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Drodzy Rodzice,

te ksigzeczke stworzylismy dla nas—opiekunow osob chorych na SMA.

Jest to pozycja, ktora zbiera i porzgdkuje przydatne informacje, w tym juz publi-
kowane, rowniez przez Fundacje SMA.

W przysztosci, o ktorg walczymy naszymi sitami, jakie mamy w Fundacji SMA,
koordynatorem opieki nad chorym bedzie specjalista, tak zebySmy my mogli byc po
prostu ,tylko” bliskimi—rodzicami, partneramiczy rodzenstwem chorych na SMA.
Jednak zanim przekazemy koordynacje opieki w profesjonalne rece, przygotowalismy
materiaty, ktore pomogqg kazdemu opiekunowi zarzqdzac wiedzg, czasem i sitami
w optymalny i mgdry sposob.

Z ksigzeczki zdrowia, w czesci pierwszej, dowiesz sig czym jest SMA, gdzie szu-
kac informacji o chorobie, jak poruszac sie po stronach Ministerstwa Zdrowia, gdzie
szukac informacji o badaniach klinicznych. Druga czes¢ zawiera wskazowki przygo-
towane przez specjalistow, ktore pomogq Ci nawigowac w chorobie oraz jesli chcesz
uporzgdkowac i gromadzic istotne w Twoim przypadku informacje. Bedgc blisko
chorego w naturalny sposob nie obserwujemy mniejszych zmian, dopiero zebrane
dane pozwalajq dokonac rzetelnej oceny postgpowania choroby, a tym samym umoz-
liwiajg wglgd w efekty podjetych dziatan i terapii— Tobie i specjalistom.

Materiat zebrany w tej ksigzeczce ma tez stanowic drogowskaz w Swiecie, ktory
w chorobach rzadkich najczesciej poznaje sie samemu metodq prob i btedow. Naszym
celem jest uproszczenie tej Sciezki i wsparcie Was w unikaniu btedow.

Kasia Pedrycz - wiceprezes Fundacji SMA

Wierzymy, ze Razem pokonamy Rdzeniowy Zanik, Miesni
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O SMA

dr Anna Kordala

Rdzeniowy zanik mies$ni (spinal muscular atrophy — SMA) to rzadka,
genetyczna choroba nerwowo-mie$niowa, ktorej przyczyna jest niedoboér
biatka SMN (Survival Motor Neuron). W Europie dotyka okolo jedna
osobe na 8 tysiecy. Kazdego roku w Polsce rodzi sie okolo 45—50 dzieci
z tg chorobg. SMA (nieleczone) powoduje postepujace ostabienie i zanik
miesni, co prowadzi do trudno$ci w poruszaniu sie, a w ciezszych przy-
padkach réwniez do problemoéw z oddychaniem i polykaniem.



Czym jest
SMA?

dr Anna Kordala

PRZYCZYNY | MECHANIZM
POWSTAWANIA SMA

Dziedziczenie SMA

SMA jest choroba przekazywana genetycznie w sposéb autosomalny re-
cesywny. Oznacza to, ze aby choroba ujawnila sie u dziecka, oboje jego
rodzice musza by¢ nosicielami mutacji w genie SMN1. Nosicielem jest
okolo 1 na 35 os6b w populacji ogélnej. Jesli oboje rodzice sa nosicielami,
prawdopodobienstwo urodzenia dziecka z SMA wynosi 25% w kazdej cia-
zy i jest niezalezne od plci dziecka. Bardzo rzadko zdarza sie, ze mutacja
powstaje de novo, bezposérednio u zarodka lub w komoérkach rozrodezych
rodzicow, z powodu zadzialania niekorzystnego czynnika zewnetrznego,
np. wirusa, promieniowania jonizujacego, czy chemioterapii itp., a nie
wskutek dziedziczenia od rodzica. W takiej sytuacji zwykle chociaz jeden

z rodzicow jest nosicielem mutacji.

Czes¢1- OSMA 5



DZIEDZICZENIE RDZENIOWEGO ZANIKU MIE§NI

osoba zdrowa
B nosiciel mutacji SMN1
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nosiciel nosiciel
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Na podstawie diagramu National Institutes of Health (NIH), USA



Mechanizm choroby

Mechanizm choroby SMA jest spowodowany niedoborem biatka SMN,
ktore jest niezbedne do przezycia neuronéw ruchowych.

Zdrowy czlowiek zazwyczaj posiada dwa blizniacze geny —
SMN1 i SMN2. Cho¢ sa one bardzo podobne, nie sg identyczne. Gen
SMN1 odpowiada za produkcje wiekszosci biatka SMN, niezbednego do
prawidtowego funkcjonowania neuronéw ruchowych majgcych poczatek
w m.in.: w komérkach rogéw przednich rdzenia kregowego. Gen SMN2
wytwarza jedynie okolo 10—-15% prawidlowego biatka, poniewaz podczas
ewolucji doszlo do zmiany jednego istotnego jego fragmentu.

Do rozwoju SMA doprowadza uszkodzenie 2 alleli genu
SMN1 (allel to pojedynczy gen, odpowiedzialny za tworzenie okre$lonego
bialka, dziedziczony od 1 z rodzic6w), czyli najczesciej homozygotyczna
(taka sama na kazdym allelu) delecja (utrata fragmentu) w genie SMN1
(95% przypadkow).

Inny rodzaj bledu genetycznego to mutacja punktowa (zmia-
na jednego nukleotydu na inny, nukleotyd to mniejszy niz allel fragment
DNA), na jednym z alleli tego genu, a delecja w drugim allelu genu SMN1.
Mutacje punktowe na 2 allelach zdarzaja sie niezwykle rzadko, ale moga
dotyczy¢ potomstwa spokrewnionych rodzicow. Te btedy genetyczne pro-
wadza do niedoboru biatka SMN, co skutkuje stopniowym obumieraniem
neuron6éw ruchowych, ktore nie sa w stanie pobudzaé¢ mieéni do pracy,
prowadzac do ich postepujacego oslabienia, a nastepnie zaniku. Przeklada
sie to na utrate poszczegbdlnych umiejetnosSci chorego.

Kluczowym celem terapii SMA jest utrzymanie poziomu
bialka SMN na jak najwyzszym poziomie, aby spowolnié¢ lub
zatrzymac postep choroby. Neurony umierajg jako pierwsze, a mie-
$nie ,podazaja za nimi”. Zostalo naukowo udowodnione, ze u pacjentow
chorych na SMA neurony obumierajg kazdego dnia, dlatego tak istotne
jest jak najszybsze rozpoczecie leczenia.

Czes¢1- OSMA 7



OBJAWY | ICH NASILANIE SIEW MIARE
POSTEPU CHOROBY

Objawy SMA moga réznié sie w zaleznos$ci od stopnia nasilenia choroby.

Do najczestszych nalezg:

Ostabienie miesni, poczgtkowo obejmujgce konczyny, a nastepnie kolejne
miesnie (w tym miesnie oddechowe, miesnie twarzy, jezyk itp.).

Trudnosci z unoszeniem gtowy i ruchami koficzyn, ostabienie miesni
koriczyn dolnych zwykle jest weczesniejsze niz gornych.

Problemy z potykaniem i ssaniem u niemowlat.

Charakterystyczny oddech paradoksalny, wskutek nieprawidtowej pracy
przepony klatka piersiowa zapada sie podczas wdechu, a unosi podczas
wydechu.

Ostabienie odruchéw gtebokich (Sciegnistych), wywotywanych przez lek.
neurologa mtotkiem neurologicznym (cecha choroby nerwowo-miesniowej).

Postepujgca skolioza i przykurcze miesniowe.

Utrata kolejnych umiejetnosci tj. unoszenie koriczyn, samodzielne siadanie
i siedzenie, stanie, chodzenie, a w postaciach o ciezszym przebiegu takze
oddychanie, potykanie czy mowienie).

Wraz z postepem choroby objawy moga sie nasila¢, prowadzac do co-

raz wiekszej utraty sprawnosci ruchowej oraz powiktan uktadu oddecho-

wego i pokarmowego.

Wiecej

o0 przyczynach
SMA dowiesz sie
z poradnika:

MOJE DZIECKO
MASMA




Historyczny podzial na typy w SMA

Podzial na typy SMA jest umowny i odnosi sie gléwnie do

pacjentow, u ktérych chorobe zdiagnozowano na podstawie Wiecej o objawach
. , .. . .. SMA dowiesz sie
objawow klinicznych. W erze leczenia odchodzi sie od tego 2 poradnika:
podzialu na rzecz oceny funkcjonalnej pacjenta — czy po- CZERWONE
S, ., C FLAGI W SMA

trafi siedzie¢, chodzi¢ z pomoca lub samodzielnie. g

Duze znaczenie dla przebiegu choroby ma liczba kopii ge-
nu SMN2. Osoby chore na SMA moga mie¢ od jednej do na-

wet pieciu kopii tego genu. Zwykle, choé nie zawsze, im wiecej

kopii, tym lagodniejsza postaé choroby.

SMAtyp O

SMAtypl

SMAtyp I

SMA typ IlI

SMAtyp IV

Czes¢1- O SMA

Najciezsza forma, objawy pojawiaja sie na etapie zycia ptodowego

(staba aktywnos¢ ruchowa ptodu). Noworodki z tym typem maja bardzo
obnizone napiecie migsniowe, trudnosci z oddychaniem prowadzace do
niewydolnosci oddechowej, oddech paradoksalny, trudnosci z potykaniem
od pierwszych godzin zycia. Ponadto czesto obserwuje sie nasilone
przykurcze w stawach koriczyn. Ta postac bardzo Zle rokuje, co do przezycia
dziecka. Zwykle dzieci z typem o majg tylko jedng kopie genu SMN2.

Objawy pojawiajg sie w pierwszych tygodniach do 6 miesigca zycia. Dzieci
sa wiotkie, nie unoszg gtéwki, nie podnoszg koriczyn dolnych i gornych
nad podtoze, z czasem majg trudnosci z oddychaniem i potykaniem. Jesli
leczenie nie zostanie wdrozone natychmiast po rozpoznaniu, choroba
szybko postepuje.

Wystgpienie pierwszych objawdw miedzy 6. a 18. miesigcem zycia. Dzieci
potrafig siedzie¢, ale nigdy nie zaczynaja chodzi¢. Czesto pojawiajg sie
przykurcze migsni i skolioza.

Objawy pojawiajg sie po pierwszym roku zycia. Osoby z tym typem SMA
zaczynaty chodzi¢, ale z czasem tracity te umiejetnos¢ (zwtaszcza w erze
przed dostepem do terapii).

Najtagodniejsza postac choroby. Objawy pojawiajg sie dopiero w wieku
dorostym, powodujac stopniowe ostabienie miesni nég, wigzace sie
z meczliwoscig, ostabieniem, pogorszeniem chodu).



DIAGNOSTYKASMA

SMA mozna jednoznacznie zdiagnozowa¢ poprzez badanie genetyczne,

ktore wykrywa mutacje w genie SMN1. Badanie to wykonuje sie z krwi,

wymazu z ust lub prébki suchej kropli krwi na bibule.

PRZYKLADOWE WYNIKI BADANIA POD KATEM SMA:

Wynik / RESULT
Nazwa genu /[ loci SMN1
Genotyp ex7,8del/ex7,8del

Genotyp zgodny z HGVS v.2 (na poziomie cDNA)

LRG_676 t1(NM_000344.3):
c.(2_723-1)_(*577+1_?)del(;)(?_723-1)_(*577+1_7)del

Genotyp zgodny z HGVS v.2 (na poziomie biatka)

NP_000335.1: p.(?)(;}(?)

Wynik badania nieprawidtowy
Nazwa genu /[ loci SMN2
Genotyp ex7,8dup/ex7,8dup

Genotyp zgodny z HGVS UI.Z (na poziomie cDNA)

NM_017411.3:
c.(?_835-1)_(*580+1_7)dup(;)(?_835-1)_(*580+1_?)dup

Genotyp zgodny z HGVS v.2 (na poziomie biatka)

NP_059107.1: p.(2)(;)(?)

Wynik badania

prawidtowy

Interpretacja

Wykonano badanie molekularne w kierunku identyfikacji obecnosci patogennego wariantu polegajacego na delecji eksonu 7 w
genie SMN1 oraz wykonano ocene liczby kopii eksonéw 7 | 8 w genie SMN2. Analize molekularng przeprowadzono z
wykorzystaniem metody MLPA (zestaw P060).

Wykryto homozygotyczna delecje eksonu 7 i 8 genu SMN1- nie zidentyfikowano ZADNE] PRAWIDLOWE] KOPIl
GENU SMN1,

Delecja eksonu 7 ma patogenny charakter, natomiast delecja eksonu 8 genu SMNI nie ma patogennego charakteru.

