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Wezesna diagnostyka rdzeniowego zaniku migsni

Rdzeniowy zanik miesni (SMA) jest najczestsza genetyczng przyczyna zgonow noworodkow. Najnowsze badania
wskazuja, ze okoto jedno na kazde 10 000 dzieci na Swiecie rodzi sie z jakas postacia SMA, a SMA typu 1 stanowi
okoto 60% przypadkow"?.

Pierwsza terapia modyfikujaca przebieg SMA zostata zatwierdzona przez FDA w 2016 r., umozliwiajac tym
samym poprawe prognoz dla dzieci cierpigcych na SMA, przy czym najwieksze korzysci z leczenia mozna
zaobserwowac w przypadku jego wczesnego wdrozenia. W zwiazku z tym zwigkszenie swiadomosci na temat
wczesnych objawow klinicznych i diagnostyki SMA nabiera kluczowego znaczenia®.

Staba kontrola glowy po podniesieniu do pozycji siedzqcej, oznaki trudnosci w poruszaniu nézkami lub podnoszeniu
przedmiotow u niemowlecia, ktore jednoczesnie bystro spoglqda, usmiecha sig i jest kontaktowe, sq sygnatami
ostrzegawczymi potencjalnie swiadczgcymi o SMA. Rzadkosc wystepowania tej choroby, a takze fakt, ze jej wezesne
objawy u niemowlat moga byc rowniez zwigzane z innymi zaburzeniami neurologicznymi lub migsniowymi czesto
prowadzi do poznej diagnozy SMA. Jesli objawy SMA nie zostang whasciwie rozpoznane to dziecko i jego rodzina
moga przejsc przez ,diagnostyczng odyseje” z przeprowadzaniem wielu badan zanim zostanie finalnie potwierdzone
rozpoznane choroby SMA®*. Szybkie kierowanie pacjenta na badania, wezesna diagnoza i zastosowanie leczenia
odmieniajqcego zycie sq niezbednymi dziataniami z uwagi na szybkq degeneracje neuronow ruchowych na wezesnym
etapie rozwoju choroby. Przyszte kontrolowanie SMA jest w Twoich rekach.

Pomimo wciaz utrzymujacych sie sytuacji, w ktorej dochodzi do poznej diagnostyki SMA, dane przedkliniczne

i kliniczne sugerujq, ze wczesnie wdrozone leczenie farmakologiczne znaczqco zwigksza korzysici dla pacjenta. Wyniki
badan wskazujq na to, ze moment rozpoczecia leczenia ma istotny wplyw na wyniki w zakresie motoryki i oczekiwang
dlugosé zycia>®"8. U niemowlat z SMA typu 1 poczatek nieodwracalnego uszkodzenia nerwow ma miejsce

w ciggu pierwszych trzech miesiecy zycia, przy czym utrata 90% neuronow ruchowych nastepuje w ciagu szesciu
miesiecy zycia®. Nawet w przypadku wdrozenia leczenia zatwierdzonego przez EMA jest oczywiste, ze wczesna
diagnoza ma kluczowe znaczenie.

Mamy wyjqtkowe i ekscytujqce mozliwosci pozwalajqce potencjalnie na radykalng poprawe jakosci zycia dzieci
dzieki wezesnej diagnozie i odpowiednio wczesnie wdrozonemu, skutecznemu leczeniu. Niniejszy zestaw narzedzi
wspomagajacych diagnoze SMA zostat opracowany, aby pomoc pracownikom systemu ochrony zdrowia
rozpoznawac SMA u pacjentow, pilnie kierowac ich na badania diagnostyczne oraz leczenie, co moze radykalnie
poprawic ich wyniki i progonozy lepszego rozwoju. Stosowanie tego narzedzia pozwala realnie odmienic sytuacje
pacjentow. Mozesz znaczaco odmienic zycie dziecka, wychwytujgc wezesne oznaki choroby.
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Co to jest SMA?

