitie ineficiente trebuie sa

le fie pus la dispozitie un aparat pentru
extragerea (aspiratia) secretiilor. Parintii si
ingrijitorii trebuie sa beneficieze de instruire
si sprijin, astfel incat sa poata pune in aplicare
recomandarile si sa poata utiliza aparatele in
mod eficient.

Medicamentele utilizate pentru deschiderea
cailor respiratorii (bronhodilatatoare
nebulizate) trebuie sa fie disponibile daca
exista o suspiciune crescuta de astm, sau
daca se observa o imbunatatire clara a
respiratiei dupa ce au fost administrate.
Medicamentele pentru reducerea secretiei
salivare (precum glicopirolatul) trebuie

sa fie utilizate cu prudenta, iar ajustarea
dozelor trebuie sa fie realizata sub indrumare
medicald, dupa cum este necesar. Acest lucru
este necesar pentru a evita posibilitatea
uscarii excesive a secretiilor, facandu-le

mai greu de eliminat. Utilizarea zilnica, pe
termen lung, a medicamentelor pentru
descompunerea secretiilor (Pulmozyme®

sau solutie salina hipertona) nu este
recomandata. Utilizarea antibioticelor in
timpul unei boli trebuie discutata de la caz la
caz cu echipa medicala.
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Pentru majoritatea

persoanelor cu capacitate
de deplasare respiratia
este normala, desi un
studiu a sugerat ca, in
timp, s-ar putea produce
o usoara reducere a
capacitatii respiratorii

Pentru majoritatea persoanelor cu capacitate de deplasare
respiratia este normala, desi un studiu a sugerat c3, in timp, s-ar
putea produce o usoara reducere a capacitatii respiratorii. Daca
totusi apar infectii la nivelul toracelui, trebuie efectuata o evaluare
atentad, in clinica, a capacitatii unei persoane de a tusi eficient si o
explorare a eventualelor simptome ale , respiratiei insuficiente”
(calitate slaba a somnului, cefalee si somnolenta diurna). Testele
regulate de respiratie ( ) trebuie luate Tn considerare
pentru cei care prezinta semne de dificultati. Cu toate acestea,
gestionarea proactiva a problemelor de respiratie nu este necesara
decat daca adultii sau familia exprima preocupari.

Medicamentele utilizate pentru deschiderea cailor respiratorii
( ) trebuie sa fie disponibile daca
exista o suspiciune crescuta de astm, sau daca se observa o
imbunatatire clara a respiratiei dupa ce au fost administrate.
Medicamentele pentru reducerea secretiei salivare (precum

) trebuie sa fie utilizate cu prudenta, iar ajustarea
dozelor trebuie sa fie realizata sub indrumare medicala, dupa cum
este necesar. Acest lucru este necesar pentru a evita posibilitatea
uscarii excesive a secretiilor, facandu-le mai greu de eliminat.
Utilizarea zilnica, pe termen lung, a medicamentelor pentru
descompunerea secretiilor (Pulmozyme® sau solutie salina
hipertona) nu este recomandata. Utilizarea antibioticelor in timpul
unei boli trebuie discutata de la caz la caz cu echipa medicala.



CAPITOLUL?7

ALTE ORGANE
SI SISTEME

Proteina SMN nu se gaseste doar in maduva spinarii, ci este prezenta si in toate celulele de
indata ce un ovul este fertilizat. Aceasta Tnseamna ca si alte organe si parti ale corpului pot fi
afectate de lipsa proteinei. Oamenii de stiinta care investigheaza modelele animale ale AMS
au sugerat ca nivelurile reduse ale proteinei SMN ar putea avea un impact asupra creierului,
nervilor, inimii si pancreasului. Cu toate acestea, doar o mica proportie a persoanelor cu
AMS au prezentat probleme clare cu alte organe si, chiar la acestea, nu s-a demonstrat ca
motivul este AMS.

INIMA

Modificarile in structura inimii au fost raportate
la sugarii cel mai grav afectati (de regula cei care
au avut probleme respiratorii de la nastere),
unii putand prezenta o frecventa cardiaca

mai mica decat cea obisnuita, care ar putea
necesita tratament. Prin urmare, se recomanda
monitorizarea pentru probleme cardiace a
sugarilor grav afectati de AMS. Problemele
cardiace sunt rare la persoanele capabile sa stea
in sezut (sitters) si sa mearga (walkers), acestea
neavand nevoie de controale cardiace regulate,
cu exceptia cazului in care dezvolta simptome
care sugereaza o problema cardiaca.

ALTE SISTEME

Urmatoarele probleme s-au dovedit a fi putin mai frecvente in cazul persoanelor cu AMS:
¢ Probleme ale pancreasului (care pot include diabetul)

@ Niveluri ridicate ale leptinei (un hormon care regleaza apetitul si greutatea corporala
prin reducerea senzatiei de foame)

@ Probleme cu mitocondriile (parti ale celulei care produc energie) de la nivelul muschilor

Se recomanda testarea glicemiei tuturor persoanelor cu AMS, mai ales daca nu se simt bine.
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CAPITOLUL 8

TRATAMENTUL MEDICAMENTOS

La data elaborarii acestui ghid, Spinraza® este un tratament medicamentos aprobat, cu
rezultate pozitive demonstrate in tratamentul AMS. Cateva informatii despre modul de
administrare pot fi gasite in Capitolul 11, Administrarea noilor tratamente pentru AMS.