Aktualny wynik potwierdza podej lefr
Pacjenta.

le kliniczne rdzeni ik iesni (SMA) u badanego

P g

w genle SMN2 wykryto homozygotycza dupllkacje lub heterozygotycznq tnpllkaqe eksunu ? i 8 - €0 wskazuje na

\mgksze liczby kopii genu S_MNZ moze naturmast tagodzié cb|awy kl|n|czne chorcby

Zgodnie z najnowszymi _rekomendacjami dotyczacymi diagnostyki molekularne] choréb o autosomalnym recesywnym
sposobie dziedziczenia, w celu potwierdzenia obecnosci patogennego wariantu w obu allelach genu SMN1, wskazane jest
wykonanie badafi molekularnych u biologicznych rodzicéw badanego Pacjenta. Potwierdzenie statusu nosicielstwa

Badania przesiewowe noworodkéw
0d 2021 roku w Polsce wszystkie noworodki sa objete badaniami przesie-
wowymi w kierunku SMA. Pozwala to objac je leczeniem jak najszybciej,

co maksymalizuje efekt terapii. Najpierw wykonuje sie badanie metoda
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PCR, ktore wychwytuje okolo 95% przypadkéw choro-
by. Jesli wynik jest pozytywny, prawdopodobnie
zadzwoni do Ciebie lekarz neurolog, by poinfor-
mowac Cie o wyniku i zaprosié¢ na wizyte, by
przeprowadzi¢ dodatkowe badanie metoda
MLPA, pozwalajace na okreslenie liczby kopii
genu SMN2. Wezesna diagnoza jest kluczowa,
poniewaz im szybciej rozpocznie sie leczenie,
tym lepsze beda efekty terapii.

Jesli Twoje dziecko ma objawy wskazujgce
na SMA — diagnostyka réznicowa u pacjentow
objawowych

U niemowlat z typem I SMA lekarz moze zauwazy¢ charakterystyczne
objawy, takie jak oslabienie odruchow glebokich, drzenie jezyka czy pa-
radoksalny oddech. U dzieci starszych i dorostych, rozpoznanie moze by¢
trudniejsze i wymagac szczegdlowej oceny neurologiczne;j.

W Polsce od czasu wprowadzenia badan przesiewowych, rozpoznanie
SMA jest stawiane w pierwszych dobach/tygodniach, po urodzeniu (ba-
dane s3 delecje w genie SMN1).

Jesli dowiedziata(e)s sie,

Nietypowe mutaCje SMN1 7e twoje dziecko ma SMA,
zajrzyj tutaj:

) . MOJE DZIECKO MA SMA
Niestety, u okolo 2—5% chorych standardowe badania - INFORMATOR

genetyczne moga nie wykryé SMA. Dzieje sie tak, gdy DLA RODZICOW

mutacja w genie SMNT1 jest nietypowa (mutacja punkto-
wa). W takich przypadkach konieczne jest sekwencjono-

wanie genu SMN1 oraz konsultacja z genetykiem klinicznym.

Czes¢1- O SMA 11



Diagnostyka u rodzenstwa

Jesli w rodzinie wystepuje przypadek SMA, mozliwe jest wykonanie na
koszt NFZ badan genetycznych w kierunku tej choroby lub nosicielstwa
mutacji w genie SMN1 u czlonkéw rodziny: rodzenstwa osoby chorej, jej
rodzicoOw oraz rodzenstwa rodzicow. Badania takie zaleca sie szczeg6lnie
w przypadku planowania kolejnych ciaz.

Skierowanie do Poradni Genetycznej na NFZ moze wystawié lekarz
rodzinny lub inny specjalista. Jest mozliwe takze komercyjne wykonanie
badania. Koszt badania na nosicielstwo to ok. 500 zl.

Podsumowanie

SMA to rzadka, ale coraz lepiej poznana choroba genetyczna. Dzieki poste-
pom w diagnostyce i wprowadzeniu badan przesiewowych noworodkow
mozliwe jest wykrywanie choroby na bardzo wczesnym etapie. Obecnie
dostepne terapie pozwalajg na znaczna poprawe jakoSci zycia chorych i za-
hamowanie postepu choroby. Szybka diagnoza i natychmiastowe wdro-
zenie leczenia sg kluczowe dla osiagniecia najlepszych wynikéw terapii.
Zdarza sie, ze dzieki wczesnemu wprowadzeniu leczenia, dzieci nie roz-
wijaja zadnych objawow choroby, a u innych sa one bardzo stabo wyra-
zone. Zalezy to od stanu pacjenta w momencie diagnozy — czy dziecko
ma juz wowczas jakiekolwiek objawy choroby, czy jest pacjentem przedo-
bjawowym. Waznym czynnikiem rokowniczym jest tez ilo$¢ kopii genu
SMN2. Chorzy na SMA musza pozostawac pod regularng obserwacja
oSrodka specjalistycznego.

12



Jak leczy sie
SMA?

Rdzeniowy zanik mieéni (SMA) przez dlugie lata byl choroba, na ktora
nie bylo leczenia, jednak rozw6j medycyny i nauki przyni6st nowe mozli-
wosci dla pacjentéw. Obecnie istnieje kilka terapii, ktére moga spowolnic
postep choroby i poprawié jako$c¢ zycia pacjentow z SMA. W leczeniu SMA
najwazniejsze jest podejécie interdyscyplinarne, ktore laczy terapie far-
makologiczne, fizjoterapie i wsparcie wielospecjalistyczne.

TERAPIE FARMAKOLOGICZNE
Spinraza® (nusinersen)

Nusinersen byl pierwsza terapia zatwierdzona do leczenia SMA. Dziata
poprzez zwiekszenie produkeji biatka SMN, ktore jest niezbedne dla prze-
zycia neuronow ruchowych. Lek podawany jest w formie wstrzykniecia
dokanalowego co cztery miesiace, (ale wstepnie sg podawane 4 nasycajgce
dawki w dn. 0, 14, 28, 63). Do tej pory wszyscy pacjenci bez wzgledu na
wiek i mase ciala otrzymuja te samg dawke nusinersenu. W Unii Europej-
skiej zostala juz zarejestrowana wyzsza dawka.

Czes¢1- O SMA 13



UWACA!

W Polsce kryteria
kwalifikacji do leczenia

Evrysdi® (risdiplam)

Risdiplam jest doustnym, podawanym
codziennie preparatem wspomagajacym organizm
w wytwarzaniu wiekszej ilo$ci biatka SMN przez
modyfikacje genu SMN2. Oznacza to utrate
mniejszej liczby motoneurondéw, co moze
poprawié¢ funkcjonowanie mie$ni u oséb
z SMA. Lek ten dostepny jest w formie sy-
ropu, ktérego dawka zalezy od wieku i masy
ciala pacjenta, badz w postaci tabletek, ktore

u pacjentéw powyzej 2 roku zycia i o masie ciala rownej lub wiekszej niz
20 kg stosuje sie w jednej stalej dawce wynoszacej 5 mg.

Zolgensma® (onasemnogen abeparwowek -
terapia genowa)

Terapia genowa jest przeznaczona dla dzieci od 2,6 kg do 13,5 kg,
w Programie Lekowym do 6 miesigca zycia dla dzieci urodzonych po
01.09.2022. Dzieci urodzone przed ta data mogly otrzymacé terapie geno-
wa, nawet w p6Zniejszym wieku, spetniajgc kryterium masy ciala i gene-
tyczne — nie wiecej niz 3 kopie genu SMN2 oraz pozostale kryte-

ria wymienione w Programie Lekowym.
Terapia genowa polega na jednorazowym wlewie do-
zylnym, w czasie ktorego za posrednictwem wektora-

SRS -kapsydu adenowirusa (bialkowy szkielet, pozbawiony
w programie lekowym. . . ]
Wiecej informaji materialu genetycznego wirusa) przenoszony jest gen

naten temat:

SMN1, ktéry umieszczony w komorkach podejmuje

PROGRAM LECZENIA . ; o . .
SMA W POLSCE produkcje biatka SMN. Dos¢ istotne jest, ze gen ten

2 nie bedzie przez pacjenta w przyszlosci przekazywany
w czasie prokreacji jego potomstwu, gdyz umieszczony
jest poza jadrem komoérkowym.

14



Informacje
0 programie
lekowym

Jak czytaé informacje w programie lekowym?

N Odnosi sie do choroby (Leczenie Chorych na Rdzeniowy Zanik
QIS PIOGIAINM Mieéni B102.FM).
Kryteria kwalifikacji Dowie§z sie tu, jakie warunki musj speinia§ pacjent}(np. diagnoza,
stopien zaawansowania choroby, inne wyniki badan).
Jakie leki sa dostepne w ramach programu i jak wyglada proces

Zakres leczenia . . .
leczenia i monitorowania.

Zalacznik B.102.FM.

LECZENIE CHORYCH NA RDZENIOWY ZANIK MIESNI (ICD-10: G12.0, G12.1)

ZAKRES SWIADCZENIA GWARANTOWANEGO

$WIADCZENIOBIORCY SCHEMA'I&);%%%VXQ}:::A LEKOW BADANIA w;ﬁmﬁ%‘;gﬁ;g&ﬁ(gh‘YWANE
W rubryce pierwszej: W rubryce drugiej: W rubryce trzeciej:
znajdziesz kryteria kwalifikacji znajdziesz informacje znajdziesz badania, ktére
do programu lekowego, kryteria o dawkowaniu lekow. wykonuje sie przy kwalifikagji
wytgczenia z programu lekowego do leczenia, a nastepnie —
lub zakoriczenia leczenia oraz po rozpoczeciu leczenia—
zapisy okreslajgce czas leczenia jakie badania wykonuje sie
w programie lekowym. w ramach monitorowania stanu

zdrowia pacjenta.
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PROGRAM LEKOWY SMA W POLSCE
—JAKDZIAtA?

Etapy programu

1
Qs

O
O
'¢)

O

2
X

Diagnoza i kwalifikacja

Po uzyskaniu wyniku testu genetycznego
zinformacjg o ilosci kopii genu SMN2 le-
karz neurolog, zajmujacy sie pacjentem
(noworodkiem z badania przesiewowego
lub innym z nowo postawiong diagnozg
SMA) sktada wniosek do Zespotu
Koordynujacego przy CZD w Warszawie
o zakwalifikowanie pacjenta do
programu lekowego.

Rola zespotu koordynujacego

Zesp6t koordynujacy ocenia dokumen-
tacje pacjenta i zatwierdza kwalifikacje
do programu lekowego. Czuwa takze nad
przebiegiem leczenia.

0CZYM WARTO PAMIETAé:

Rehabilitacja i wsparcie

Pacjent powinien by¢ objety rowniez
rehabilitacjg i opieka wielospecjalistycz-

na, wspierang przez osrodek prowadzacy.

Poczytaj o opiece specjalistycznej
w dalszej czesci poradnika.

Podsumowanie
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PROGRAM LEKOWY SMA
Nowoczesne leczenie,
nowe mozliwosci.

2
&
&
i

4
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Ustalenie wyboru terapii

Lekarz prowadzacy, we wspotpracy
z zespotem koordynujgcym, wybiera
odpowiednia terapie:

« Nusinersen (dokanatowo),
« Risdiplam (doustnie),

« Terapia genowa
(jednorazowy wlew dozylny).

Podanie leku i monitorowanie

Lek podawany jest w Osrodku

leczenia SMA lub w domu (risdiplam
zawsze w domu). Zespot koordynujacy
monitoruje skuteczno$¢ i bezpieczen-
stwo terapii.

Struktura programu

Program koordynowany

przez Zesp6t Koordynacyjny
ds. Leczenia SMA, powotany
przez Ministerstwo Zdrowia.

Realizowany w specjalistycz-
nych osrodkach leczenia
SMA w catej Polsce.

KRYTERIA ZMIANY LECZENIA
Zapisy programu lekowego umozli-
wiajg zmiane leku, przy spetnieniu
okreslonych kryteriéw. Aktualne
informacje na stronie Fundacji SMA.



PROGRAM LEKOWY W PYTANIACH
|ODPOWIEDZIACH

Na pytania o leczenie SMA w programie leko-
wym odpowiada prof. dr hab. n. med. Katarzyna
Kotulska-Jézwiak z Kliniki Neurologii Dziecie-
cej w Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie,
przewodniczgca Zespotu Koordynacyjnego ds.
Leczenia Chorych na Rdzeniowy Zanik Mie$ni.

Jakie sa glowne cele programu lekowego

. leczenia SMA w Polsce?

W Polsce leczenie rdzeniowego zaniku mieéni odbywa sie w ramach pro-
gramu lekowego B.102.FM, ktory dziala bardzo sprawnie juz od 2019 roku,
czyli od momentu powstania programu. Aktualnie program ten umozli-
wia terapie wszystkimi trzema, obecnie zarejestrowanymi, lekami i jest
szeroko dostepny. Liczby pacjentow leczonych poszczegolnymi lekami
zmieniaja sie bardzo szybko, co pokazuje, ze program lekowy dziala prez-
nie. Wydaje sie, ze obecnie wszyscy pacjenci z SMA w Polsce, ktorzy kwa-
lifikuja sie do leczenia, takie leczenie otrzymuja.