Rdzeniowy zanik migsni (SMA) jest autosomalng recesywng chorobg nerwowo-migsniowg, charakteryzujacg
sie obumieraniem neuronow ruchowych alfa w rdzeniu kregowym, co powoduje postepujace ostabienie i paraliz
migsni proksymalnych'®. SMA jest jednym z najczestszych zaburzen jednogenowych wystepujacych u ludzi

i historycznie stanowita gtowna genetyczng przyczyne zgonow wsrod dzieci do drugiego roku zycia™. Do
najczescie] wystepujacych objawow SMA nalezy hipotonia i ostabienie migsni tutowia i konczyn'?. W ciezszych
przypadkach dochodzi do ostabienia migsni oddechowych, co prowadzi do niewydolnosci oddechowe;.

Chociaz u 95% pacjentéw wystepuje taka sama homozygotyczna delecja genu SMNI, kliniczna postac / fenotyp
choroby charakteryzuje sie duzym zréznicowaniem™'". Duzg zmiennosc Fenotypowq SMA mozna wyjasnic
istnieniem zapasowego genu SMN27, Chociaz gen SMN2 odpowiada za wytwarzame stabo funkcjonalnego
biatka, taczna liczba kopii i dziatanie genu SMN2 obecnych u kazdego pacjenta jest odwrotnie skorelowana

z przebleglem choroby wieksza liczba kopii genu SMN2 jest zwigzana z tagodniejszym przebiegiem choroby

i pozniejszym jej poczatkiem. Zasadniczo:

Wiecej kopii genu SMN2 = tagodniejszy fenotyp choroby

Zazwyczaj wyréinia sig piec typéw (postaci) SMA na podstawie wieku pacjenta w momencie wystapienia
choroby oraz na_]wyzszego osiagnietego etapu rozw0Ju motorycznego13 41516 Na przyktad u niemowlat z SMA
typu 1 objawy pojawiaja sie przed ukonczeniem szostego miesigca zycia, a przed opracowamem skutecznego
leczenia takie dzieci nigdy nie osiagaty etapu samodzielnego siedzenia, podczas gdy u pacjentow z inng postacig

choroby obserwuje sig jej tagodniejszy przebieg.

Nalezy pamietac, ze w miare leczenia fenotyp choroby danego pacjenta moze ulec zmianie. Na potrzeby tego zestawu
narzedzi przedstawimy jednak ogolne oméwienie nochgSCIey wystepujqcych obserwowanych objawow w pieciu historycznie
rozréznianych fenotypach (postaciach) choroby i opiszemy wczesne objawy kliniczne wystepujqce w kazdej z tych podgrup.

WIEK & A MAKSYMALNY LICZBA OCZE-
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WYSTEPO- WSZECH- &/
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OBJAWOW MOTORYCZNEGO SMN2* yA (V.
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4 > 35 lat <1% 1% Powolne pogorszenie 45 Normalna
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Rysunek 1. Klasyfikacja SMA wedtug typu Zmodyfkowana tabela zaczerpnieta z dokumentu informacyjnego EMA”

*Liczba podana pogrubiong czcionka oznacza dominujaca liczbe kopii

Epidemiologia

Mimo ze SMA jest chorobg rzadka, jest jednoczesnie jedna z najczestszych genetycznych przyczyn zgonow
niemowlat. Obserwowane rozpowszechnienie choroby wynosi okoto 1 na 10000 urodzen, a obserwowany
wskaznik nosicielstwa wynosi 1/40-1/60". Ze wzgledu na recesywne dziedziczenie oboje rodzice muszg by¢
nosicielami, aby dziecko mogfo odziedziczyc chorobe, ale jest mato prawdopodobne, aby choroba wystapita

w poprzednich pokoleniach. SMA dotyka w rownym stopniu dziewczeta i chtopcow, lecz wskaznik nosicielstwa
rozni si¢ nieco w zaleznosci od rasy. Podana czestosc wystepowania nosicielstwa waha sie od 1/47 w populacji rasy

kaukaskiej do 1/72 w populacji Afroamerykanow®.