Albuterolul (cunoscut si sub numele de salbutamol), care este de obicei asociat cu
tratamentul astmului, a fost testat prin administrare pe cale orald sub formd de comprimate
sau forma lichida, si a demonstrat rezultate pozitive in ceea ce priveste forta musculara. Cu
toate acestea, nu s-a dovedit inc3 dacd are cu sigurantd un efect benefic. in ciuda acestui
lucru, este uneori prescris persoanelor care sunt capabile sa stea n sezut (sitters) si sa
mearga (walkers). Pentru mai multe informatii privind mecanismul de actiune al acestui
medicament, vizitati sectiunea de resurse utile.

Pot fi recomandate medicamente care au ca scop tratarea simptomelor sau efectelor vietii cu
AMS. Printre acestea se numara:

¢ Vitamina D (Capitolul 5, Alimentatia, cresterea si sandtatea osoasa)

¢ Calciu (Capitolul 5, Alimentatia, cresterea si sanatatea osoasa)

¢ Bifosfonati (Capitolul 5, Alimentatia, cresterea si sandtatea osoasa)

€ Medicamente antireflux (Capitolul 5, Alimentatia, cresterea si sanatatea osoasa)
¢ Antibiotice (Capitolul 6, Respiratia (Tngrijirea respiratorie si pulmonara)

Este posibil ca Spinraza® sa devina disponibil pe scara mai largd si sa apara si alte potentiale
tratamente. Discutati cu echipa dumneavoastra medicala despre cele mai recente cercetari,
studii clinice si disponibilitatea tratamentelor medicamentoase in tara dumneavoastra.
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CAPITOLUL9

TINGRUIRILE DE URGENTA

Infectiile la nivelul toracelui si problemele respiratorii sunt cele mai frecvente probleme care
necesita tratament urgent. Orice persoand cu AMS care se imbolndveste trebuie sa aiba un plan de
actiune pe care orice echipa medicalad sa-I poata urma. Acest plan trebuie sa fie convenit de medic
si adult cat timp acesta se simte bine, sau de catre medic si parinte cat timp copilul se simte bine.
Copiii trebuie sa fie implicati in discutii daca au un nivel adecvat de intelegere. Acestea trebuie sa fie
consemnate in scris, sub forma unui ,,Plan de ingrijire medicala de urgenta”. Scopul este acela de a
le permite adultilor si familiilor sa-si exprime dorintele si sa imbunatateasca comunicarea dintre ei,
echipele de Tngrijire de urgenta si specialistii in Tngrijire medicala pe termen lung.

Planul de ingrijire medicala de urgenta (EHP) sau ,,Planul in caz de boald” trebuie s fie elaborat

impreuna cu echipa medicala. Trebuie sa acopere informatii privind:

¢ Care sunt semnele de avertizare sau
simptomele care ar insemna cad persoana
cu AMS trebuie sd fie dusa la spital.

& Ce furnizori de servicii medicale trebuie sa
fie contactati in caz de urgenta.

¢ Preferintele legate de managementul
respirator, inclusiv opiniile dumneavoastra
privind diferitele modalitati de asistenta
respiratorie. Asistenta respiratorie poate
fi realizata intr-un mod non-invaziv
prin folosirea unei masti (VNI), sau, pe
termen scurt, poate fi realizatd printr-un
tub de plastic flexibil introdus in trahee
(intubatie). Pe termen mai lung, se poate
efectua o deschizaturd in partea din fatd a

gatului care sa permita introducerea unui
tub in trahee pentru a ajuta respiratia (o
traheostomie).

Orice probleme si limitari ale mobilitatii
gatului si maxilarului.

Tehnicile utilizate pentru eliminarea
secretiilor, inclusiv frecventa.

Nevoile nutritionale si de lichide n timpul bolii.
Cand si ce antibiotice trebuie folosite.

Ce masuri au fost convenite si vor fi luate
daca este necesara resuscitarea.

Tn cazul in care este posibil, serviciile medicale de urgent3 locale ar trebui contactate in prealabil
pentru a discuta despre nevoile specifice si echipamentele utilizate la domiciliu. Tn caz de

urgenta, trebuie sa mergeti la cel mai apropiat spital. Ori de cate ori este posibil, trebuie utilizat
echipamentul care este utilizat la domiciliu, chiar daca acest lucru are loc intr-o ambulanta bine
echipata. Uneori, persoanele incapabile sa stea in sezut (non-sitters) si cele capabile sa stea in sezut
(sitters) trebuie sa fie transferate de la un spital la altul, deoarece trebuie sa primeasca ingrijiri la un
centru specializat (tertiar), care este dotat pentru a le asigura ingrijirea. Echipa clinica responsabila
de ingrijirea pe termen lung trebui sa fie intotdeauna informata cu privire la boala.