W programie lekowym refundowana jest terapia genowa (onasemno-
gene abeparvovec), terapia doustna lekiem risdiplam oraz terapia poda-
wana do kanalu kregowego lekiem nusinersen. Wszystkie te leki zwiek-
szaja w organizmie stezenie biatka SMIN. Efektem tego jest zahamowanie
obumierania motoneurondw, a tym samym zatrzymanie postepu choroby.

W obowiazujgcym od pazdziernika 2025 r. ksztatcie programu lekowego zostaty doprecyzowane
zapisy dotyczgce zmiany terapii. W praktyce oznacza to umozliwienie zmiany terapii ze wzgledu na
brak skutecznosci poprzedniej terapii, planowang ciaze, odbycie okreslonych zabiegéw medycznych.
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Czy mozliwe jest lIaczenie tych terapii lub zmiana
. stosowanych lekow?
Generalng zasada w programie jest ,jeden lek dla jednego pacjenta”. Nie
ma mozliwo$ci 1aczenia terapii, czyli podawania rownolegle jednemu pa-
cjentowi dwoch lekow. Mozliwa jest natomiast tzw. terapia sekwencyjna,
czyli zmiana leku: z nusinersenu na risdiplam po spelieniu okre$lonych
warunkow oraz w szczeg6lnych przypadkach — zmiana z leczenia nusi-
nersenem lub risdiplamem na terapie genowa. Leczenie nusinersenem lub
risdiplamemem pelni wowczas role terapii pomostowej. Sa to takie przy-
padki, w ktorych u dziecka po rozpoznaniu SMA w badaniu przesiewo-
wym, ktore generalnie kwalifikuje do podania terapii genowej, wystepuja
czasowe przeciwwskazania do takiego podania. Wowczas, aby nie dopu-
Sci¢ do postepu choroby, w oczekiwaniu na ustapienie przeciwwskazan do
terapii genowej, stosujemy terapie pomostowa.

Z leczenia risdiplamem mozna przej$c na leczenie nusinersenem tylko
w jasno okreSlonych sytuacjach opisanych w programie lekowym B.102.
Zgodnie z aktualnym stanowiskiem Zespolu Koordynujacego, zmiana jest
mozliwa, gdy podczas leczenia rysdyplamem pojawia sie przeciwwskaza-
nia, nietolerancja leku lub pogorszenie stanu neurologicznego spelniajace
kryteria wylaczenia z terapii. W takich przypadkach lekarz zglasza sy-
tuacje do Zespoltu Koordynujacego, a pacjent jest wylaczany z programu
i kwalifikowany ponownie do leczenia nusinersenem.

Natomiast jesli chodzi o zmiane leku z nusinersenu na risdiplam, to na
dzien 1 czerwca 2025 r. jest ona mozliwa u 0sob, u ktérych stwierdzono
przeciwwskazania do terapii nusinersenem w trakcie leczenia nusinerse-
nem, stan neurologiczny w czasie terapii nusinersenem ulegl pogorszeniu
lub wystepuja wielokrotne (dwa lub wiecej) objawy niepozadane naklucia
ledZwiowego wymagajace interwencji medycznej. W praktyce sa to zda-
rzenia wymagajace hospitalizacji lub przedtuzajace hospitalizacje, wyciek
plynu mézgowo-rdzeniowego lub konieczno$¢ zaopatrzenia chirurgicznego
miejsca naklucia, nasilony zesp6l popunkecyjny wymagajacy przedtuzenia
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hospitalizacji, uszkodzenie wiezadel kregostupa lub podraznienie korzeni
nerwowych, wymagajace podawania lekdw przeciwbolowych i przeciwza-
palnych, dodatkowo, poza lekami podawanymi w ramach znieczulenia do
naktucia ledzwiowego, objawy zapalenia/podraznienia opon mbzgowo-r-
dzeniowych, objawowe krwawienie do kanatu kregowego, stany pobudze-
nia wymagajace podania lekéw uspokajajacych, konieczno$é¢ podawania
nusinersenu w znieczuleniu og6lnym, konieczno$é podawania pod kontro-
1 tomografii komputerowej oraz reakcje alergiczne wymagajace leczenia.

Program nie refunduje leczenia risdiplamem lub nusinersenem u pa-
cjentow, ktorzy w ramach programu otrzymali terapie genowa. Dopusz-
czalne jest to jedynie w przypadku zastosowania terapii genowej finanso-
wanej spoza Srodkoéw publicznych i grupa takich pacjentow w programie

jest znaczna.

? Jak wyglada proces kwalifikacji pacjenta do programu?

Wniosek o wlaczenie pacjenta do programu i leczenia konkretnym lekiem
wypelnia lekarz neurolog dzieciecy,ktory bada pacjenta i przeprowadza
rozmowe z rodzicami dziecka. A zatem to lekarz decyduje o spelieniu lub
niespehieniu kryteriow wlaczenia dziecka do leczenia w Programie Leko-
wym. Nastepnie wysyta ten wniosek (droga elektroniczna/faksem, a nastep-
nie pocztg) do sekretariatu Zespotu Koordynacyjnego ds. Leczenia Cho-
rych na Rdzeniowy Zanik Mieéni przy CZD w Warszawie. Jest to zesp6l
zlozony ze specjalistow, powolany przez Prezesa NFZ. Do wniosku wy-
magane jest dolaczenie wynikéw badania genetycznego potwierdzajacych
rozpoznanie SMA oraz okreslajacych liczbe kopii genu SMN2. Jezeli chory
nie ma wykonanych badan genu SMN2, powinien je wykona¢ samodziel-
nie lub w ramach oddziatu neurologii przed zgloszeniem sie do programu.
Zespol zbiera sie co kilka miesiecy i opiniuje wnioski otrzymane od szpi-
tali — w trybie normalnym lub cito, a nastepnie wysyla opinie do lekarza.
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? Jakie sg kluczowe kryteria, ktore pacjent musi spehnic,
- aby zosta¢ wlaczonym do programu?

Podstawowym kryterium wtaczenia do leczenia w programie lekowym
jest badanie genetyczne potwierdzajace delecje lub mutacje punktowa ge-
nu SMN1, a takze badanie potwierdzajace liczbe kopii genu SMN2.

Jakie badania lub wyniki sa najwazniejsze przy ocenie,
. czy pacjent kwalifikuje sie do leczenia?

Podczas kwalifikacji pacjenta do programu lekowego konieczne jest wy-
konanie szeregu innych badan, szczegélowo opisanych w programie le-
kowym. Badania te sg r6zne w zaleznoSci od podawanego leku, ale za-
wsze wymagana jest morfologia krwi, badania biochemiczne oceniajace
funkcjonowanie watroby i nerek czy badanie neurologiczne oceniajace
funkcje motoryczne w poszczegblnych skalach stosownie do wieku i typu
SMA. Dodatkowo, w zaleznoSci od stanu pacjenta, moga by¢ konieczne
konsultacje lekarzy innych specjalnoéci: gastrologa, ortopedy, kardiologa,

pulmonologa czy rehabilitanta.

? Jakie znaczenie ma wczesne wykrycie SMA?
L]

Rdzeniowy zanik mieéni jest choroba postepujaca, w ktorej jesli doszlo do
uszkodzen, to sa one po pewnym czasie nieodwracalne. Jezeli pojawiaja
sie objawy zaniku mies$ni, to znaczy, ze cze$¢ motoneurondéw juz nie petni
prawidlowo swojej funkeji. Dlatego moéwimy, ze czas to motoneuron. I dla-
tego tak wazne jest to, zeby zaczac¢ leczenie jeszcze przed wystapieniem
objawow. Dzieki wezesnemu wykryciu SMA i rozpoczeciu leczenia na eta-
pie przedobjawowym mamy szanse calkowicie zmieni¢ obraz i przebieg tej
choroby. Mamy nadzieje, ze dzieki wczesnemu leczeniu rdzeniowy zanik
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miesni bedzie chorobg, ktéra nie bedzie przeszkoda w prowadzeniu sa-
modzielnego zycia bez zadnych ograniczen.

? Czym jest tzw. terapia pomostowa?

U dzieci, u ktéorych w badaniu przesiewowym wykryto SMA najczeSciej
stosuje sie terapie genowa. Jednak w praktyce klinicznej zdarzaja sie
sytuacje, w ktérych natychmiastowe podanie terapii genowej nie jest
mozliwe. Najczestsze przyczyny to m.in.: zbyt niska masa urodzeniowa,
obecno$¢ matczynych przeciwciat anty-A AV9, inne przeciwwskazania me-
dyczne, a niekiedy czynniki administracyjne lub organizacyjne. Zadna
z tych sytuacji nie powinna by¢ powodem opdznienia leczenia. W takich
przypadkach kluczowa role odgrywa terapia pomostowa, ktorej celem
jest zabezpieczenie dziecka przed rozwojem objawow choroby do czasu,
gdy mozliwe bedzie zastosowanie terapii genowej. Zgodnie z aktualnymi
wytycznymi leczenie pomostowe (rekomendowany jest risdiplam) nalezy
rozpoczaé natychmiast, niezaleznie od przyczyny oczekiwania.

? Jakie leki stosuje sie u noworodkéow, u ktérych
. w badaniu przesiewowym zdiagnozowano SMA?

U noworodkéw z SMA i 2 lub 3 kopiami genu SMN2 leczeniem z wyboru
jest terapia genowa. W programie lekowym dostepne s3 takze nusinersen
i rysdyplam. Dodatkowo, w przypadku czasowych przeciwwskazan do
podania terapii genowej, przed jej podaniem pomostowo mozna wlaczy¢
rysdyplam lub nusinersen. U noworodkéw z SMA i z 4 kopiami SMN2 leki
do wyboru to nusinersen lub rysdyplam.
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Jak wyglada codziennos$¢ pacjenta po wlaczeniu
do leczenia? Jakie badania nalezy wykonywaé,
jak czesto pacjent odwiedza lekarza?

Wszystko zalezy od tego, ktory lek pacjent otrzymuje. W przypadku terapii
genowej, lek podawany jest jednorazowo, a nastepnie wyniki leczenia sg
sprawdzane przez cztery lata, co oznacza konieczno$¢ przeprowadzania ba-
dan neurologicznych w 3, 6, 9, 12, 15, 21, 24, 27, 36, 48 miesiacu po podaniu
leku. Przez pierwsze co najmniej trzy miesiace po podaniu leku regularnie
wykonuje sie tez badania laboratoryjne (co tydzien lub co dwa tygodnie).

W przypadku terapii nusinersenem, badania zaréwno neurologiczne,
jak i laboratoryjne nalezy przeprowadzi¢ przed kazdym podaniem ko-
lejnej dawki leku, czyli co 4 miesigce. Natomiast jesli pacjent otrzymu-
je risdiplam, badania neurologiczne i laboratoryjne wymagane sg po 2
i 6 miesigcach od momentu przyjecia pierwszej dawki, a nastepnie co 6
miesiecy. Dodatkowo, niezaleznie do przyjmowanego leku, w zalezno$ci
od stanu pacjenta, ale nie rzadziej niz raz do roku nalezy przeprowadzic¢
ocene stanu odzywienia i wydolno$ci oddechowej. Wymagana jest tez
ocena gastroenterologa i/lub dietetyka (czesto$¢ jej przeprowadzania jest
zalezna od stanu pacjenta) oraz ocena przez fizjoterapeute wykonania
ustalonego planu rehabilitacji.

Jakie sa najczestsze przyczyny wykluczenia pacjentow
o z programu?

Wykluczani z programu sg pacjenci, ktorzy na dwoch kolejnych pomiarach
dos$wiadczaja pogorszenia w skalach funkcjonalnych. Wowczas uznaje sie, ze
pacjent nie wykazuje odpowiedzi na leczenie. Pogorszenie musi by¢ jednak
z powodow obiektywnych — nie powinno by¢ brane pod uwage oslabienie
spowodowane np. niedawno przebyta choroba albo pogorszeniem funkejo-
nalnym w wyniku zabiegu operacyjnego np. korekeji skoliozy kregostupa.
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LISTA OSRODKOW

Nowoczesne leki zostaly w Polsce wprowadzone od 1 stycznia 2019 roku
i sa stosowane w ramach programu lekowego B.102.FM. W edycji (ak-
tualnej na dzien publikacji tego materialu), ktéra obowiazuje od 1 paz-
dziernika 2025 roku, program obejmuje wszystkie trzy leki dopuszczone
do leczenia SMA: nusinersen, risdiplam oraz terapie genowa. Program
zawiera rowniez kryteria stosowania kazdego z tych lekow — okreéla, kto
moze zostaé objety leczeniem, jak przebiega kwalifikacja, jakie zabiegi
moga by¢ wykonywane i w jakich sytuacjach chory przestaje kwalifikowaé
sie do leczenia danym lekiem.