Znaczenie wczesnej diagnozy i wdrozenia leczenia

Opbdiniona diagnoza dotyczaca SMA jest czestym problemem i moze stanowic znaczne obciazenie finansowe,
|og|styczne i emocjonalne dla rodzin. Wczesne rozpoznanie i wlasciwa diagnoza moga znaczaco odmienic
zycie dziecka.
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miesiecy

Rysunek 2. Opézniona diagnoza SMA wg typu’. Wpub/lkaclach posw:gconym kwestii pozney | diagnozy u dzieci
wykGZUchych objawy SMA stwierdzono, ze sredni wiek pacjenta w momencie rozpoznania SMA wynosr od 5,3 do
6,3 miesigca w przypadku typu 1 (sredme opéznienie wynoszqce 3,6 miesiqca), od 20,7 do 22,1 miesiqca w przypadku
typu 2 (Srednie opéznienie wynoszqce 14,3 miesiqca) oraz od 50,2 do 97,8 miesigca w przypadku typu 3 (Srednie
opéznienie wynoszqce 43,6 miesiqca)®*.

Za Pediatric Neurology, Chia-Wei Lin MS, dr Stephanie J. Kalb, dr Wei-Shi Yeh w ,, Delay in Diagnosis of Spinal
Muscular Atrophy: A Systematic Literature Review”, Volume 53, Issue 4, October 2015, Pages 293-300. Copyright

© (2015) Elsevier. Przedruk za zgodq wydawnictwa Elsevier na licencji Creative Commons.



Wezesne zastosowanie leczenia ma kluczowe znaczenie dla zahamowania szybkie

I nieodwracalnej utraty neuronow ruchowych i znaczaco zwigksza szanse na przezycie

pacjentow oraz uzyskanie korzysci w zakresie lepszego funkcjonowania.

Nusinersen: pierwszy lek na SMA zatwierdzony przez EMA

Dane z badan klinicznych dotyczacych SMA wykazujg, ze wczesne wdrozenie leczenia zwigksza korzysci

dla pacjenta. Nusinersen jest antysensownym oligonukleotydem (ASO) opracowanym pod katem
zwigkszenia produkeji w petni funkcjonalnego biatka SMN z genu SMN2. Zarowno badania kliniczne, jak

i przedkliniczne wskazujg, ze wczesne zastosowanie leczenia ma kluczowe znaczenie dla zmodyfikowania
szybkiej i nieodwracalnej utraty neuronow ruchowych, prowadzacej ostatecznie do ostabienia i zaniku migsni.
Dane z badania ENDEAR fazy Il z grupg kontrolna poddawang terapii pozorowanej, majacego na celu

ocene bezpieczenstwa i skutecznosci stosowania nusinersenu u niemowlat z SMA typu 1z 2 kopiami genu
SMN2, wykazaty, ze odsetek niemowlat z odpowiedzg w zakresie osiggnietych etapow rozwoju motorycznego
w grupie przyjmujgcej nusinersen byt znaczaco wyzszy (37 na 73 niemowlat [51%] w porownaniu z O na

37 [O %]), a prawdopodobieﬁstwo przezycia bez epizodow choroby byto wieksze w grupie przyjmujqcej
nusinersen w porownaniu z grupa kontrolng (p=0,005)". Niemowleta z krotszym czasem trwania choroby

w momencie badania przesiewowego miaty wieksze szanse na odniesienie korzysci z przyjmowania nusinersenu
w poréwnaniu z niemowletami z dtuzszym czasem trwania choroby™.

Chociaz wszystkie niemowleta z SMA typu 1 wykazywaty istotng odpowiedz na leczenie nusinersenem,
podanie tego leku przed 6 tygodniem zycia dziecka pozwalato uzyskac jeszcze silniejsza odpowiedz na
leczenie. Srodokresowa analiza danych z badania NURTURE, ktore obejmowato niemowleta przedobjawowe
(mediana wieku w momencie przyjecia pierwszej dawki wynosi’ra 22 dni), potwierdza osiagniecia w zakresie

etapéw rozwoju motorycznego .