Evaluarea si asistenta respiratorie reprezinta cea mai importanta problema in timpul unei urgente.
Pentru a aborda aceste aspecte, precum si alte practici esentiale Tn materie de ingrijire de urgenta,
autorii standardelor de ingrijire recomanda echipelor medicale sa ia in considerare urmatoarele:
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Un ,,Plan de ingrijire medicala de urgenta”are

scopul de a le permite adultilor si familiilor

sa-si exprime dorintele si sa imbunatateasca

comunicarea dintre ei, echipele de ingrijire de

urgenta si specialistii in ingrijire medicala pe

termen lung.

Managementul ar trebui sa includa utilizarea
din timp a VNI si eliminarea secretiilor inainte
de administrarea oxigenului.

Oxigenul de unul singur nu trebuie

sa inlocuiasca VNI si trebuie sa fie
suplimentat doar atunci cand nivelurile
de oxigen din sange raman scazute in
timpul utilizarii VNI, iar secretiile sunt
eliminate conform descrierii din Planul de
ingrijire medicala de urgenta. Doar atunci
se poate suplimenta oxigenul, la debitul
cel mai mic necesar pentru optimizarea
oxigenarii, dupa care se va opri incet in
timpul recuperarii in urma bolii.

Nivelurile dioxidului de carbon trebuie
sa fie monitorizate fie printr-o analiza
de sange, fie cu ajutorul unui monitor
transcutanat pe perioada de timp in
care este administrat oxigen.

Daca aparent este necesara intubatia,
luati Tn considerare opiniile pacientului,
sau, daca pacientul este un copil,
consultati-va cu parintele/tutorele legal
al acestuia.

¢ Dacad intubatia nu mai este necesara

urmand ca tubul sa fie Indepartat,
pldmanii trebuie sa fie complet
expansionati, iar oxigenarea trebuie s
fie optimizata in prealabil. VNI trebuie sa
fie utilizatad ca suport intermediar dupa
extubare.

Antibioticele trebuie sa fie administrate
copiilor, tinerilor si adultilor doar atunci
cand exista o cauza specifica a bolii,
precum septicemia sau infectia la nivelul
toracelui.

Echipele de ingrijire de urgenta

trebuie sa examineze simptomele la
internare, factorii predispozanti, cum

ar fi interventiile chirurgicale recente si
cauzele de origine non-respiratorie ale
septicemiei, de exemplu, infectie a cailor
urinare, infectie a pielii etc.

Daca se impune administrarea unui
anestezic, trebuie urmate indrumarile
din Capitolul 10, Anestezice

Este esential ca asistenta de urgentd sa includa administrarea din timp a lichidelor si
monitorizarea hidratarii, a nivelurilor de saruri si minerale, a functiei renale si a nivelului de
glucoza din sange. Alimentarea cu proteine trebuie efectuata in interval de sase ore de la debutul
bolii si nu trebuie sa existe perioade lungi de timp fara hrand. Trebuie acordata atentie deosebita
deglutitiei in timpul unei boli din cauza riscurilor de inhalare a alimentelor sau lichidelor in
plamani (aspiratie) (a se vedea Capitolul 5, Alimentatia, cresterea si sandtatea osoasa).

La scurt timp dupa internare, este necesara initierea discutiilor cu echipa cu privire la
obiectivele care trebuie atinse si la planurile care trebuie puse in aplicare pentru a permite
externarea in siguranta la domiciliu. Planificarea externarii trebuie sa stabileasca obiective

cu dumneavoastra, cu echipa medicala din spital si cu echipa de asistenta medicala primara.
Terapia fizicd si ocupationald, logopedia, serviciile psihosociale si ingrijirea paliativa pot ajuta
la recuperarea in urma bolii si la eforturile pentru mentinerea capacitatilor.
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CAPITOLUL 10

Anestezicele pot fi utilizate pentru interventiile chirurgicale planificate, precum si din alte motive,
cum ar fi administrarea de noi tratamente medicamentoase.

Recomandarile pentru echipa medicala responsabila sunt:

O examinare a inimii de catre un medic Monitorizarea in permanenta a dioxidului
cardiolog numai daca exista o afectiune de carbon si a oxigenului din sange,
preexistenta cunoscuta. indiferent de metoda de anestezie utilizata.
O evaluare completa Tnainte de utilizarea Anticiparea oricaror alte nevoi posibile,
oricarui anestezic. Aceasta poate include cum ar fi utilizarea VNI si a altor metode de
un studiu de somnologie si implicarea unui interventie respiratorie
dietetician.

Dupa o interventie chirurgicala ar
Evaluarea dificultatilor de intubatie care putea fi necesare medicamente pentru
pot fi cauzate de: managementul durerii

e incordarea maxilarului

« Mobilitatea limitats a gatului Anestezicele pot fi utilizate pentru

precum si din alte motive, cum ar
Luarea n calcul a anesteziei locale sau a fi administrarea de noi tratamente
anesteziei regionale; ca regula generalg,
anestezia implica provocari.

medicamentoase.