Program ten jest w calosci finansowany ze srodkéw NFZ.

LISTE SZPITALI, KTORE REALIZUJA PROGRAM LEKOWY,
MOZNA ZNALEZC NA STRONIE FUNDAC]I
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PRZEJSCIE DO OSRODKA
DLA DOROStYCH
—PRAKTYCZNE PORADY

prof. dr hab. n. med.
Katarzyna Kotulska-Jozwiak

Tranzycja to stowo, ktére okreéla transfer chorego ze szpitala dzieciecego
do szpitala dorosltego, w momencie, w ktérym pacjent osiagnal juz do-
roslo$c¢. Do tych przenosin nalezy sie dobrze przygotowac, zgromadzic¢
dokumenty, ktére pomoga lekarzom przejmujacym opieke zebrac istotne
informacje.

Zamieszczamy tu wsparcie w postaci karty przeniesienia:

WZOR KARTY PRZENIESIENIA PACJENTA MOZNA ZNALEZC
NA STRONIE FUNDAC)I
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Jakie wsparcie
mozesz uzyskac?

S SMA

Kasia Pedrycz

FUNDACJASMA
—CO MOZEMY DLA CIEBIE ZROBIC?

Kontaktujac sie z nami otrzymasz:

¢ wiedze o chorobie i o mozliwosciach wsparcia socjalnego i medycznego
w naszym kraju

e wsparcie w dostepie do leczenia i opieki

e mozliwos¢ uczestniczenia w warsztatach i szkoleniach, grupach wsparcia,
zintegrowania sie z naszg spotecznoscia.

Fundacje SMA tworzy zesp6l wolontariuszy, ktérych zrzeszyla choroba
wlasna lub kogo$ bliskiego z rodziny. Dzialamy wspolnie od 13 lat szerzac
wiedze o chorobie wérod rodzin, os6b decydujacych o dostepie do leczenia
i specjalistow. Organizujemy konferencje, szkolenia, warsztaty, webinary,
podczas ktoérych uczestnicy maja okazje zdoby¢ wiedze teoretyczna, ale
rowniez praktyczna, jak i skonsultowac swoje problemy.

Dbamy o to, aby nawet przy tak trudnej chorobie, jaka jest zanik mie-
$ni, chorzy wraz ze swoimi rodzinami mogli sie cieszy¢ jak najpelniejsza
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autonomia. Prowadzimy programy
asystentury oraz wsparcia samo-
dzielnoS$ci.

Co roku organizujemy konferencje
Weekend ze SMAkiem, podczas
ktorej spotykaja sie rodziny, zapro-
szeni specjali$ci prowadzg prezen-
tacje oraz maja mozliwo$¢ osobiscie
zobaczy¢ chorych, a wystawcey pre-
zentujg nowosci w sprzetach.

Od kilku lat w wakacje organizu-

jemy oboz letni dla rodzin oraz szereg
warsztatow skierowanych do rodzicow
i chorych w réznym wieku. Szczegblng troska otaczamy rodziny, ktore
wlasnie otrzymaly diagnoze. Zapraszamy Was do postawienia pierwszych
krokow z druzyna specjalistow w SMA.

W naszej Fundacji nie zalozysz subkonta, ale doradzimy Ci jak to zro-
bi¢ i pomozemy Ci przejéc¢ przez wszystkie kroki administracyjno-organi-
zacyjne niezbedne, by funkcjonowaé z choroba w naszym kraju.

Najszybsza opcja kontaktu z nami jest telefon: 22 350 02 02. Jesli
chcialby$ porozmawiaé z kims, podzieli¢ sie emocjami, znalez¢ wsparcie
iwiedze — jesteSmy i czekamy na kontakt z Tobg. Sami byliSmy juz w tym
miejscu. Nie wstydz sie i nie zastanawiaj - mozesz zadzwonié¢ nawet kilka
razy. Zdajemy sobie sprawe, ze na poczatku trudno jest wszystko sobie
ulozy¢ w glowie i w zyciu, ale wiemy z naszego wieloletniego juz do$wiad-

czenia, ze nawet z SMA da sie pieknie zy¢.
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NASZE NA]WAiNIE]SZE DZIAtANIA
Asystent Osobisty

Programy asystencji osobistej oraz treningdw domowej rehabilitacji sg
skierowane do chorych na SMA. Ich podstawowym celem jest zwieksza-
nie samodzielno$ci oraz niezaleznoSci chorych. Uczestnicy maja oplacona
pule godzin pracy asystentow lub treneréw osobistych.

Program opieki wytchnieniowej skierowany jest do opiekunoéow.
Uczestnicy maja w nim optacong pule godzin opiekunczych, podczas ktd-
rych maja szanse zadbac o siebie lub zatatwié¢ niezbedne sprawy.

PROGRAMY WSPARCIA WSPOLFINANSOWANE ZE SRODKOW PFRON
ORAZ MINISTERSTWA RODZINY, PRACY | POLITYKI SPOLECZNEJ
PROWADZONE PRZEZ FUNDACJE SMA
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Weekend ze SMAkiem

Weekend ze SMAkiem to corocznie organizowana Konferencja dla srodo-
wiska chorych na SMA.

W programie zapewniamy wyklady, debaty, spotkania warsztatowe,
integracje i zabawe. Sa z nami najwybitniejsi specjali$ci w dziedzinie SMA,
wystawcy. Jest to nasze coroczne $wieto podczas, ktérego mozemy sie
spotkaé, wymieni¢ wiedza i poczué swobodnie we wlasnym $rodowisku.

F

Fizjoteray
Polska

X1l WEEKEND
ZE SMAKIEM

IIQ
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. DRUZYNA SMA
Druzyna SMA NA FACEBOOKU

SNEs

Druzyna SMA to sportowa inicjatywa, ktora zrzesza profe-

sjonalistéw i amatordw, ktoérzy biegajac w barwach druzyny

dedykuja swdj wysitek chorym na SMA. To idea w ktoérej razem,

czy to podczas treningdw sportowych czy fizjoterapeutycznych, po-

dejmujemy walke o zdrowie. Kazdy trenuje tam, gdzie moze, czy podczas

regularnych przydomowych treningéw czy na zorganizowanych biegach.
Dotacz do nas, razem pokonamy SMA!

Jesli cheesz nas wesprzet,
dotgez do Druzyny SMA!

PRZEKAZ Mozesz dorzuci¢ cegietke do naszych dziatan,
DAROWIZNE wptacajgc dowolng kwote na konto:
56 2490 0005 0000 4600 1967 8972

Ajesli maszjakis pomyst lub potrzebe,
po prostu napisz do nas: info@fsma.pl
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Letnie Obozy SMA

Letnie Obozy SMA to tygodniowe wakacyjne wyjazdy dla rodzin, podczas
ktorych chorzy zyskuja niezalezno$¢ dzieki asy$cie wolontariuszy, a opie-
kunowie maja czas, by zadba¢ o siebie. Wyjazdy wypelnione s3 zajeciami,
integracja i przygoda. To czas spotkan przyjaciol, na ktoére sie czeka caly

rok, ale to takze wolno$¢ i inspiracja.

IVOBOZ SMA
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Zimowe Obozy SMA

Zimowe Obozy SMA to tygodniowe zimowiska wspdlorganizowane przez
Fundacje SMA dla rodzin. Uczestnicy moga skorzysta¢ z oferty narciar-

stwa dostosowanego.

ZIMOWISKO SMA

G
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Spotkania dla rodzin, ktére niedawno
dostaly diagnoze

Na poczatku drogi zawsze jest najtrudniej. Lek przed choroba, brak wie-
dzy, moga prowadzi¢ do zagubienia. W takich chwilach staramy sie wspie-
raé¢ rodziny poprzez zorganizowane spotkania, na ktére zapraszamy grono
specjalistow. Ich zadaniem jest opracowanie indywidualnego programu
dla kazdego chorego dziecka oraz pomoc w ulozeniu planu dzialania na

najblizszy czas.
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Wyjazdy Mam SMA i Ojcéw SMA ZLoTYMA

o

Wyjazdy Mam SMA i Ojcéw SMA to weekendowe wyjazdy wy- "@ﬁ £
.. .y , . . R e
tchnieniowe dla rodzicéw, ktorych dzieci choruja na SMA. Pod- -

L
;)
15

czas wyjazdow jest czas na rozmowy terapeutyczne, integracje,

sport i inne atrakcje. Uczymy sie dbaé o siebie, integrujemy i wza-
jemnie wspieramy.
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Sportowe wyjazdy SMA

Sportowe wyjazdy SMA to wyjazdy skierowane do szerokiej grupy wie-
kowej, podczas ktorych w programie jest zaplanowana aktywizacja spor-
towa. Staramy sie aby zajecia zawieraly jak najwiecej ciekawych dziedzin
sportowych, tak aby nie tylko przez fizjoterapie siega¢ po zdrowie, ale

takze rozwijaé pasje.

SMARTRUN2
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FLYAWAY SMA

Skoki ze spadochronem g

Skoki ze spadochronem to wydarzenie, ktére powstato w cza-

sach, gdy o leczenie trzeba bylo walczy¢ spektakularnymi dzia-

laniami. Odwage mieli chorzy, ktérzy mimo choroby skakali ze spa-
dochronem. Leczenie jest juz refundowane, ale inicjatywa wciaz cieszy sie
ogromnym powodzeniem. Bo nie tylko sama terapia zyje czlowiek!
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WSPARCIE SYSTEMOWE

Po otrzymaniu diagnozy warto zadbac o kilka spraw, ktore ulatwia p6zniej
dostep do pomocy, ktora jest kierowana do os6b chorych i ich opiekunow.
Wazne jest, aby uzyskac¢ dla dziecka orzeczenie o niepelnosprawno-
$ci. Dokumenty (w tym za$wiadczenie lekarskie) nalezy zlozy¢: w powia-
towym lub miejskim zespole do spraw orzekania o niepelnosprawnosci
zgodnie z Twoim miejscem stalego pobytu lub zgodnie z Twoim miejscem
obecnego pobytu — jedli jeste$ poza miejscem statego pobytu dluzej niz
dwa miesiace (np. jeste$ w szpitalu lub u rodziny). Nawet jesli Twoje dziec-
ko nie bedzie mialo bardzo widocznych objawdw choroby, majac orzecze-
nie o niepelnosprawno$ci, mozesz starac sie o dofinansowanie do: turnu-
sow i sprzetow rehabilitacyjnych, produktéw ortopedycznych i sSrodkow
pomocniczych, likwidacji barier architektonicznych, technicznych i w ko-
munikowaniu sie. Orzeczenie stanowi podstawe do: wyplaty $§wiadcze-
nia i zasilku pielegnacyjnego oraz innych §wiadczen rodzinnych,
uzyskania ulgi w podatkach, znizki na komunikacje, zwolnienie z optat
radiowo-telewizyjnych itp.

Warto rowniez wyrobi¢ dziecku legitymacje osoby niepelno-
sprawnej. Uprawnia ona chorego i czesto opiekuna, do korzystania
z ulg, takich jak znizki na komunikacje publiczna, miejska oraz wstep do
publicznych o$rodkéw kultury i sportu.

Jezeli Twdj podopieczny mierzy sie z trudno$ciami w poruszaniu,
mozesz wyrobi¢ specjalna karte parkingowsq, uprawniajaca
Cie do parkowania na miejscach specjalnych (tzw. niebie-

?chzegé+9we ska koperta) oraz do niestosowania sie do niektorych
informacje B

uzyskasz na stronie: znakow drogowych.

UZYSKAJ ORZECZENIE | Dobrze jest zalozy¢ subkonto w jednej z fun-
O NIEPELNOSPRAWNOSCI L )
DLA DZIECKA dacji, ktore prowadza subkonta dla podopiecz-

nych, na ktérym bedziesz mogt zbieraé¢ srodki czy
darowizny 1,5% podatku, na rehabilitacje, sprzety,
wsparcie terapeutyczne, ktore nie sg objete refundacja.
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Jest wiele takich fundacji, przy wyborze warto zwréci¢ uwage na takie
rzeczy jak:

e szybkosc rozliczania faktur
e konieczno$¢ lub mozliwosé wytozenia swoich srodkéw przed zaptatg faktury
e czysa pobierane prowizje od zgromadzonych srodkéw

¢ naco mozna wydatkowac zebrane Srodki

Calkowita lub czeéciowa refundacje poniesionych kosztow za sprzety
ortopedyczne czy potrzebne do zwiekszania mobilno$ci mozna uzyskac
w ramach Funduszu PFRON. Warto tez zwrdci¢ uwage na pojawiajgce sie
programy dotyczace mieszkalnictwa oraz dostosowanych samochodow.