19

Wszystkie niemowleta uczestniczace w badaniu NURTURE osiggnety do tej pory etap rozw0Ju motorycznego
(rys. 3 w postaa samodzielnego siedzenia i zadne z nich nie wymagal’o statego wspomaganla oddychanla

przy uzyciu respiratora. Porownujac dane z badania NURTURE i ENDEAR, mozna zauwazyc, ze wczesne
zastosowanie leczenia pozwala w znacznym stopniu zmienic fenotyp SMA i wspomaga prawidfowy

rozwdj dziecka' 19,20,

Laczna liczba niemowlat osiagajacych dany etap rozwoju, N (%)

ENDEAR NURTURE* NURTURE*
. (pacjenci objawowi; (pacjenci przedobjawowi (pacjenci przedobjawowi

Etap rozwoju N=73) z 2 kopiami=genu; N=15) | z 3 kopiami=genu; N=10)
Siedzenie (samodzielne: | ¢ 75 (g 15/15 (100) 10/10 (100)
stabilne, w osi)
Stanie (z podparciem,

. 1173 (1) 13115 (92) 10/10 (100)
samodzielne)
Chodzenie (z podparciem, | 73 () 1215 (88) 10/10 (100)
samodzielne)

Mediana czasu uczestnictwa w badaniu wynosita 280 dni w odniesieniu do badania ENDEAR oraz 1030 dni w odniesieniu do badania NURTURE.

Rysunek 3. Podsumowanie osiagnie¢ etapow rozwoju motorycznego niemowlat przyjmujacych nusinersen (Spinraza) w ramach badania

ENDEAR i NURTURE™2°.

Kliniczna ocena objawow

Wezesna diagnoza SMA polega w duzym stopniu na szybkim rozpoznaniu objawow przedmiotowych i objawow

charakterystycznych dla tej choroby.

Chociaz wystepowanie hlpotonu u ,wiotkich niemowlat” jest wyzwaniem dlagnostycznym dok’radny wyW|ad

i badanie fizykalne moga pomoc mdentyﬁkowaCJeJ przyczyne”. Rodzice czgsto jako pierwsi rozpoznaja
potencjalne oznaki opozmenla rozwoju motorycznego oraz zgtaszajg obawy dotyczace roznych objawow, w tym
dotyczqcych napiecia migsniowego, sity, koordynacji i problemow z karmieniem?. Szczegotowy wywiad rodzinny
i wywiady medyczne obejmujace zdarzenia prenatalne moga pomoc w zidentyfikowaniu przyczyny24 Na|ezy
Jjednak pamlgtac ze relacja rodzica dotyczaca rozwoju dziecka moze byc niejednoznaczna i moze wymagac
zadania pytan uzupetniajacych?.

Wyniki badania ﬁzyka|nego moga wzmocnic przypuszczenia dotyczgce choroby nerwowo-migsniowej i powinny
obeJmowac oceng etapow rozwoju motorycznego odpownedmch do wieku, jak wskazano w publikacji Bnght
Futures?
Jest ostabienie migsni, drzenie jezyka oraz ostabione lub niewystepujgce lub nieobecne gtebokie odruchy sciegniste.”
Inne oznaki i objawy przedstawiono na rysunku 4. Dodatkowe wskazowki dotyczace metod wykluczania innych

stanow chorobowych o podobnych cechach mozna znalez¢ w rozdziale ,, Diagnoza roznicowa”.

. »Najwazniejszymi objawami, na ktére nalezy zwracac uwage u pacjenta, u ktorego podejrzewa sie SMA,