La data elaborarii articolelor
stiintifice, Spinraza® era
primul si singurul tratament
medicamentos modificator
al evolutiei bolii potential
disponibil pentru AMS.

CAPITOLUL 11

ADMINISTRAREA NOILOR
TRATAMENTE PENTRU AMS

La data elaborarii articolelor stiintifice, Spinraza® era primul si singurul tratament medicamentos
modificator al evolutiei bolii potential disponibil pentru AMS.

Spinraza® este administrat direct in lichidul
cefalorahidian (LCR) care circulad in jurul
maduvei spinarii si al creierului; in acest mod,
Spinraza® ajunge direct in partea sistemului
nervos central afectata de AMS. Medicii
acceseaza LCR printr-o punctie lombara, o
procedura prin care este introdus un acn
partea inferioara a spatelui, prin piele, in spatiul
dintre oasele coloanei vertebrale (vertebre).
Medicii pot utiliza radiografia pentru a localiza
cel mai bun loc pentru introducerea acului si vor
folosi, de reguld, un anestezic local, cum ar fio
,Crema anestezica”, desi, ocazional, ar putea

fi considerat necesar un anestezic general. Se
extrage o cantitate mica de LCR, dupa care
Spinraza® este injectat in interval de unul pana
la trei minute.

Recomandarile standardului de
ingrijire pentru echipa medicala
care discuta despre administrarea
acestui tratament cu persoana
sau cu familia acesteia includ
recomandari ca aceasta sa ia in
considerare:

& Metoda sau procedura de
sedare care trebuie utilizata

@ Asistenta radiologica (de

exemplu, radiografie) necesara,

@ Posibilele probleme care pot

Tn cazul in care Spinraza® este un tratament apdrea din cauza interventiei

disponibil si adecvat convenit intre echipa
medicala si persoana sau tutorele legal scoliozei (a se vedea Capitolul 4,
al persoanei, echipa medicala trebuie s3 Managementul ortopedic)
planifice cu atentie modul de administrare

al medicamentului, astfel incat interventia

si ingrijirea sa fie sigure si adecvate pentru

dezvoltarea fizica a persoanei.

chirurgicale spinale sau a
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CAPITOLUL 12

Dupa cum s-a discutat in cuprinsul acestui
ghid, fiecare persoana cu AMS este diferita, la
fel si fiecare familie si circumstantele acesteia.

Exista adesea diferite optiuni de ingrijire si
tratament care vor fi individualizate. Prin
urmare, este foarte important ca echipa
medicala sa discute Tn mod deschis despre
toate aspectele asistentei medicale, incepand
din momentul diagnosticarii. Aceasta discutie
trebuie sa analizeze toate optiunile posibile de
ingrijire si tratament, ce ar putea fi adecvat si
orice beneficii si riscuri potentiale. Discutia
trebuie purtata cu dumneavoastra, in calitate
de adult cu AMS, sau cu dumneavoastra in
calitate de parinte/ingrijitor al unui copil cu
AMS si, daca este adecvat varstei, cu copilul
dumneavoastra. Nu ezitati sa initiati oricand o
discutie si sa puneti intrebari cu privire la orice

reveni oricand asupra oricarei decizii, mai ales

daca exista modificari ale afectiunii. Unele
dintre aceste discutii vor fi initiate de catre
echipa clinica si vor include subiecte destul de
dificile, inclusiv care ar fi raspunsul adecvat

la orice urgenta care v-ar putea pune viata in
pericol, precum complicatiile respiratorii.

Desi sunt in curs de desfasurare cercetariin
domeniul tratamentului pentru AMS si pot
aparea noi tratamente care sa ofere beneficii
semnificative, pentru toate persoanele care
sufera de AMS, mentinerea unei bune calitati
a vietii si sustinerea pentru gestionarea

cat mai eficienta a simptomelor raman o
prioritate.

Speram ca acest ghid v-a oferit informatii
utile pe care sa le puteti discuta cu echipa
medicala.



Spinal Muscular Atrophy UK
www.smauk.org.uk

Cure SMA
www.curesma.org

SMA Europe
WWww.sma-europe.eu

Muscular Dystrophy UK
www.musculardystrophyuk.org

TREAT-NMD Alliance
www.treat-nmd.org

Asociatia SMACARE
http://www.amiotrofie-spinala.ro




ANEXA 1

Urmatoarele diagrame explica posibilitatea, pentru fiecare sarcina, ca un copil sa

mosteneasca AMS in diferite familii:

FAMILIA 1.

Ambii pdrinti sunt purtatori.
Pentru fiecare sarcina, exista o posibilitate de

25% (1 din 4) copilul are ambele copii defectuoase
ale genei SMIN1 si va avea AMS

50% (1 din 2) copilul are o copie defectuoasa si o
copie sandtoasa a genei SMIN1 si va fi purtator

25% (1 din 4) copilul are doua copii sanatoase ale
genei SMNL1 si nu va fi purtator, nici nu va avea AMS.