PROGRAMY REALIZOWANE OBECNIE - PANSTWOWY FUNDUSZ
REHABILITACJI OSOB NIEPELNOSPRAWNYCH

Dodatkowego wsparcia finansowego moze udzielié¢ tez lokalne CPR
Centrum Pomocy Rodzinie lub PCPR Powiatowe Centrum Pomocy
Rodzinie przypisane do miejsce twojego zamieszkania. Takze gminy
czesto prowadza programy wsparcia, w ramach ktérych mozna otrzymacé
godziny opieki wytchnieniowej lub asystenckie.

Warto rowniez sprawdzaé, jakie sa znizki i ulgi podatkowe dla oséb
z niepelnosprawnoscia, np. takie jak:

e rehabilitacyjna ¢ naleki ¢ nainternet ¢ remontoweiinne

Przestrzen i jej adaptacja

Wiele cennych wskazéwek wzgledem adaptacji przestrzeni zaréwno bu-
dynkow publicznych jak i mieszkaniowych mozesz znalezé tutaj:
STANDARDY PROJEKTOWANIA BUDYNKOW DLA OSOB

Z NIEPELNOSPRAWNOSCIAMI - BUDOWLANE ABC -
MINISTERSTWO ROZWOJU | TECHNOLOGII
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EDUKAC)JAIZAJECIATERAPEUTYCZNE (WWRD)

Wezesne Wspomaganie Rozwoju Dziecka (WWRD) to bezplatne zajecia
terapeutyczne dla dzieci niepelnosprawnych i ich rodzicéw. Komplekso-
wymi dzialaniami moga by¢ objete dzieci od chwili wykrycia niepelno-
sprawno$ci do momentu rozpoczecia edukacji szkolnej. Zajecia prowa-
dzone sa w wyznaczonych placowkach o§wiatowych przez psychologéw,
pedagogéw, logopeddw oraz w zalezno$ci od potrzeb innych specjalistow.
Podstawa objecia dziecka terapiami specjalistycznymi jest uzyskanie opi-
nii o potrzebie wezesnego wspomagania rozwoju dziecka, ktéra na wnio-
sek rodzica wydaje poradnia psychologiczno-pedagogiczna.
ROZPORZADZENIE MINISTRA EDUKACJI NARODOWEJ Z DNIA

24 SIERPNIA 2017 R. W SPRAWIE ORGANIZOWANIA WCZESNEGO
WSPOMAGANIA ROZWOJU DZIECI

www.dziennikustaw.gov.pl/DU/2017/1635

O wykaz placéwek realizujacych WWRD pytaj w poradni psycholo-
giczno-pedagogiczne;j.

Trudnym tematem z jakim z czasem mierza sie rodzice dzieci z niepel-
nosprawno$ciami jest organizacja edukacji. Wysylajac dziecko do przed-
szkola lub szkoly, musimy pamietaé, zeby zglosi¢ sie do poradni psycholo-
giczno-pedagogicznej w celu uzyskania orzeczenia o potrzebie ksztalcenia
specjalnego. Dzieki zaleceniom w nim zawartym Twoje dziecko bedzie
moglo uczeszczat w szkole na dodatkowe zajecia terapeutyczne oraz otrzy-
mac niezbedne dla niego wyposazenie i pomoc. Przykladowym wsparciem
praktycznym tej kwestii moze byé:
¢ nauczyciel wspétorganizujgcy ksztatcenie, czyli dodatkowy nauczyciel
w klasie, ktory, moze zajmowac sie grupg dzieci z réznymi niepetnospraw-

nosciami, ale réwniez przy niepetnosprawnosci ruchowej za zgoda organu
prowadzacego szkote moze by¢ przyznany indywidualnie dla ucznia

e pomoc pracownika szkoty np. podczas czynnosci higienicznych
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¢ dostosowanatawka bgdz inny sprzet, z ktérego korzysta dziecko

e zajeciarewalidacyjne, zajecia logopedyczne, itp.

Orzeczenia wydawane s na dany etap edukacyjny: na czas edukacji
przedszkolnej, edukacji wezesnoszkolnej (klasy I — IIT), na okres klas IV —
VIII oraz na czas edukacji w szkole $redniej (przed kazdym z tych etapow
nalezy ponownie zglosié sie do poradni). W przypadku, gdy stan zdrowia
dziecka znacznie utrudnia lub uniemozliwia uczeszczanie do placowki
edukacyjnej, mozliwe jest uzyskanie orzeczenia o potrzebie indywidual-
nego nauczania. W takiej sytuacji nauczyciele ze szkoly prowadza zajecia
indywidualne w domu z uczniem.

Gmina ma obowiazek zapewni¢ dowoz dziecka z niepelnosprawnoscia
do najblizszej placowki o§wiatowej lub zwroci¢ koszty przejazdu w sytu-
acji, gdy rodzic sam dowozi dziecko do szkoty.

Wazne:

e owyborze placéwki edukacyjnej decyduje rodzic!

e orzeczenie o potrzebie ksztatcenia specjalnego powinnismy miec¢ przed
rekrutacjg oraz przed rozpoczeciem kolejnego etapu edukacyjnego!

¢ jedynie szkota rejonowa ma obowigzek przyjac nasze dziecko, inne
placéwki zrobig to tylko wtedy, gdy maja wolne miejsca!

DOWOZ UCZNIOW
NIEPELNOSPRAWNYCH
DO SZKOt. | OSRODKOW
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Wsparcie
wielospecja-
listyczne

Leczenie SMA wymaga zaangazowania zespotu specjalistow, w tym neu-
rologéw, pulmonologbw, ortopeddw, fizjoterapeutdw, dietetykow i logope-
dow. Kazdy z tych specjalistow odgrywa kluczowa role w monitorowaniu
stanu zdrowia pacjenta i dostosowywaniu planu terapeutycznego.

Nie kazda osoba chora musi odwiedzac¢ wszystkich specja-

listow z réwna czestotliwoscig, ale warto przedyskutowaé Wiecej o tym,
X . . . dlaczego w SMA wazna jest
ze swoim lekarzem lub rehabilitantem, majacym wiedze koordynowana opieka

wielospecjalistyczna,

i do$wiadczenie w zakresie SMA, czy widzi taka koniecz- 4
przeczytasz tutaj:

nos$¢, aby dodatkowo skonsultowac stan zdrowia swojego STANDARDY OPIEKI
podopiecznego z ktérymkolwiek z nich. g Ea
W 2018 roku powstaty Standardy Opieki w SMA, na kto- E._

rych aktualizacje czekamy.



Fizjoterapia

dr hab. n. kf. Agnieszka Stepien

Regularne ¢wiczenia fizjoterapeutyczne pomagajq utrzymadé sile mieéni,
zwiekszac zakres ruchu i zapobiegac przykurczom. Maja takze wplyw na
jako$é¢ oddychania i poprawiajg wytrzymatos¢. Sa niezbedne, aby leczenie
farmakologiczne przynosito efekty w postaci lepszej sprawnosci.

Jak czesto éwiczy¢? Czy mozna przesadzic? Czy jest jeden schemat
¢wiczen dla wszystkich? Odpowiedz na te pytania nie jest latwa, poniewaz
o doborze ¢wiczen decyduje wiele czynnikow, takich jak wiek dziecka,
stan funkcjonalny (dzieci chodzace, siedzace, lezace), budowa kregostupa
i stawow biodrowych, cel terapii i inne.

Iloé¢ i rodzaj ruchu powinien okresli¢ fizjoterapeuta, w zaleznosci od
kondycji i trybu zycia chorego. Gdy w naszym miejscu zamieszkania nie
znajdziemy specjalisty znajacego specyfike SMA, zalecamy wizyty u tera-
peutdw, ktérzy pomoga nam ustali¢ program ¢wiczen na dtuzszy czas, tak
aby wiedzie¢, jak ¢wiczy¢ z lokalnym terapeuta.

Fizjoterapeutéw pracujgcych z osobami z SMA znajdziesz tutaj:

PODSUMOWANIE DRUGIEJ EDYCJI CYKLU ,,FIZJOTERAPIA W SMA™
= AKTUALNA MAPA FIZJOTERAPEUTOW
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Polecane metody i dzialania, ktére warto rozwazy¢ (po konsultacji
ze specjalista):

e metoda PNF, Bobath, Vojta, ukierunkowane na cel:

Fizyorerapiy

- rozcigganie, rozluznianie, masaz

-wzmacnianie miesni
e stymulacja oddychania
* nauczanie zmian pozygji
e nauczanie prawidtowego chodu

¢ pionizacjaiprawidtowe
pozycjonowanie dziecka

¢ korekcja ustawienia kregostupa
i miednicy (skoliozaiinne
nieprawidtowe krzywizny kregostupa)

e ptywanie, hipoterapia

e (wiczenia z uzyciem sprzetéw Galileo, z linami bungee, rowery treningowe

W przypadku planowanej operacji kregostupa lub stawéw biodrowych
wazne jest odpowiednie przygotowanie do zabiegu przez fizjoterapeute.

KROTKIE CWICZENIA
ZLESZKIEM NAZIEMCEM

WIDEO PORADNIK KLINIKI
NEUROLOGII WUM

Niebagatelna role w utrzymaniu ciata w dobrej kondycji ma zaopatrze-
nie ortotyczne oraz sprzetowe. W tym réwniez powinien Ci pomdc Twoj
fizjoterapeuta. Zlecenia na takie sprzety wypisuje lekarz rehabilitacji, or-
topeda, neurolog dzieciecy lub fizjoterapeuta z uprawnieniami do zlecania
wyrobow medycznych.
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Przyktady ¢wiczen

Twoj kregostup tez jest wazny! W opiece i jej ja- dla opiekunéw znajdziesz tutaj:

ko$ci niezbedne jest utrzymanie kondycji opiekuna. CWICZENIA AKTYWIZUJACE

i i ) o i Z KATARZYNA BULINSKA
Nie lekcewaz swoich potrzeb, to wlasnie Twoja dobra g

kondycja pomaga Ci wspiera¢ Twoje dziecko. Usta-

wiaj odpowiednio swoje cialo podczas podnoszenia
dziecka i dbaj o sile mieéni tutowia i konczyn. Zaré6wno
¢wiczenia jak i sprzety, takie jak podnoéniki moga stano-
wic dla Ciebie wsparcie.

Ocena zdolnosci motorycznych
— zalecenia

Wszyscy pacjenci z SMA powinni mie¢ wykonana raz na
4-6 miesigcy oceng zdolnosci motorycznych z uzyciem 5.5 0 p o ajewska
zwalidowanych skal. Ocena taka powinna by¢ wykonana
przez przeszkolonego fizjoterapeute, z zachowaniem procedur zawartych
w podreczniku (np. oceny dokonujemy o tej samej porze dnia; badany jest
w takim samym stroju sportowym — spodenki, koszulka; na tym samym
podlozu - mata lub stol rehabilitacyjny itd.).

e Pacjenci nie siedzgcy — oceny dokonuje sie przy uzyciu skali Children’s

Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders (CHOP
INTEND)

e Pacjencisiedzacy i chodzgcy —oceny dokonuje sie przy uzyciu skali
Hammersmith Functional Motor Scale — Expanded (HFMSE)

W przypadku watpliwosci dotyczacych zdolno$ci motorycznych
w skali HFMSE nalezy dodatkowo wykona¢ analize motoryki ma-

tej przy pomocy skali RULM (Revised Upper Limb Module). Moromitl:(zAhll-:
Fizjoterapeuta dodatkowo powinien wykonac ocene/pomiar za- DO DRUKU
kresow ruchu oraz przykurczy (goniometr) we wszystkich stawach. Q s
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Pomiary antropometryczne

Zgodnie ze standardami WHO wzrost i mase cia-

la dzieci mierzy sie z dokladno$cia odpowiednio
doo,1emio kg. dr hab. Ewa Gajewska
Wskaznik masy ciata (BMI) oblicza sie wedlug

nastepujacego wzoru:

masa ciata (kg)

dtugosé w pozycji lezacej* (m?

Masa ciala u pacjentéw niesiedzacych powinna by¢ mierzona za po-
moc3 elektronicznej wagi dla wozkoéw inwalidzkich. Opiekun siada sam
na wadze, podczas gdy badajacy klika przycisk tary na wadze, co powo-
duje ustawienie odczytu wagi na zero. Nastepnie dziecko powinno by¢
przekazane osobie dorostej na wadze. W ten sposob waga rejestruje tylko
mase ciala dziecka. U pacjentéw siedzacych mase ciala badanego uzy-
skuje sie za pomoca wagi krzeselkowej, natomiast u chodzacych w po-
zycji stojacej.