OKRESLENIE TYPU SMA NA PODSTAWIE OBJAWOW

Zagrozenie niewydolnoscia
oddechowa w przypadku wirusowej

stabe miesnie
miedzyzebrowe

g, SMA typu 3
(8]
‘j:ém SMA typu 1 SIEA/: typbu 2 (choroba Kugelberga- SMA typu 4
E‘ (choroba Werdniga-Hoffmanna) chorét . ) Welander / mtodziencza (postac dorosta)
v wbowitza postac SMA)
o o . .
92 Przyspieszenie oddechu .MOZhWé tach)./kardla
S 'O | Tachykardia, mozliwa hipoksemia ' przyspieszenie
LR Y ’ P oddechu
) E Drzenia migsni jezyka Prienia miesni Mozliwe tagodne
_fé o, S’rab){ ptacz . Jezyka drzenia miegsni jezyka
2 W | Mozliwe wysoko wysklepione
podniebienie
Przyspieszenie oddechu
Wystajacy brzuch w stosunku do Staby kaszel
Sciany klatki piersiowej aby kasze
Oddychanie brzuszne, dzwonowata Mozl ddvehani
klatka piersiowa (z powodu b oziwe oddychanie
2 stabych miesni miedzyzebrowych resane
S - oddvehani Mozliwa
2 | ioddychania przeponowego) dowonowata
> .
2 klatka piersiowa
g Staby kaszel (ze wagledu na

drog oddechowych

infekeji drog oddechowych. ' oddychanie
. . przeponowe)
Mozliwy ,,grzechoczacy” oddech
(z powodu dysfagii)
&
2 2 | Powolne pobieranie pokarmu
6 2 . "
5 E | Brak rozwoju Mozliwy brak
© % Problemy z przyjmo.waniem rozwoju
. o pokarmu lub dysfagia
2,78 | Mozliwa aspiracja pokarmu do Dysfagia
5%
a




© Cechy kliniczne
¥ SMA typu 2 SMA typu 3 3
& SMA typu 1 (choroba (choroba Kugelberga- SMA typu 4 o
£ o S C .
2 (choroba Werdniga-Hoffmanna) Dubowitza) Welander /’n;’rl\c;\iz\l)encza (postac dorosta) E .2 abursenie Genly) lub Sposéb . . o .
< postac .= obszar mutacji | dziedziczenia Naktadajace sie | Odrézniajace si¢ od
—— A x £ na SMA SMA
owolne ruchy = 2
konczyn, trudnosci =
w podnoszeniu . .
HlPotF)nla i ostabienie . _ konc_zyn_YVbrew Niemowlecy XL iﬁ?:n~la’ Liczne wrodzone
Leze.nle-n_a p’ra.sko ze zgigtymi. grawitacy o ) rdzeniowy zanik UBAT1 evene przykurcze stawowe,
tokciami i nogi opadaﬁ na boki _ Drzenie migsni: moze migéni zalezny od plci miesni, Samania
przypominajac pozycje zaby Opozniona zdolnos¢ | dotyczyé dowolnych arefleksja
(hipotonia) do samodzielnego miesni np. konczyn lub Ostabienie
siedzenia i/lub twarzy Rdzeniowy zanik mieini
Trudnosci w podnoszeniu koAczyn | nabycie zdolnosci miesni, postac IGHMBP2 AR resnh Przewazajace ostabienie
P Y Y niewydolnos¢ J
whbrew grawitagji do samodzielnego Objaw Gowersa przeponowa typu 1 oddelhowa miesni dystalnych,
siedzenia, (SMARD1) 1 (OMIM hioo- lub ’ porazenie przepony
Nieosiqgnigcie etapu a nasthniejej Objaw Trendelenburga 604320) arZﬂeksja
samodzielnego siedzenia utracenie
Nieosiggniecie Hiperlordoza Hipotonia Staby wysitek
Bezwtadnosé gtowy po etapu podniesienia Zespst Pradera- Hipotonia oddechowy wystepuje
£ podniesieniu do pozycji siedzgce; sig na nogach lub Nadpronacja Zn_wrlletjszona sita Williego 15q11.2- q13 rzadko
2 stania miesni
e Postawa w zwisie pionowym: Hipotonia
k: »wyslizgiwanie si¢” z powodu Mozliwe drzenia Brak lub ostabienie
= ostabienia pasa barkowego miesni konczyn Zmniejszona sita migsni Dystrofia miotoniczna DMPK AD Hipotonia Brak drzen jezyka
Zmeczenie na tvou 1
Pozycja w zwisie poziomym: Brak mozliwosci Brak lub ostabienie skutek wysitku YP
zwisajgce bezwtadnie konczyny, podniesienia sig >
tworzace odwrocona litere U na nogach i/lub Zmeczenie na skutek '% Hipotonia,
Hlpo_tc-mla o chodzenia wysitku . = Wrodzona dystrofia . ) AR os"falalc.enle OUN, zajecie oczu
Zmniejszona sifa miesni Czeste upadki 0 S Wiele genow miesni
. . v miesniowa AD
Hipotonia
Brak lub ostabienie gfebokich Zmniejszona sifa Utrata zdolnosci
odruchow sciegnistych miesni o przemieszczania sie Zaburzenia biogenezy Utrata umiejetnosci
Brak lub ostabienie wraz z postepem eroksvsoméw h | l,’
Szybkie zmeczenie, najbardzie; gfebokich odruchéw | choroby E ektrz/m Jes (;’fu Geny PEX AR Hipotonia epatosplenomegalia
zauwazalne podczas karmienia sciegnistych ZPe||we era P
doustnego 8
Szybkie zmeczenie Oftalmonlos
Jedzeniem lub Wrodzone zespoty Wiel . AR Hi . K telmoplegla, Stcrza,”
aktywnoscig iastenicane iele genow AD ipotonia odl;leso}:va niewydolnosc
oddechowa
Rysunek 4. Wywiad medyczny i objawy fizyczne SMA*
Na podstawie: Thomas W Prior, PhD, FACMG, Meganne E Leach, MSN, PNP, i Erika Finanger, MD, Spinal Muscular Atrophy. W: Adam MP, ChOFOba )
Ardinger HH, Pagon RA, et al., GeneReviews [ostatnia aktualizacja 14 listopada 2019 r.] SIi')iIIS:I’:?:IIiwaU ) GAA AR Hipotonia Kardiomegalia
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1352/#sma.Differential_Diagnosis. Data dostepu: grudzien 2019 r. Copyright © 1993-2019, ? h 8 b PYP )
Uniwersytet Waszyngtonu, Seattle. GeneReviews jest zastrzezonym znakiem towarowym Uniwersytetu Waszyngtonu w Seattle. Wszystkie prawa choroba Fompego
zastrzezone.
Inne: wrodzone miopatie, miopatie metaboliczne/mitochondrialne, neuropatie obwodowe.
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Rysunek 5. Zaburzenia, ktére nalezy uwzglednié¢ w diagnostyce réznicowej rdzeniowego zaniku miesni (SMA)e