FAMILIA 2.
Unul dintre parinti este purtator, celalalt parinte nu
are AMS si nu este purtator.

Pentru fiecare sarcina, exista o posibilitate de

50% (1 din 2) copilul are doua copii sanatoase ale
genei SMNL1 si nu va avea AMS, nici nu va fi purtator.

50% (1 din 2) copilul are o copie defectuoasa si o
copie sanatoasa a genei SMN1 siva fi purtator

] 2 gene normale = neafectat
M 2 gene mutante = AMS
[l 1gend normald + 1 gen3 mutanta = purtitor

Purtator Purtator

Neafectat Purtator Purtator AMS

AN /
25% 50% 25%

[1 2 gene normale = neafectat
I 2 gene mutante = AMS
[ 1gen3normald + 1 gend mutanta = purtator

Purtator Purtator
D 0
Neafectat Neafectat Purtator Purtator

25% 25% N\ 50%
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FAMILIA 3.

Unul dintre parinti are AMS; celalalt parinte
nu are AMS si nu este purtator.

Pentru fiecare sarcina, exista o posibilitate de

100% (4 din 4) copilul are o copie
defectuoasa si o copie sanatoasa a genei
SMNL1 si va fi purtator

FAMILIA 4.
Unul dintre parinti are AMS; celalalt parinte
este purtator.

Pentru fiecare sarcina, exista o posibilitate de

50% (1 din 2) copilul are doua copii
defectuoase ale genei SMN1 si va avea AMS

50% (1 din 2) copilul are o copie
defectuoasa si o copie sanatoasa a genei
SMN1 si va fi purtator

FAMILIA 5.
Ambii parinti au AMS.

Pentru fiecare sarcina, exista o posibilitate de

100% (4 din 4) copilul are doua copii
defectuoase ale genei SMN1 si va avea AMS
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[ 2 gene normale = neafectat
B 2 gene mutante = AMS
[l 1gen3 normald + 1 gend mutanta = purtitor

Purtator Purtator

Purtator Purtator Purtator Purtator

\\ 100% //

! 2gene normale = neafectat
I 2 gene mutante = AMS
[l 1gend normali + 1 gend mutanti = purtitor

Purtator Purtator

AMS AMS Purtator Purtator
AN / AN /

50% 50%

[ 2 gene normale = neafectat
B 2 gene mutante = AMS
[ 1gen3normald + 1 gend mutant3 = purtitor

R
4

§

\\ 100% //
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GLOSAR

Aspiratia are loc atunci cand alimentele, saliva,
lichidele sau varsaturile sunt inspirate 1n caile
respiratorii ajungand la plamani, in loc sa se
deplaseze prin tubul destinat inghitirii care
conecteaza gura (esofag) de stomac.

Atrofie Atrofia musculara este diminuarea sau
pierderea tesutului muscular. In AMS, aceasta
este cauzatd de degenerarea celulelor nervoase
denumite neuroni motori.

Autozomal recesiv este tiparul de transmitere in
care o persoana care are afectiunea mosteneste
doua copii defectuoase ale unei gene, cate una

de la fiecare parinte. Parintii unei persoane cu o
afectiune autozomal recesiva poarta fiecare cate o
copie agenei mutante, Tnsa nu prezinta, de obicei,
semne si simptome ale afectiunii. Parintii sunt
cunoscuti ca ,purtatori”.

BiPAP (presiune respiratorie pozitiva bifazica) se
referd la un dispozitiv de suport respirator care
furnizeaza 2 niveluri de aer printr-o masca care
acopera nasul sau nasul si gura, pentru a sustine
respiratia. In timpul inspiratiei, dispozitivul BiPAP
furnizeaza o presiune mai mare pentru a asigura
o respiratie mai profunda, urmata de scdderea
presiunii la un nivel mai scazut pentru a sustine
expiratia.

Bifosfonatii sunt un grup de medicamente
prescrise, de obicei, pentru incetinirea scaderii
densitatii osoase, prin incetinirea celulelor
(osteoclaste) care sunt responsabile pentru
descompunerea tesutului 0sos.

Indicele de masa corporala (IMC) reprezinta
relatia dintre greutate si indltime utilizata pentru
a estima cantitatea de grasime corporala conform
unei formule matematice: greutatea, in kg,
Tmpartitd la Tndltimea persoanei la patrat, in metri
(IMC = kg/m?).
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Densitatea minerala osoasa (DMOQ) este
continutul mineral (calciu si fosfor) pe unitate de
volum o0so0s. Indica rezistenta oaselor.

Purtatori se refera la persoanele afectate fie de
o afectiune mostenita autozomal recesiv, fie de o
afectiune mostenita X-linkat recesiv, care au atat
o copie defectuoasd, cat si o copie sandtoasa a
genei afectate. De reguld, purtatorii nu prezinta
simptome datoritd copiei sanatoase a genei, insa
pot transmite afectiunea copiilor lor.