Dlugo$c ciala mierzy sie za pomoca nieelastycznej tasémy z dokladno-
$cig do 0,1 cm po tej samej stronie ciala dziecka. Dziecko powinno by¢
umieszczone w pozycji lezacej na plecach na odpowiednim stole do bada-
nia, z ramionami i po§ladkami opartymi o st6l, ramionami wzdtuz tulo-

wia, nogami tak prostymi jak to mozliwe i w kontakcie ze stolem. W przy-
padkach skoliozy i przykurczéw dlugosci segmentowe mierzy sie

KALKULATOR trzy razy od wierzchotka glowy do kretarza wiekszego kosci

WSKAZNIKA udowej, od kretarza wiekszego koéci udowej do nadklykcia
MASY CIALA

2 bocznego kosci udowej (kolano) oraz od kolana do punktu
dalszego ko$ci pietowej, a nastepnie sumuje sie i zapisuje
catkowity §redni pomiar.
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Aby poréwnac¢ mase ciala w stosunku do populacji zdro- KALKULATOR

.. . , . , WSKAZNIKA
wych dzieci u pacjentéw z SMA, wykorzystuje sie wskaz- BMI Z-SCORE
nik BMI z-score czyli wzgledny pomiar wskaznika masy

ciala (BMI), ktory uwzglednia wiek.

Powyzszy kalkulator pokazuje nam w jakim przedziale
znajduje sie badane dziecko:

e wartos¢ z-score < —1 uznawano za wartos¢ ponizej normy
e warto$¢ miedzy —1a +1 za warto$¢ prawidtowg
e warto$¢ miedzy +1 a +2 za nadwage

e warto$¢ z-score > +2 za otytos¢.

U pacjentéw niesiedzacych i siedzacych pomiar dtugos$ci mozna wykonaé
za pomoca elastycznego segmentometru, przeprowadza sie od szczytu wy-
rostka lokciowego kosci lokciowej do wyrostka rylcowatego kosci lokciowe;j.

Obejrzyj film:

POMIAR DLUGOSCI
ZPRZEDRAMIENIA

Obejrzyj film:
POMIARCIALA
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Ortopedia
w SMA

—jak dbac o kosci,
stawy i postawe

dr n. med. Tomasz Potaczek

Stabsze mieénie nie wspieraja ciala tak jak powinny. Z czasem moze to
wplywac na ulozenie kregostupa, stawow biodrowych i konczyn.

U wielu dzieci rozwija sie tzw. przykurcz — czyli ograniczenie rucho-
moSci w stawie — lub skrzywienie kregostupa (skolioza). Koéci, ktore
mniej pracuja, staja sie tez bardziej kruche i podatne na zlamania.

To nie znaczy, ze te problemy musza sie pojawi¢ — ale u cze$ci dzieci
z SMA wystepuja bardzo czesto. Wlasciwa opieka ortopedyczna nie
tylko poprawia komfort dziecka, ale tez pomaga zapobiega¢ pogle-

bianiu sie zmian.
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Jak czesto pojawiaja sie problemy ortopedyczne?

¢ Skolioza wystepuje az u okoto 90% dzieci niechodzacych z SMA.

e Udzieci chodzacych skrzywienie kregostupa moze sie pojawi¢ w okoto
60% przypadkow.

¢ Zwichniecie biodra jest czeste u dzieci niechodzacych czy lezgcych
—jednak zwykle nie powoduje dolegliwosci bolowych.

¢ Przykurcze i ograniczenie ruchomosci stawdéw dotycza niemal wszystkich dzie-
ci niechodzgcych z SMA, zwtaszcza gdy brak jest regularnego ruchu i wiczen.

Co mozemy zrobic?

Ortopedzi i fizjoterapeuci wspoéltpracuja razem z opiekunami, by:

» dobiera¢ odpowiednie siedziska i podpory, ktére pomagajg dziecku
utrzymac dobra pozycje w wozku, foteliku czy pionizatorze,.

¢ monitorowaé postawe i rozwéj skoliozy, w razie potrzeby wdrazaé leczenie
gorsetowe, czy tez leczenie operacyjne

¢ zalecaé delikatne, codzienne éwiczenia rozciggajace, ktére zapobiegaja
przykurczom i poprawiajg komfort, jednak zwykle nie powoduja dolegliwo-
Sci bélowych.

¢ planowaé pionizacje — czyli ,stanie” z pomocg sprzetu (wazne dla zdrowia
kosci, oddychania i trawienia),

e zapewniac suplementacje wapnia i witaminy D — by wspierac rozwéj kosci.
Gorset — pomoc czy koniecznos¢?

Gorset ortopedyczny moze by¢ pomocny, szczegélnie u dzieci z postepuja-
cg skoliozg. Wdraza sie go zazwyczaj, gdy skrzywienie osiagga ok. 20—30°.

Gorset moze spowolni¢ dalszy rozwdéj skoliozy, jesli jest dobrze
dopasowany i regularnie noszony. Nie ,,cofa” skrzywienia — czyli nie
prostuje kregostupa, ktory juz sie skrzywil.
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Na poczatku dziecko moze odczuwaé lekki dyskomfort, ale zwykle
szybko sie przyzwyczaja. Wazne jest regularne sprawdzanie dopasowa-

nia gorsetu — dzieci rosng, a z nimi musi ,,rosna¢” tez sprzet ortopedyczny.
Diagnostyka — fundament dobrej decyzji

Aby wlasciwie ocenié postawe i rozwoj skrzywienia, niezbedne jest ba-
danie RTG, zlecane i oceniane przez lekarza — najlepiej specjaliste
ortopedii.

Zdjecie RTG powinno by¢ wykonane w pozycji, w ktérej
dziecko przebywa najczesciej:

e nastojaco—udzieci chodzacych,
e nasiedzaco—u dziecisiedzacych,

* nalezaco—udzieciz bardzo ostabiong sita miesni.

Tylko tak uzyskany obraz pozwala ocenic wielko$¢ skrzywienia i na tej
podstawie zaplanowac najlepsze leczenie.

U dzieci objawowych (czyli takich, u ktérych wystepuja ostabienia mie-
$ni), badanie RTG wykonuje sie zazwyczaj raz do roku. Czasem czesciej
— jesli skrzywienie postepuje lub planowane jest leczenie operacyjne.

U dzieci leczonych przedobjawowo, czyli jeszcze przed wystapieniem
objawow choroby, nie wiemy, czy i jak moze rozwina¢ sie deformacja kre-
goshupa. Dlatego warto zaplanowac profilaktyczne kontrole ortopedyczne
— podobnie jak u dzieci zdrowych — ok. 1. roku zycia, w wieku 3—5 lat,
8-10 lat oraz w okresie dojrzewania.

A jeSli skolioza sie poglebia?
Gdy skrzywienie osiaga okoto 50°, rozwaza sie leczenie operacyjne. Ta war-
to$¢ jest od lat znanym punktem odniesienia — skrzywienia powyzej 50°

maja tendencje do dalszego poglebiania sie, nawet po zakonczeniu wzrostu.
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Nie oznacza to jednak, ze kazde skrzywienie powyzej 50° wymaga
natychmiastowej operacji — ani ze ponizej tej warto$ci operacja nie jest
mozliwa. Operacje najlepiej zaplanowac wtedy, gdy dziecko jest w dobrej
kondycji — dobrze oddycha, nie ma probleméw z sercem i jest dobrze od-
zywione. Decyzje podejmuje sie indywidualnie.

U dzieci z SMA nie planujemy operacji przy skrzywieniach o wielko-
$ci 20°-30°. Czasem mozna spotkaé sie z takimi wskazaniami w innych
chorobach, np. w dystrofii Duchenne’a, co wynika ze specyfiki schorzenia
— ale w SMA standardem pozostaje ok. 50°.

Leczenie chirurgiczne moze by¢ wykonane w kazdym wieku, ale:

¢ sposéb operadji,
e wybor technikiiimplantow,

¢ podejscie do planowania leczenia

s dobierane indywidualnie — zaleza od wieku dziecka, masy ciala,
postaci choroby, funkeji oddechowych i ogolnego stanu zdrowia.

Celem operacji nie jest tylko ,wyprostowanie plecéw” — chodzi tez
o poprawe stabilnos$ci tulowia, odcigzenie ukladu oddechowego, ukladu
pokarmowego i wiekszy komfort siedzenia. Operacja zmniejsza skolioze
i powoduje, ze nie narasta ona ponownie w kolejnych latach zycia.

A co z biodrami?

Dzieci z SMA, zwlaszcza niechodzace, czesto majg przemieszezenie (pod-
wichniecie lub zwichniecie) stawéw biodrowych. W wiekszos$ci przypad-
kow nie powoduje to bolu ani probleméw w codziennym funk-
cjonowaniu, wiec leczenie operacyjne nie zawsze jest konieczne.
Trwaja badania, ktére majg pomoc ustali¢, kiedy operacja bioder moze
przyniesé korzy$¢. By¢ moze w przysztosci podejécie do tego tematu sie zmieni.
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Warto zapamietaé:

Skolioza pojawia sie u wiekszosci dzieci z SMA — dlatego warto regularnie
kontrolowac kregostup, nawet jesli dziecko siedzi ,prosto”.

Gorset moze pomdc spowolnié postep skrzywienia, ale nie prostuje
kregostupa. Nie kazdy go potrzebuje — decyzje podejmuje lekarz.

RTG kregostupa to podstawowe badanie —wazne, by byto zrobione
w pozycji, wjakiej dziecko spedza najwiecej czasu.

Leczenie operacyjne nie zawsze jest konieczne, ale jesli bedzie potrzebne
—moznaje zaplanowaé w kazdym wieku. Wskazaniem jest skrzywienie
o wielkosci ok. 50°.

Stawy biodrowe czesto wygladajg ,inaczej” u niechodzacych dzieci z SMA —
ale zazwyczaj nie wymagajg operacji.



Zaburzenia
metabolizmu
kostnego

i ryzyko ztaman

udziecizSMA

dr hab. n. med.
Pawel Matusik prof. SUM

Rozwdj tkanki kostnej jest SciSle powigzany z masg mieSniowa, tworzac
wspoélny uklad mieSniowo-szkieletowy. Mie$nie podczas swojej pracy od-
dzialuja pozytywnie na proces powstawania tzw. szczytowej masy kost-
nej, ktory fizjologicznie konczy sie miedzy 21 a 23 rokiem zycia. Bardzo
istotnym czynnikiem ryzyka niskiej szczytowej masy kostnej, a co za tym
idzie wyzszego ryzyka wystapienia osteoporozy i zlaman jest niska ma-
sa mies$niowa i przewlekle unieruchomienie.
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CO MOZEMY ZROBIC?
Po pierwsze: diagnoza i monitorowanie

W celu oceny gestoSci mineralnej ko$ci wykonywane jest badanie den-
sytometryczne, ktore jest badaniem nieinwazyjnym opartym o niskie
dawki promieniowania rentgenowskiego, dzieki ktoremu jesteSmy w sta-
nie oceni¢ zawarto$¢ tzw. mineratu kostnego i gesto$¢ mineralna kosci
w roznych miejscach ukladu szkieletowego. Badanie to powinno byé
po raz pierwszy wykonane u kazdego dziecka z SMA po ukon-
czeniu 5 roku zycia lub wezeéniej w przypadku gdy wystapia zla-
mania. Bardzo wazne jest, aby wykonac¢ je w osrodku specjalizujacym sie
w diagnostyce i leczeniu chordb metabolicznych kosci u dzieci. Badania
densytometrycznego nie mozna wykonac bez skierowania od lekarza.

Wykaz osrodkow:

Oddziat Kliniczny Pediatrii, Otytosci Dzieciecej
i Chor6b Metabolicznych Kosci, Szpital Miejski w Tychach

1.
ul. Cicha 27, 43-100 Tychy
tel. 32780871
Klinika Pediatrii, Patologii Noworodka
i Chor6b Metabolicznych Kosci
2.

ul. Sporna 36/50, 91-738 £6dz
tel. 426177715

Klinika Pediatrii, Reumatologii
Immunologii i Choréb Metabolicznych Kosci,
3. Uniwersytecki Dzieciecy Szpital Kliniczny

ul. Waszyngtona 17, 15-274 Biatystok
tel. 8574 50 622.

Klinika Endokrynologii i Choréb Metabolicznych,
Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki

ul. Rzgowska 281/289, 93-338 t6dz
tel. 4227111 41
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Bardzo wazne, aby pamietacd, ze istnieje kilka czynnikéw, ktore moga za-
klécac badz uniemozliwiac¢ wlasciwa interpretacje badania densytome-
trycznego. Naleza do nich:

e Zwichniecie i rotacja gtowy kosci udowej
¢ Przykurcze w stawach

e Obecnos¢ metalowych implantéw (np. stabilizator kregostupa)

I Wazne!

W przypadku nasilonej skoliozy bardzo wazne jest podanie kata
skrzywienia (tzw. kat Cobba) w celu wtasciwej oceny wzrostu dziecka,
ktérego wartosé jest istotna dla wtasciwej interpretacji wyniku badania.