AD = autosomalny dominujagcy AR = autosomalny recesywny XL = zalezny od ptci

Za: Thomas W Prior, PhD, FACMG, Meganne E Leach, MSN, PNP, i Erika Finanger, MD, Spinal Muscular Atrophy. W: Adam MP, Ardinger HH,

Pagon RA, et al., GeneReviews [ostatnia aktualizacja 14 listopada 2019 r.]

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1352/#sma.Differential_Diagnosis. Data dostepu: grudzien 2019 r. Copyright © 1993-2019,
Uniwersytet Waszyngtonu, Seattle. GeneReviews jest zastrzezonym znakiem towarowym Uniwersytetu Waszyngtonu w Seattle. Wszystkie prawa
zastrzezone.

Badania wymagane do zdiagnozowania SMA

Analiza ilosciowa genu SMN1i SMN2 — Zfoty standard badan diagnostycznych

W przypadku podejrzenia SMA proces potwierdzenia lub wykluczenia choroby jest stosunkowo prosty dzieki
mozliwosci wykonania badania w kierunku delecji genu SMN1 na chromosomie 5 (rys. 6). Zaledwie u 5%
pacjentow z SMA wystepuje delecja innego genu® .

Aby nie opozniac rozpoczecia leczenia dzieci, u ktorych podejrzewa sie SMA, powinny by¢ skierowane jednoczesnie
do specjalisty ds. chorob nerwowo-migsniowych i na fizjoterapie w trakcie oczekiwania na wynik badan.