Lichidul cefalorahidian (LCR) este un lichid
limpede care Tnconjoara maduva spinarii si
creierul. Lichidul actioneaza ca o ,,pernd” lichida
pentru coloana vertebrald. De asemenea,
transporta reziduurile si produsii chimici si
anticorpii departe de creier si tesutul maduvei
spinarii in fluxul sanguin.

Cromozomul este un , pachet” organizat de
ADN care poate fi gasit in nucleul fiecarei celule.
Oamenii au 46 de cromozomi in fiecare celuld. Ei
mostenesc 23 de la mama si 23 de la tata.

Unghiul Cobb reprezinta mdsurarea curburii
coloanei vertebrale. Se calculeaza in grade prin
analizarea unei imagini radiografice. Acesta ajuta
medicul sa decida asupra tratamentului necesar.
Este denumit dupa John Robert Cobb, un chirurg
ortoped american, care a fost primul care I-a
folosit.

Contracturile reprezinta o scurtare a muschiului
sau tendoanelor din jurul unei articulatii care
duce la blocarea acesteia Intr-o anumita pozitie
sau la o gama limitata de miscare la nivelul
articulatiei respective.



CPAP (presiune respiratorie continua in caile
respiratorii) este un tip de ventilatie, prin
intermediul unei masti, care este realizata de
un aparat de ventilatie non-invaziva special
conceput, denumit CPAP. Acesta asigura un flux
continuu de aer pentru a sustine respiratia.

Creatinkinaza (CK) este o enzima necesara
functionarii muschilor. Dupa o leziune a muschilor
scheletici sau dupa alte boli, nivelurile de CK

pot creste. Un test de verificare a nivelurilor

de CK masoara cantitatea de CK din sange,

putand fi solicitat de un medic pentru a sustine
diagnosticarea.

Scanarea DEXA (absorbtiometrie duala cu raze

X) este un test care foloseste o doza redusa de
raze X pentru a masura cantitatea de calciu si alte
minerale dintr-o anumitad zona a osului. De regula
se foloseste un aparat DEXA care presupune

ca dumneavoastra sa stati intins pe un pat, iar
scannerul trece peste zona inferioara a coloanei
vertebrale si peste solduri. Rezultatele scanarii
DEXA sunt furnizate sub forma unui ,scor T”, care
fi va indica medicului daca o persoana sufera sau
nu de osteopenie sau osteoporoza.

Mutatia de novo se referd la o mutatie spontana
care apare intr-o gena si nu la o mutatie
mostenita.

Diabetul zaharat, denumit in mod obisnuit
,diabet”, descrie un grup de afectiuni in care
exista niveluri ridicate ale zaharului in sange

pe o perioada indelungatd. Apare atunci cand
organismul nu produce suficientd insulina sau
cand celulele au un rdaspuns inadecvat la insulina
disponibild. Insulina este un hormon produs in
pancreas, care regleaza cantitatea de glucoza din
sange.

ADN Acidul dezoxiribonucleic este molecula care
contine manualul de instructiuni genetice pentru
construirea tuturor organismelor cunoscute. ADN-
ul este adesea comparat cu un set de planuri, o
reteta sau un cod, deoarece contine instructiunile
necesare pentru construirea altor componente ale
celulelor, cum ar fi proteinele.

Disfagia este dificultatea sau disconfortul la
inghitirea lichidelor, a alimentelor sau a salivei.
Aceasta poate ingreuna, uneori, aportul suficient
de calorii si lichide.

Planul de ingrijire medicala de urgenta (EHP)
este un instrument destinat facilitarii comunicarii
n caz de urgenta medicala. Aceasta faciliteaza
luarea unor decizii comune de cdtre medici si
pacienti, permitandu-le acestora sa discute si sd
consemneze actiunile care trebuie intreprinse
de profesionistii din domeniul medical in cazul
aparitiei unor situatii de urgentad previzibile.
Dezvoltarea acestuia poate presupune mai
multe discutii si trebuie sa includa un aport
multidisciplinar.

Enzima este o proteina care accelereaza viteza
reactiilor chimice dintr-un organism viu.

Refluxul gastroesofagian are loc atunci cand
muschiul care conecteaza esofagul (tubul prin
care inghitim si care porneste din gura) de

stomac fie se deschide singur, fie nu se inchide
corespunzdtor, ducand la refluarea continutului
stomacului (alimente/lichide) in esofag. Mai poate
fi denumit si reflux acid sau regurgitare acid3,
deoarece sucurile digestive acide urca odata cu
alimentele, provocand o senzatie de arsura.

Tractul gastrointestinal este sistemul de organe
care include gura, esofagul, stomacul, intestinul
subtire, intestinul gros si rectul. Acesta proceseaza
hrana pe care o consumdm pentru a extrage si
absorbi energie, nutrienti, apa si pentru a extrage
reziduurile sub forma de materii fecale.
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Gastrostoma, tubul gastric sau tubul G este

o incizie chirurgicala efectuata in stomac, in

acest caz pentru a introduce un tub de hranire
flexibil prin peretele abdominal si in stomac,
pentru a permite administrarea directd a nutritiei
adecvate. Este uneori denumita PEG (gastrostoma
percutanatd endoscopica).