Po drugie: profilaktyka

Profilaktyka niskiej masy kostnej i redukcja ryzyka ztaman osteoporotycz-
nych polega na leczeniu samej choroby podstawowej czyli SMA (farmako-
terapia, fizjoterapia), ktérego celem jest utrzymanie lub poprawa sprawno-
$ci ruchowej dziecka. Drugim czynnikiem profilaktycznym jest wlasciwa
podaz w diecie bialka, wapnia i witaminy D. W polskich warunkach,
z uwagi na nasze polozenie geograficzne, wskazana jest w okresie jesien-
no-zimowym suplementacja preparatami witaminy D w celu uzyskania
jej optymalnego stezenia, ktore wynosi 30—50 ng/ml (75—-125 nmol/1).

Po trzecie: leczenie

Decyzja o leczeniu antyresorpcyjnym jest podejmowana zawsze indywi-
dualnie w zalezno$ci od wyniku badania densytometrycznego, wywia-
du zlamaniowego, prognozy samej choroby (typ kliniczny SMA, efekty
dotychczasowego leczenia). Terapia polega na dozylnym podaniu lekow,
ktore zwiekszaja mineralizacje tkanki kostnej. Wiaze sie to z krotki-
mi (najczesciej nie przekraczajacymi dwoch dni) pobytami szpitalnymi
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w odstepach zwykle szeSciomiesiecznych. Efekty leczenia monitoruje sie

poprzez coroczng ocene gestoSci mineralnej koSci w badaniu densytome-

trycznym w o$rodku prowadzgcym terapie.

/
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Pamietaj:

Leczenie jest najbardziej efektywne w okresie wzrastania, kiedy kosci
dziecka ulegaja mineralizacji. W zwigzku z tym nie nalezy zwleka¢ z oceng
zdrowia uktadu kostnego u dzieci z SMA.

Pilna konsultacja w osrodku leczenia choréb metabolicznych kosci u dzieci
jest niezbedna w przypadku, gdy u Twojego dziecka dojdzie do ztamania:

a) trzonéw kregéw
b) kosci dtugich (np. kos¢ udowa czy kos¢ piszczelowa)
¢) lub gdy ztamanie ma zwigzek z urazem o niewielkim nasileniu

Zaburzenia mineralizacji tkanki kostnej i ztamania mogg pogarszac efekty
nowoczesnego leczenia SMA i wptywaé na skuteczno$¢ prowadzonej
fizjoterapii.



Terapia
oddechowa

dr n. o zdr. Anna Pyszora

Jednym z najwiekszych zagrozen w objawowym SMA sg zaburzenia od-
dechowe, wynikajace z oslabienia mie$ni oddechowych, mie$ni tutowia
i mieéni opuszkowych (gardlo, jezyk, krtan). Monitorowanie funkcji ukta-
du oddechowego oraz znajomos$¢é objawow dysfunkcji oddechowej pozwala
na szybkie wdrozenie odpowiedniej terapii i unikniecie powaznych powi-
ktan, zagrazajacych niejednokrotnie zyciu chorych.

Terapia oddechowa obejmuje zazwyczaj stosowanie nieinwazyjnej
wentylacji (NIV) i fizjoterapii oddechowej ukierunkowanej na specyficzne
zaburzenia, wystepujace u chorych z objawowym SMA.

Zaburzenia oddechowe u chorych z objawowym SMA sg zwigzane
przede wszystkich z:

e ostabieniem kaszlu, co powoduje uposledzenie procesu oczyszczania drog
oddechowych z zalegajacej wydzieliny, a w konsekwencji moze przyczyniaé
sie do zwiekszonego ryzyka infekcji uktadu oddechowego oraz powstawania
obszardw o gorszej powietrznosci ptuc (niedodma),

¢ niedostatecznym rozwojem klatki piersiowej i ptuc, co moze doprowadzic
do zmniejszenia pojemnosci ptuc (choroba restrykcyjna ptuc),
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nocng hipowentylacjg polegajaca na niedostatecznej wentylacji pecherzy-
kéw ptucnych, co niekorzystnie wptywa na wymiane gazowg i prowadzi do
rozwoju niewydolnosci oddechowej (spadek ciSnienia parcjalnego tlenu,
podwyzszone cisnienie parcjalne dwutlenku wegla).

Jak rozpoznac zaburzenia oddechowe?

Najczesciej wystepujace objawy, ktére moga $wiadczy¢ o wystepowaniu

zaburzen oddechowych u chorego to:

58

poranne béle gtowy

zmeczenie, niepokdj, drazliwosé

zaburzenia koncentracji, trudnosci w uczeniu sie
czeste infekcje drég oddechowych

czeste krztuszenie sie $ling lub przy jedzeniu
brak apetytu, spadek masy ciata

okresy bezdechéw dtuzsze niz15-20 sek. w trakcie snu
nadmierna potliwos¢

wybudzanie sie w nocy, sennos¢ w dzier
niespokojny sen

trudnosci w méwieniu przez dtuzszy okres

ciche méwienie

brak ptynnosci mowy



Jakie badania sa pomocne w diagnostyce
zaburzen oddechowych?

W diagnostyce zaburzen oddechowych wazna jest ocena sity miesni odde-
chowych oraz ocena zaburzen oddechowych w czasie snu.
Monitorowanie sity mie$ni oddechowych ma istotne znaczenie w opie-
ce nad chorych z objawowym SMA. W praktyce klinicznej najczeSciej wy-
korzystuje sie nieinwazyjne metody pomiaru. Obejmuja one ocene:

e pojemnosci zyciowej ptuc (ang. VC- vital capacity)
¢ ciSnienia wdechowego przez nos (ang. SNIP —sniff nasal inspiratory pressure)
e szczytowego przeptywu wydechowego (ang. PEF — peak expiratory flow)

e szczytowego przeptywu kaszlowego (ang. CPF—cough peak flow)

Oceny wymienionych parametréw dokona¢ mozna podczas badania
czynno$ciowego pluc (spirometrii) lub wykorzystujac urzadzenia do po-
miaru MIP i SNIP oraz pikflometry polaczone z maska ustno-nosowa.
Badania moga by¢ wykonywane zaréwno w szpitalu, jak i w warunkach
domowych. Warto podkresli¢, ze u malych dzieci przeprowadzenie ba-
dania jest bardzo trudne. Wymaga ono bowiem wspolpracy i wykonania
bardzo konkretnych polecen, co w przypadku malych dzieci i/lub duzego
ostabienia mie$ni oddechowych czyni te badania niemozliwymi do prze-
prowadzenia.

Badania zaburzen oddechowych w czasie snu obejmujg m.in.:

e catonocny ciggty przezskérny pomiar stezenia tlenu (PTcO2) i dwutlenku
wegla (PTcCO2),

e poligrafie lub polisomnografie.
Badanie zaburzen oddechowych w czasie snu jest niezwykle istotnym
elementem oceny chorych z objawowym SMA. W wiekszoS$ci przypadkow

zaburzenia wystepujace w nocy poprzedzaja bowiem dzienne objawy nie-
wydolnos$ci oddechowej. U chorych obserwuje sie ,,zmniejszona wentyla-
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cje” (hipowentylacja) szczegblnie w fazie snu REM, ktorej moze towarzy-
szy¢ spadek saturacji (SpO2) i/lub wzrost monitorowanego przezskornie
dwutlenku wegla (PtcCO2). Rozpoznanie takich zaburzen jest wskaza-
niem do przewleklego stosowania nieinwazyjnej wentylacji (NIV) w no-
cy. Kwalifikacja do leczenia i prowadzeniem NIV zajmuja sie w ramach
Swiadcezen gwarantowanych osrodki wentylacji domowej, ktore realizuja
te $wiadczenia na podstawie umoéw z Narodowym Funduszem Zdrowia.

Leczenie polega na korzystaniu z respiratora polaczonego z maska
mocowang na gtowie za pomocg paskoéw. W zaleznoéci od potrzeb chorzy
moga korzystaé z wentylacji wylacznie w nocy lub dodatkowo w sesjach
dziennych. O$rodki wentylacji domowej wyposazaja chorego w sprzet
konieczny do prowadzenia wentylacji oraz zapewniaja regularne wizyty
personelu medycznego sprawujacego opieke nad chorym.

Aby znalez¢ o$rodek wentylacji domowej w Twoim regionie, najlepiej
skorzystac z wyszukiwarki na stronie Narodowego Funduszu Zdrowia.

W tym celu nalezy wybrac¢ ,Wyszukiwanie uniwersalne”.
W kolejnym kroku w okienku specjalizacje nalezy wybrac:
»Dhugoterminowa opieka domowa dla dzieci wenty-
lowanych mechanicznie” (dzieci) lub ,,Dlugo-
terminowa opieka domowa dla pacjentow
: :, wentylowanych mechanicznie” (dorosli).
\B_E_\‘_\AP_\_\M- \\\ - 4 W oknie ponizej nalezy dodatkowo
ODDE(“OWA wybraé swoje wojewodztwo. Po za-
: twierdzeniu wprowadzonych kryte-
riow wyszukiwania pojawi sie lista
oSrodkow sprawujacych opieke
nad chorymi wentylowanymi

w Twoim wojewddztwie.
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Fizjoterapia oddechowa

Fizjoterapia oddechowa jest nieodlacznym elementem kompleksowej re-
habilitacji chorych z SMA. Wérdd celéw jej stosowania nalezy wymienié
przede wszystkim:

¢ profilaktyke infekcji uktadu oddechowego,

¢ edukacje w zakresie stosowania technik wspomagajacych oczyszczanie
drég oddechowych (mobilizacje wydzieliny i wspomaganie kaszlu),

e wspomaganie rozwoju klatki piersiowej i ptuc, utrzymanie ruchomosci klat-
ki piersiowej i przeciwdziatanie powstawaniu deformacji klatki piersiowej,

e trening miesni oddechowych.

Jakie s techniki fizjoterapii oddechowej
stosowane u chorych z objawowym SMA?

Bardzo wazng grupe technik fizjoterapii oddechowej stosownych u cho-
rych z objawowym SMA stanowia interwencje wspomagajace proces
oczyszczania drog oddechowych z wydzieliny. U czeéci chorych wska-
zane jest stosowanie technik mobilizujacych wydzieline w obwodowych
drogach oddechowych. W tym celu stosuje sie m.in. technike oddychania
przerywanym dodatnim ci§nieniem (ang. IPPB - intermittent positive
pressure breathing), w ktorej wykorzystuje sie dodatnie ci$nienie wde-
chowe, dzieki czemu uzyskuje sie zwiekszenie objetosci oddechowej (gleb-
sze oddychanie). Stosowanie tej techniki poza korzystnym wplywem na
mobilizacje wydzieliny pozwala dodatkowo korzystnie wplywac na wzrost
klatki piersiowej oraz przeciwdzialanie powstawania ognisk gorszej po-
wietrznosci ptuca (niedomy). W celu mobilizacji i wspomagania prze-
suwania wydzieliny w obwodowych drogach oddechowych mozna wyko-
rzystywa¢ takze dodatnie ci$nienie wydechowe, czyli PEP (ang. positive
airway pressure). W tym celu wykorzystuje sie urzadzenia generujace
opér na wydechu (np. PARI PEP system S). Stosowanie okre$lonych tech-
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nik wspomagajacych proces oczyszczania drog oddechowych powinno byé
poprzedzone badaniem chorego, przeprowadzonym przez fizjoterapeute
specjalizujacego sie w fizjoterapii oddechowe;j.

Kluczowa grupg technik fizjoterapii oddechowej stosowanych u cho-
rych z objawowym SMA stanowia techniki wspomagania kaszlu (ang.
CAT - cough augmentation techniques). W zaleznosci od wielko$ci defi-
cytu w zakresie sily kaszlu wskazane jest stosowanie:

 technik wspomagajgcych wdech—np. naktadanie oddechu z wykorzysta-
niem worka samorozprezalnego (ang. breath stacking)

e technik wspomagajgcych wydech —manualne wspomaganie kaszlu (ang.
MAC —manually assited cough): energiczny ucisk brzucha i/lub klatki
piersiowej w trakcie wydechu

e technik wspomagajgcych wdech i wydech — np. mechaniczna insuflacja-ek-
suflacja (ang. MI-E—mechanical insufflation-exsufflation), czyli koflator.

Dobor okres$lonych technik wspomagania kaszlu odbywa sie w oparciu
o badanie, w czasie ktorego ocenia sie kaszel na podstawie:

e analizy mechaniki pracy klatki piersiowej w fazie wdechowej i wydechowej
kaszlu

e dZwieku generowanego w czasie kaszlu lub jego braku

e oceny sity kaszlu poprzez pomiar szczytowego przeptywu kaszlowego (ang.
CPF—cough peak flow). Ocene takg moze przeprowadzic fizjoterapeuta
specjalizujacy sie w fizjoterapii oddechowe;j.