Definitywne potwierdzenie diagnozy SMA wymaga przeprowadzenia badan genetycznych. Potwierdzenie
homozygotycznej delecji genu SMN1 mozna uzyskac za pomocg testu PCR z zastosowaniem enzymow
restrykcyjnych?. Ta metoda nie pozwala jednak okresli¢ liczby kopii genu SMN1 lub SMN2. W przypadku
stwierdzenia homozygotyczneJ delecji genu nalezy przeprowadzic kolejne badania w celu okreslenia liczby

kopii genu SMN2 i ustalenia wfasciwego przebiegu leczenia®®. Ze wzgledu na brak mozliwosci wykluczenia
heterozygotycznej delecji testu PCR z zastosowaniem enzymow restrykcyjnych nie nalezy uzywac do badania
nosicieli. Zamiast tego badania mozna przeprowadzic analizg ilosciowq genu SMNTi SMN2, stanowiqcq ,ztoty
standard” w diagnostyce SMA i badaniu nosicieli, metodq zaleznej od ligacji multipleksowej amplifikacji sond (MLPA),
ilosciowej reakcji tancuchowej polimerazy (qPCR) lub sekwencjonowania nastgpnej generacji (NGS)? 2% %,

Gdy stwierdzenie homozygotycznej delecji genu SMNT1 potwierdzi rozpoznanie rdzeniowego zaniku migsni
(SMA), nalezy wykonac kolejne badania na potrzeby prognozowania fenotypu choroby (rys. 6)%. Nalezy zwrécic
uwage, ze liczba kopii genu SMN2 niejest idealnie skorelowana z postaciq SMA, ale pomaga przewidziec stopien
nasilenia fenotypu choroby,Jak opisano w rozdziale pt. ,,Co to jest SMA?”. Od liczby kopii SMN2 jest uzalezniony

przebieg leczenia, jak opisano w kolejnym rozdziale, ,,Standardy opieki”.

Test w kierunku
delecji genu SMN1,

skierowanie do

Homozygotyczna

Podejrzenie SMA delecja genu SMN1

specjalisty i na
fizjoterapie

Potwierdzenie

Okreslenie liczby
kopii genu SMN2

Prognozowanie

fenotypu SMA

diagnozy 5q SMA

Rysunek 6. Proces diagnostyczny rdzeniowego zaniku migsni
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Dokument ten zostat przygotowany przez Mary Curry, ND, Rosangel Cruz, MA i Jill Jarecki, PhD. Pragniemy
podzigkowaé Mary Schroth, MD, Garey’owi Noritzowi, MD i Danielowi Dorringtonowi MD, za ich recenzje

i cenne opinie na temat zawartosci tego zestawu narzgdﬂ Pragnlemy rowniez podziekowac Cure SMA Industry

Standardy opieki: dostepne metody leczenia i zapotrzebowanie na
interdyscyplinarne zespoly opieki

Opieka wspomagajaca, w tym wspomaganie oddychania i zywienia, rowniez odgrywa istotng role w poprawie
Jjakosci zycia pacjentow z SMA. W 2007 r. w czasopismie ,Journal of Child Neurology” opublikowano artykut
zatytutowany ,,Consensus Statement for Standard of Care in Spinal Muscular Atrophy”?® (Uzgodnione
stanowisko dotyczace standardu opieki nad pacjentami z rdzeniowym zanikiem migsni), opracowany przez
miedzynarodowy, |nterdyscyp|lnarny zespot ekspertow ds. SMA®, Dokument ten ustanowit ogélne wytyczne
dotyczace leczenia i monitorowania SMA. Owe wytyczne staly sie zbiorem praktycznych wskazowek dla
klinicystow i podkreslity potrzebe zapewniania skoordynowanej, zindywidualizowanej, interdyscyplinarnej opieki
nad pacjentem Swiadczonej przez neurologow, pulmonologow, chirurgow, ortopedow gastroenterologow,
dletetykow fizjoterapeutow, terapeutow zajeciowych, |ogopedow a takze wsparcia psychospotecznego dla

Collaboration za fundusze, ktore wsparty opracowanie niniejszego dokumentu.
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