Gena este unitatea fizica de baza a ereditatii.
Genele sunt transmise de parinti copiilor lor si
sunt alcatuite din ADN care contine informatiile
necesare pentru determinarea caracteristicilor
specifice ale unei persoane. Unele gene
actioneaza ca instructiuni de ,,codificare” pentru
proteine. Fiecare persoana are doua copii din
fiecare genad, cate una mostenitd de la fiecare
parinte.

Glicopirolatul este disponibil sub forma de
inhalator si este uneori prescris pentru a trata
productia excesiva de saliva.

Hipoterapia inseamna ,tratament cu ajutorul
cailor”, un tratament terapeutic si de reabilitare
ca mijloc de imbunatatire a coordonarii,
echilibrului si fortei.

Presiunea sanguina ridicata sau hipertensiunea
este considerata tensiunea de 140/90 mm Hg

sau mai mare. Primul numar reprezinta tensiunea
sistolica si este forta cu care inima pompeaza
sange in corpul dumneavoastra. Al doilea numar
reprezinta tensiunea diastolica si este rezistenta la
fluxul sanguin din vasele de sange. Ambele sunt
masurate Tn milimetri coloana de mercur (mm

Hg).

Hormonul este o substantad chimica produsa in
organism care controleaza si regleaza activitatea
unor celule si organe specifice.

Hipoventilatia se produce atunci cand o persoana
nu poate inspira suficient de profund astfel incat
sa inlocuiasca dioxidul de carbon cu oxigen, avand
ca rezultat niveluri scazute de oxigen in sange si o
crestere a dioxidului de carbon.
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Intubatia este introducerea unui tub flexibil

din plastic in trahee pentru a actiona ca o cale
respiratorie si ca o posibila cale de administrare a
anumitor medicamente.

Administrarea intratecala este o modalitate de a
administra medicamente prin injectare in canalul
spinal astfel incat acestea sa ajunga in lichidul
cefalorahidian.

Cetoacidoza sau cetoacidoza diabetica afecteaza
persoanele atunci cand organismul lor incepe

sa descompuna grasimile la o vitezd prea mare.
Ficatul proceseaza grasimile intr-un combustibil
denumit corpi cetonici, care face ca sangele sa
devina acid.

Corpii cetonici sunt substante produse in
ficat atunci cand grasimile sunt descompuse
(metabolizate).

Cifoza este o curburd spre exterior a coloanei
vertebrale care, daca este exageratd, poate duce
la ,cocosarea” spatelui.

Leptina este un hormon produs de tesutul
adipos (care depoziteaza energia sub forma de
grasimi si care captuseste si izoleaza corpul)

cu rol in reglarea apetitului. In mod normal, o
cantitate crescutd de tesut adipos are ca rezultat
concentratii mai ridicate de leptina si o reducere
a apetitului. Cu toate acestea, unele persoane
sunt mai putin sensibile la aceasta si nu prezinta
aceastd reducere a apetitului.

Neuronii motori sunt situati in maduva spinarii si
in partea creierului care este conectata la maduva
spinarii. Neuronii motori transmit semnale de |a
creier si maduva spinarii care determind muschii
scheletici sa se contracte, permitandu-i corpului
sa se miste.



Biopsia musculara este o procedura chirurgicala
minora prin care se preleva o mica proba de
tesut muscular spre a fi testata intr-un laborator.
De reguld este efectuata sub anestezie locala.
Proba poate fi utilizata pentru a ajuta la stabilirea
diagnosticului.

Mutatia este o schimbare permanentad in secventa
ADN a unei gene care poate fi mostenitd de catre
generatiile urmatoare. Mutatiile pot fi cauzate de
erori de copiere a ADN-ului in timpul diviziunii
celulare.

Intubatia nazogastrica (NG) este introducerea
unui tub prin nas, trecand prin gat si pana in
stomac pentru a permite administrarea de
nutrienti adecvati (grdsimi, carbohidrati, proteine,
vitamine si minerale).

Intubatia nazojejunala (NJ) este introducerea
unui tub prin nas, trecand prin gat si stomac
pana in intestinul subtire, pentru a permite
administrarea de nutrienti adecvati (grasimi,
carbohidrati, proteine, vitamine si minerale).

Bronhodilatatoarele nebulizate sunt un tip de
medicamente administrate sub forma de aerosoli,
care sunt inhalate Tn plamani si care usureaza
respiratia prin relaxarea muschilor din plamani si
dilatarea cailor respiratorii (bronhii).

Ventilatia non-invaziva(VNI) foloseste suport
respirator care este administrat prin intermediul
unei masti nazale sau faciale.

Crema anestezica este un tip de anestezic local
folosit pe pielea sanatoasa, fara leziuni, pentru
a preveni durerea Tnainte de anumite proceduri,
cum ar fi introducerea unui ac. Functioneaza
prin amortirea temporara a pielii si a zonei
fnconjurdtoare.

Esofagul este tubul cu functie de Tnghitire care
conecteazd gura de stomac

Specialistul in orteze este un medic care este
instruit pentru a prescrie, realiza si gestiona
ortezele.