Warto podkresli¢, ze cze$¢ technik wspomagania kaszlu w zwigzku
z tym, ze zwiekszaja objeto$¢ wdechowa (glebszy wdech) sa interwencja-
mi, ktore bardzo korzystnie wplywaja na rozwdj klatki piersiowej i ptuc,
przeciwdzialajac ich deformacji. W stanach zweryfikowanych zaburzen
wymiany gazowej, towarzyszacych oslabieniu miesni, warto pomysleé
o zaaplikowaniu do lokalnego o$rodka wentylacji domowe;j.
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Neuro-
logopedia

dr n. spot. Ewa Winnicka

Oslabienie mie$ni w SMA moze skutkowaé trudno$ciami w jedzeniu do-
ustnym oraz w zakresie realizacji mowy. Stopien zaburzenia tych funk-
cji bedzie rézny i zalezny od wielu czynnikow. W przypadku trudnosci
z jedzeniem wazne jest okreslenie stanu wyjSciowego (tj. po otrzymaniu
diagnozy), monitorowanie funkcji jedzenia w okresie jej rozwoju (ssanie,
jedzenie ltyzeczka, picie z otwartego kubka, gryzienie pokarmow stalych)
oraz reagowanie w przypadku nasilajacych sie trudnosci.

Sytuacje zwigzane z jedzeniem doustnym, ktére moga budzi¢ niepokoj to:

¢ objawy zmeczenia i wysitku podczas positku

e brak mozliwosci zjedzenia positku podczas jednej sesji (jedzenie czesto, ale
matymi porcjami)

e przedtuzanie positku powyzej 30 min
¢ trudnosci z uzyskaniem prawidtowych przyrostow masy ciata
¢ §linazalegajaca wjamie ustnejlub gardle

¢ unikanie gryzienia pokarmoéw i trudnosci z szerokim otwarciem jamy ustnej
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e tzawienie z oczu, krztuszenie i kaszel w trakcie lub po positku
 trudnosci z oczyszczaniem jamy ustnej, gardta
¢ nieche¢dojedzenia

¢ czeste infekcje drog oddechowych (w zwigzku z ryzykiem aspiracji ptynéw
i pokarméw do drég oddechowych).

Wezesne wykrycie trudno$ci z jedzeniem i pojeniem doustnym daje
mozliwo$¢ podjecia terapii ukierunkowanej na minimalizacje ryzyka za-
dlawienia, zachly$niecia i niedozywienia.

Diagnoze zaburzen polykania, czyli dysfagii z uzyciem wideofluorosko-
powej oceny potykania (VFSS) mozna wykonaé np. w Klinice Otolaryngo-
logii, Audiologii i Foniatrii w IPCZD w Warszawie.

W zakresie mowy werbalnej moze niepokoic¢:

¢ brak wyrazistoSci mowy (mowa samogtoskowa, nosowanie otwarte,

ograniczone mozliwosci artykulacji okreslonych gtosek, ostabienie kontroli
stuchowej wzgledem produkowanych dzwiekéw)

e meczliwosé podczas méwienia

e brak oczekiwanego rozwoju mowy wzgledem wieku.

Dzieci z SMA czesto maja niewydolno$¢ podniebienno-gardtows, co
bedzie wplywaé na problemy ze stuchem, wentylacja uszna i moze skut-
kowac opdznieniem rozwoju mowy. Cechy niewydolnosci podniebienno-
-gardlowej nalezy bra¢ rowniez pod uwage w przypadku planowanych za-
biegdéw usuniecia migdatkow, gdyz catkowite usuniecie migdatkow wiaze
sie z ryzykiem pogorszenia jakoSci mowy. Z tego powodu warto zadbaé
o regularne badania stuchu i by¢ pod opieka audiologa lub otolaryngologa.

W przypadku podjecia terapii neurologopedycznej, niezaleznie od te-
g0, czy jej celem bedzie poprawa mozliwoSci méwienia, czy mozliwos$ci
jedzenia, nalezy zadbac o to, aby byta to terapia uwzgledniajaca specyfike
dziecka z SMA. Terapeuta powinien stosowac¢ metody dedykowane pacjen-
tom z oslabiong sila mie$niowa i uwzgledniajace stan odnerwienia mie-
$ni. Jedli terapia bedzie realizowana z uzyciem elektrostymulacji, to czas
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trwania impulsu elektrycznego musi by¢ na tyle dtugi, aby da¢ szanse na
pobudzenie mie$ni cze$ciowo odnerwionych. Z metod elektrostymulacji,
stosowanych aktualnie przez logopeddw, tylko metoda VitalStim oferuje
tak dlugi czas trwania impulsu elektrycznego, ktéry daje szanse na pobu-
dzenia odnerwionych miesni twarzy, jezyka i krtani. Liste przeszkolonych
terapeutow i oSrodkéw posiadajacych aparat VitalStim mozna znalezé na
stronie: www.elektrostymulacja-vs.pl

Warto réwniez pamietaé, ze dzieci z SMA, ze wzgledu na ostabiong
sitle mieéni oraz trudnoéci z domykaniem jamy ustnej i oddychaniem to-
rem nosowym, mogg mie¢ problemy w zakresie prawidlowego wzrostu
koSci twarzy. To powoduje, ze terapia logopedyczna jest im zalecana w ce-
lu zmniejszenia ryzyka rozwijania zaburzen zgryzowych oraz w trakcie

leczenia ortodontycznego.

Wigcej o wsparciu
logopedycznym
dowiesz sie tutaj:
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Fizjoterapia
stomatolo-
giczna

mgr Malgorzata Gérka

W SMA moga pojawic sie przerdzne objawy dotyczace glowy i szyi oraz

stawu skroniowo-zuchwowego.

Objawy, ktére moga niepokoic i warto je kontrolowa¢ to:

® szczekoscisk, zaciskanie zebdw, starcie ® b6l wobrebie, skroni, twarzoczaszki,
zebow, zgrzytanie zebami - klikanie stawu skroniowo-zuchwowego, czota,
w stawie skroniowo-zuchwowym podczas potylicy, czubka gtowy
otwierania ust
® chrobotanie w stawie skroniowo- ® b6l okolicy stawu skroniowo-zuchwowego
zuchwowym po wizycie u stomatologa, podczas zucia
® [topoty z odgryzaniem pokarmu, ® niemozno$¢ domkniecia zuchwy po wizycie
zuciem i/lub potykaniem ustomatologa
® niemoznos$¢ dtuzszego otwierania ust ® nieprawidtowa pozycja spoczynkowa
u stomatologa jezyka, nieprawidtowa funkcja jezyka
® napieciowe béle gtowy ® hole kregostupa szyjnego

Praca z powyzszymi objawami zajmuja sie fizjoterapeuci stomatolo-
giczni, ktorzy razem z logopedami, czasem ortodontami i chirurgami
szczekowo-twarzowymi dbaja o komfort zycia pacjentéw w tej dziedzinie.

Sciezka terapeutyczna:

fizjoterapeuta —> logopeda —> ortodonta —> chirurg szczekowo-twarzowy
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Dietetyka

p .

mgr Milosz Jasinski

Odpowiednie zywienie odgrywa kluczowa role w codziennym
funkcjonowaniu 0s6b z rdzeniowym zanikiem mies$ni. Postepu-
jace oslabienie mie$ni wplywa nie tylko na poruszanie sie, ale takze na
oddychanie i polykanie. Trudnoéci z potykaniem, zwane dysfagia, moga
prowadzi¢ do krztuszenia sie i zachlystowego zapalenia pluc, co stanowi
powazne zagrozenie dla zdrowia. U pacjentow z SMA czesto obserwuje
sie rowniez refluks, zaparcia oraz op6znione oproéznianie zotadka, ktore
wplywaja negatywnie na apetyt i spozycie pokarmoéw.

Zarowno niedozywienie, jak i nadwaga moga pogarszac stan zdrowia
pacjenta. Niedobory zywieniowe oslabiaja odpornosé, zwiekszaja ryzy-
ko infekcji i utrudniajg rehabilitacje, podczas gdy nadmierna masa ciala
obcigza uklad krazenia i oddechowy oraz ogranicza sprawno$¢ ruchowa.
Dlatego wazne jest regularne monitorowanie wzrostu i masy ciala, a w ra-
zie potrzeby — skorzystanie z dodatkowych pomiaréw sktadu ciala.

Jesli pacjent moze bezpiecznie je$¢ doustnie, diete nalezy wzbogacac,
na przyklad przez dodatek ttuszczow roslinnych lub stosowanie
odzywek medycznych. Gdy jedzenie doustne staje sie zbyt ryzykowne,
pomocne moze by¢ zywienie przez sonde lub gastrostomie (PEG). PEG to
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niewielki otwor w brzuchu, przez ktéry wprowadza sie pokarm
bezposrednio do zoladka. Takie rozwiazanie pozwala bezpiecznie
dostarczy¢ wszystkie niezbedne skladniki odzywcze, czesto za pomoca
specjalnych preparatow zywieniowych.

U os6b z SMA moze dojéé rowniez do nadmiernego odkladania sie
tkanki tluszczowej, mimo pozornie prawidlowej masy ciala. Dlatego
wazne jest unikanie wysoko przetworzonych produktow, takich jak sto-
dycze, fast foody, thuste wedliny czy stodzone napoje. Zdrowa dieta w SMA
powinna by¢ regularna, urozmaicona i oparta na warzywach, owocach,
produktach peloziarnistych, chudym nabiale i dobrej jakoSci biatku. Za-
sady te s3 takie same, jak w og6lnych zaleceniach zdrowego zywienia, ale
w przypadku SMA nabieraja one szczegblnego znaczenia.

Niektore leki stosowane w SMA moga rzadko powodowa¢ dolegliwoSci
ze strony przewodu pokarmowego, jak bole brzucha, wymioty czy biegun-
ki. Jesli takie objawy wystapia, warto skonsultowac sie z lekarzem, a takze
rozwazy¢ zmiany w sposobie zywienia — jak zageszczanie pokarmow czy
spowolnienie tempa karmienia. Wlasciwa opieka zywieniowa moze znacz-
nie poprawic komfort zycia pacjenta i wspiera¢ efektywnos¢ leczenia.

Wiecej o odzywianiu oséb
z SMA dowiesz sie tutaj:
ZYWIENIE | DIETA
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Szczepienia

lek. Anna Ambrozewicz

W przypadku SMA podajemy szczepienia wedtug kalendarza szczepien,
uzupelniajac je dodatkowymi, ktore beda wspieraé¢ utrzymanie zdro-
wia pacjenta. Bardzo wazne jest doprowadzenie do takiej sytuacji, aby
najblizsi, zyjacy w jednym domu z pacjentem, mieli wykonane szczepie-
nia ochronne, co stworzy ,parasol ochronny” lub tzw. kokon, dla osoby
z SMA.

Niemniej jednak, dzieci z SMA, powinny mie¢ realizowany kalendarz
szczepien odpowiedni dla ich wieku, wzbogacony o wszystkie szczepienia
zalecane, w tym sezonowe, jak np. szczepienie p/grypie.

Ponadto do szczepien zalecanych nalezy szczepienie p/meningokokom,
ospie wietrznej, kleszczowemu zapaleniu mézgu, WZW A, COVID i HPV
(wg kalendarza szczepien ochronnych na 2025 rok, z podzialem na grupy
wiekowe, kiedy szczepienia moga by¢ podane).

W przypadku szczepien p/krztu$cowi rekomendowana Wiecej informacji
o0 szczepieniach:

jest szczepionka acelularna (bezkomorkowa).
Do szczepien ochronnych kwalifikuje lekarz pediatra opie-
kujacy sie dzieckiem w ramach Podstawowej Opieki Zdrowotnej

(POZ), ktbry czesto wymaga zgody neurologa na szczepienie.
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Psycholog

Rzadka choroba genetyczna, jaka jest SMA, moze by¢ ogromnym obcia-
zeniem psychicznym dla calej rodziny bez wzgledu na to, jak bardzo sa
rozwiniete lub nie objawy choroby. Nawet, gdy sobie dobrze radzisz, pa-
mietaj, ze wsparcie psychologiczne to nie tylko dzialania interwencyjne, to
takze pomoc w planowaniu przysztoSci Twojej i Twojego dziecka. Opieka
psychologiczna jest tez szczeg6lnie wazna dla rodzenstwa osob choru-
jacych, ktore czesto, jak wynika z naszych obserwacji, maja najwieksze
trudnosci w odnalezieniu sie w sytuacji choroby czlonka rodziny.
Warto by¢ pod opieka terapeuty!

DAJ SOBIE CHWILE
- PIOTR KUSMIDER
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Stany
krytyczne

SMA jest choroba, ktora potrafi w niespodziewanym momencie zasko-
czy¢. Warto wiedzie¢, jak w takich sytuacjach sie zachowad.

Sprawdz poradnik:

JAK POSTEPOWAC
W SYTUACJACH
KRYTYCZNYCH

(o
e
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Broszura powstata dzigki wsparciu firmy Roche.
Dzigkujemy z catego serca!
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