Orteza (plural, orteze) este un dispozitiv sau
suport fabricat care este montat pe membre sau
coloana vertebrald pentru a preveni sau ajuta
miscarea. Acestea pot consta din atele, corsete,
proteza spinald, orteze glezna-picior (AFO), orteze
genunchi-picior (KAFO).

Osteopenia este situatia in care densitatea
minerald osoasa (DMO) este mai mica decat
densitatea normala, dar nu suficient de mica
pentru a fi considerata osteoporoza (o boald in
care oasele devin fragile din cauza pierderii de
tesut). Un medic va determina daca o persoana
are sau nu osteopenie sau osteoporoza prin
efectuarea unei scanari DEXA.

Desaturarea in oxigen inseamna o reducere a
nivelurilor de oxigen din sange.

Ingrijirea paliativa este o abordare
interdisciplinara a asistentei medicale specializate
care vizeaza reducerea severitatii unei boli sau
incetinirea evolutiei acesteia, Thsa nu ofera

un tratament. Obiectivul este de a imbunatati
calitatea vietii atat pentru pacient, cat si pentru
familie, asigurand ameliorarea simptomelor si
reducerea stresului.

Endoscopia PEG este o procedura chirurgicald
care presupune introducerea unui tub in stomac
prin peretele abdominal. Aceasta este uneori
necesara atunci cand alimentatia pe cale orald nu
este adecvata din cauza disfagiei sau a sedarii prin
anestezie.

Probioticele sunt bacterii si drojdii vii care
influenteaza in mod benefic sanatatea prin
imbunadtatirea echilibrului sau a functiei bacteriilor
intestinale. Acestea pot fi gdsite in mod natural in
alimente sau ca supliment (iaurturi, comprimate,
capsule si plicuri).
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Scolioza se refera la curbarea laterala a coloanei
vertebrale.

Maturitatea scheletica sau varsta osoasa se
referd la varsta sistemului osos al copilului, care
este diferitd de varsta cronologica a copilului.
Pe masura ce copiii cresc, dimensiunea si forma
oaselor lor se modifica; maturitatea scheletica
este masurata printr-o radiografie a mainii si
ncheieturii.

Studiile de somnologie sunt teste care
inregistreaza activitatea corpului in timpul
somnului; acestea pot inregistra frecventa
cardiaca, respiratia si nivelul de oxigen din
sange.

Gena de supravietuire a neuronului motor

1 (SMN1) furnizeaza instructiuni pentru
producerea proteinei de supravietuire a
neuronului motor (SMN). Proteina SMN este
concentrata in maduva spinarii, dar poate fi
gasita n Tntregul corp. Este necesara pentru
mentinerea unor celule nervoase specializate,
numite neuroni motori.

Gena de supravietuire a neuronului motor

2 (SMIN2) sau gena de ,rezervd”, furnizeaza
instructiuni pentru producerea proteinei de
supravietuire a neuronului motor (SMN).
Proteina SMN este concentrata in maduva
spinarii, dar poate fi gasita in intregul corp.
Este esentiald pentru mentinerea unor celule
nervoase specializate, numite neuroni motori.
Cu toate acestea, din gena SMN2 sunt produse
mai multe versiuni diferite ale proteinei SMN,
si doar o singurad versiune are dimensiunea
completa si este suficient de functionald pentru
a mentine celulele nervoase specializate.

Spirometria este un test utilizat pentru a evalua

cat de bine functioneaza plamanii unei persoane

prin masurarea aerului inhalat.
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Orteza toraco-lombo-sacrala (OTSL) este o
proteza fixa, rigida, care acopera intreg spatele
(partea toracicd, lombara si sacrala a coloanei
vertebrale). Este folositd pentru a asigura suport
structural coloanei vertebrale

Traheostomia este o interventie chirurgicala
prin care se creeaza o deschizaturad in gat, prin
trahee, care sa permitd introducerea unui tub
pentru a usura respiratia. Aceasta poate fi
permanenta sau temporara.

Monitorul transcutanat utilizeaza senzori
electrochimici non-invazivi, aplicati direct pe
suprafata pielii, astfel Tncat medicii sa poata
monitoriza in mod continuu dioxidul de carbon
(CO,), pentru a se asigura cd respiratia este
adecvata.

Vertebrele se refera la cele 33 de oase care
formeaza coloana vertebrala.

Studiul videofluoroscopic de deglutitie sau
testul modificat de deglutitie cu bariu este

o radiografie In timp real care este efectuata
pentru a analiza in detaliu procesul de deglutitie,
pentru a determina necesitatea unor interventii
care sa permitd consumul in siguranta de
alimente.

Radiografia genereaza o imagine a interiorului
corpului unei persoane, utilizand radiatii
denumite unde electromagnetice. Tesuturile
diferite din corp absorb cantitati diferite de
radiatie rezultand intr-o imagine in care oasele
apar albe, iar tesuturile moi, precum grasimea,
apar gri. Plamanii arata negri deoarece aerul
absoarbe cea mai redusa cantitate de radiatii.
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